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Sa ber+, com a APOI

Alteracoes Cardiacas na O. 1.
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Osteogénese Imperfeita
Os...

Osteo...
Osteogenese...
Osteogenese Imperfeita

Ol
Doenca dos ossos de vidro ou de cristal

Doenca dos ossos frageis

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 1:

» A Osteogénese Imperfeita é:
» Uma doenca rara

» Uma doenca frequente
» Uma doenca infantil

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 1:

» A Osteogénese Imperfeita é:

» Uma doenca rara

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Ol, doenca RARA

dizem-se RARAS quando afectam 5 em 10 000 pessoas

(Decisdo 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do Conselho de 29-04-1999)

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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REGISTO NACIONAL DE OSTEOGENESE IMPERFEITA

Sa ber +, com a APOI
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DESAFIO 2:

» A Osteogénese Imperfeita afeta mais:
» Os homens

» As mulheres
» E igual em ambos os sexos

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 2:

» A Osteogénese Imperfeita afeta mais:

> E igual em ambos os sexos

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Incidéncia

Homens e mulheres

Todos 0s grupos étnicos e raciais

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 3:

» Qual é o caso mais antigo de Osteogénese
Imperfeita que se conhece:

» De um egipcio

» De um romano
» De um portugués

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 3:

» Qual é o caso mais antigo de Osteogénese
Imperfeita que se conhece:

» De um egipcio

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Caso mais antigo
(British Museum, Londres)

esqueleto mumificado de uma crianca do
antigo Egipto - 850 ac

Saber+, comaAPOI Alteragées Cardiacas na O. L.
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DESAFIO 4:

» Diagnosticar a Osteogénese imperfeita geralmente é:

» Muito facil
» Muito dificil
» nem facil, nem dificil

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 4:

» Diagnosticar a Osteogénese imperfeita geralmente é:

> Muito dificil

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Diagnostico dificil
v desconhecimento da doenca pelos profissionais de saude
v" incapacidade de reconhecer a situacdo grave
v" grande variabilidade dos achados clinicos
v falta de acesso a alguns meios de diagndstico especificos

i

Saber+, comaApol Altera¢ées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 5:

» Aponte 3 sintomas da Osteogénese Imperfeita

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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grande variabilidade clinica

FRATURAS FREQUENTES (“patologicas”)
Deformidades Osseas progressivas

Baixa estatura
Escleroticas azuis
hiperlaxiddo articular
Dentinogénese imperfeita
Surdez progressiva
Fragilidade capilar
sudorese abundante

Saber+, comaApOI Alteracées Cardiacas na O. I
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v'Doenca hereditaria do tecido conjuntivo

v'é um tecido de conex3o.

v"Composto por grande quantidade de matriz extracelular, células e

fibras

v'Principais fun¢des sdo fornecer sustentacdo e preencher espacos

entre os tecidos, além de nutri-los




Mutac¢oes Genéticas
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na Ol

Colagéneo Outras
tipol mutacdes

W Série 1

Sa ber+, com a APOI
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90% dos casos

$

Mutacoes do
Colagéneo tipo |

Alteracées Cardiacas na O. 1.
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Colagéneo

Proteina que fornece

- Estrutura e resisténcia
- Elasticidade

- Presente em todos os tecidos

Saber+, comaAPOI Alteragées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 6:

» O colagénio também existe no coracao?
» SIM

> NAO
» S6 em algumas pessoas

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 6:

» O colagénio também existe no coracao?

> SIM

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Saber+, comaApol Alteracées Cardiacas na O. I
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Valvula aodrtica

’ Valvula mitral
Valvula pulmonar

Vélvula tricuspide

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 7:

» Sera que as alteracoes do colagénio tipo 1
também afetam o coracao??

> SIM

> NAO
» S6 em algumas pessoas

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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DESAFIO 7:

» Sera que as alteracoes do colagénio tipo 1
também afetam o coracao??

> SIM

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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- Nao esquecer:

» As pessoas com Ol também podem ser
afetadas por outras doencas como o resto da
populacao

» As doencas cardiovasculares sdo a maior causa

de morte l

Importante corrigir fatores de risco

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.
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As alteracées cardiacas na Ol sao raras

mas, alguns estudos apontam para:

» Maior incidéncia de alteracdes nas valvulas
esquerdas

» AlteracOes da estrutura dos grandes vasos

» Insuficiéncia cardiaca

» Aparecimento de arritmias (auriculares)

Saber+, comaAPOI Alteragées Cardiacas na O. I.
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COMO SABER MAIS...
... COMO PROTEGER A SUA SAUDE?

OlsHeart

Saber+, comaApol Altera¢ées Cardiacas na O. I.
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Servico
Genética

Servigo QI&H Ccl F'

Cardiologia

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. 1.
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Coordenadores e Investigadores principais

Saber+, comaAPOI Alteragées Cardiacas na O. I.
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PROTOCOLO OlsHeart

> Avaliacao clinica (consulta cardiologia)
> Eletrocardiograma

» Ecocardiograma

> Registo Holter (ECG 24h)

> M.A.P.A

Saber+, comaAPOI Alteragées Cardiacas na O. I.
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PROCURAMOS SOLUCOES...
... EM CONJUNTO!

SN

OBRIGADO!

Saber+, comaAPOI Alteracées Cardiacas na O. I.




