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* Identificagdo: JCG
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 DN:20/4/2011

 AF: Pai 36 anos, licenciado, saudavel
mae 40 anos, licenciada, saudavel
irma 7 anos, saudavel

Sem historia familiar relevante
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 AP: 22 gesta, vigiada e sem intercorréncias.
Ecografias sem alteracoes
Serologias virais neg
Amniocentese 46 XY

Parto cesarianaas 39s. IA8e9
PN 3,560 kg. PC35,8cm (C49,6cm

Alta clinicamente bem aos 3 dias de vida.
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Outras informacgoes:

31out-OTnov

PNV actualizado + Prevenar + Rotatec

 Sem frequéncia de Infantario

e Cuidadores quando os pais estao nos empregos: avos
maternos, reformados, idades superiores a 70 anos (vivem
proximos), empregada domestica

 Desenvolvimento psico-motor sempre apropriado
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 Multiplos episédios de claudicacao e recusa da marcha com
horas a dias de duracao, desde o inicio da marcha até 12
fractura (DOR???).

RX membros inferiores e Ecografia articular Normais

Etiologia nao esclarecida



18 meses de idade, queda de 95 cm de altura com TC sem PC com fractura linear
parietal e hematoma epidural
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26 meses, queda de degrau com movimento rotacao-fractura em espiral da tibia esq

Imobizacaa 6 semanas




30 meses fractura linear da tibia com queda da pp altura

2 semanas de imobilizacao com
recuperacao rapida da capacidade da
marcha




33 meses queda da proépria altura cogaghgiagisasiagdo femur esq
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10 semanas sem capacidade para a marcha
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HIPOTESE DIAGNOSTICA:

" 31out-O1nov

Osteogenesis Imperfecta?

Osteoporose transitoria localizada?

Favor de Ol Contra

v’ esclerdtica azuladas v'Sem fracturas dos ossos longos
v’ laxidao ligamentos até aos 26 meses

v" 3 fracturas de ossos longos v’ todas as fracturas no mesmo

membro com imobilizacao inicial

prolongada



TRATAR DE IMEDIATO/ INVESTIGACAO
ADICIONAL?

Investigacao adicional:

» Avaliacdo analitica (que parametros)

» DEXA ( limitacao do método )

» RX COLUNA, MEMBROS, CRANIO ( quais e porqué)

»>ESTUDO GENETICO (fiabilidade dos métodos e influéncia na
decisao terapéutica )
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Telephone: 2 TS

Patient Information:

 Patient ID: 112510643

| Identifier 2: |

’Postal Code: |

’ Sex: I Ivlale

 Ethnicity:  White

 Height: 193.0 cm
I I . 3 a4a s B 7 4 P 1011 1213 14 15 16 17 13 1B 2D
Weight: 11.0 kg = Age

DOB: 120.02.2011
’A,ge: | 3
|Menopause Age: |

Bnage not for diagnostic use
113 x 69 T-score ws. White Bale; Z-score ws. White Iale. Source:BMD CS/Hologic

'Referring Physician:  CONPEDIATR x=1153,40= 516
DAP: 1.6 cGy*on®

Scan Information:
[E] Results Summary:

|Scan Date: |26 February 2014 - 402261401

|Scan Type: IfLurnbar Spine |Region |Area[cm1] |BMC[(g)] |BIV[D[gcm2] | T-score |PR (Peak Reference) | Z-score |AM (Age Matched)

|Analysis Date:  |26.02.2014 12:34
|Analysis Protocol: ]Infant Spine 4.25 I 1.06 I 0.250 I 23 |
'Report Date: |27.02.2014 19:21 4.54 | 1.23 | 0.272 | 25 |
Institution: s | 24 |
' Operator: s 466 | 23
'Model: |Discovery Wi (S/985347) Total BMD CV 1.0%, ACF = 1.027, BCF = 1.008, TH= 3.9

(L1 4.24 | 0.81 | 0.192 | 19 |

| Comment: l ARG

| Software version: ! 13.2

HOLOGIC®
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6.J0A0, CARLOS, VASQUES, GODINHO, AF




G.JOAOQ, CARLOS, VASQUES, GODINHO, AF
Study Date:28-03-2014

Study Time:17:14:12
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G.JOAO, CARLOS, VASQUES, GODINHO, AF
Study Date:23-03-2014

Study Time:17:14:12

MRN:







6.J0AO, CARLOS, VASQUES, GODINHO, AF
Study Date:28-03-2014

Study Time:17:14:12

MRN,




G.JOAO, CARLOS, VASQUES, GODINHO, AF
Study Date:28-03-2014

Study Time:17:14:12

MRN,




ESTUDO GENETICO

Método
O estudo fol efectuado por amplificagdo por PCR e sequenciacdo de toda a regido codificante,
incluindo as regides Intrénicas ad;acentes dos genes COLIAL (cromossoma 17) e COL1AZ

(cromossoma 7). As variantes normais {(polimorfismos) descritas na literatura e/ou listadas na
dbSNP e encontradas no presente estudo, ndo sdo reportadas. Sequéncias de referéncia:
NM_000088.3 (COLIAI) e NM_000089.2 (COL1AZ2), sendo o A do ATG Iniclal a posicdo 1.

Resultado
Fol detectada a variante c.3825G>A (p.Trpl1275%) em heterozigotia no gene COL1A1.

Nao foram detectadas mutacbes no gene COLIAZ,

Interpretacio

Este resultado confirma o diagndstico de osteogénese imperfeita tipol (COLIAL).

A variante detectada n3o se encontra descrita na literatura. No entanto, dado que Introduz um
coddo stop prematuro, dando origem a uma proteina COLIAL truncada é, muito
provavelmente, patogénica.

Comentario
O risco de transmiss3o do alelo mutado a evenual futura descendéncia € de 50%.

Sugere-se a avaliacdo clinica e o0 eventual estudo dos progenitores para avaliar se a variante
detectada € herdada ou de novo.

Este resultado tem consequéncias clinicas para o doente/progenitores e outros familiares em
risco, pelo que deve ser transmitido e orientado no contexto de aconselhamento genétco.



37 meses # 1o0MT pé d




40 meses # extremidade proximal do fémur esq com necessidade de
encavilhamento

C22752
V10881




C18624
W11879
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Sgjjies: 1409674808
DOB: 20-Apr-2011 3
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Tratamento médico?

Qual?

Suplementos?



* Tratamento cirurgico preventivo?




Reabilitacao?
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* |mpacto Psico-social e familiar?




