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1 - Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar Pévoa de Varzim/Vila do Conde, Pévoa de Varzim; 2 - Servigo de
Pediatria Médica, Centro Materno Pediatrico, CHUSJ, Porto; 3 - Unidade de Doengas Metabdlicas do Servigo
de Pediatria, Centro Materno-Infantil do Norte, CHUP, Porto

Introducao / Descricao do Caso

Introdugdo: A osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca genética rara do tecido conjuntivo, devida a alteracdes
estruturais/quantitativas do colagénio tipo I. A clinica é extremamente varidvel desde: suscetibilidade aumentada a
fraturas, deformidades dsseas, baixa estatura, escleréticas azuladas, dentinogénese imperfeita, hiperlaxidez ligamentar e
hipoacusia.

Descricao de casos: 17 meses, género feminino, onicomadesis pds doenca mao-pé-boca. Ao exame fisico: esclerdticas
azuladas, manchas hipopigmentadas nos incisivos superiores e hiperlaxidez articular. Histéria familiar de Ol. Referencia a
equimoses faceis. Dada suspeita de Ol, foi orientada para consulta de Doencas Metabdlicas (DM) e Genética.
Densitometria éssea (DMO) com z-score -1.2. Aos 25 meses fratura do fémur apds queda. Aos 30 meses fissura da tibia
direita, tendo iniciado tratamento com pamidronato. Aos 3 anos fratura da diéfise da tibia.

4 anos, género feminino, com estenose valvular pulmonar moderada e antecedentes familiares de artrite reumatoide. Ao
exame objetivo: esclerdticas azuladas, manchas hipopigmentadas nos dentes, hipermobilidade articular e aumento da
extensibilidade cutanea. Antecedentes de fratura supracondiliana no braco esquerdo aos 18, fissura da tibia aos 23 meses
e fratura do punho esquerdo aos 3 anos. Dada suspeita de Ol, foi orientada para consulta de DM e Genética. DMO z-
score -2.8. Iniciou tratamento com pamidronato.

Comentarios / Conclusées
Perante suspeita de Ol a crianca deve ser encaminhada para uma consulta de Genética/DM para confirmacdo do
diagnostico, acompanhamento multidisciplinar e orientacdo terapéutica. O tratamento médico com bifosfonatos permite

uma reduc¢do do numero de fraturas e aumento da densidade mineral éssea com melhoria da qualidade de vida.
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