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Um recém-nascido solta um grito agudo enquanto estd a ser
limpo e pesado. Chora quando o pegam ao colo ou quando
alguém lhe toca na perna. O raio-X revela uma fratura no fémur

e vdrios calos de outras jé consolidadas ao nivel das costelas...

Um jovem casal traz a sua filha de um ano de idade & urgéncia
do hospital da sua drea de residéncia. Ela estava a tentar pér-se
de pé quando, subitamente, os pais ouviram um “pop” e a
menina caiu no chéo, chorando ininterruptamente devido & dor
de uma perna partida. Esta é a sua terceira fratura desde que

nasced...

Um adolescente dé entrada na urgéncia do hospital pela
segunda vez este ano. H& uns meses, foi submetido a uma
cirurgia de encavilhamento de uma tibia. Desta vez, precisa de
uma cirurgia complexa na coluna. Os médicos esperam que esta
diminua o agravamento progressivo da escoliose, que esté a
afetar os seus pulmé&es, levando a infeces respiratdrias de
repeti¢do...

No seu check-up anual, uma mulher de 45 anos pediu ao médico
de familia para a encaminhar para um bom ortopedista. Durante
a sua infancia e adolescéncia tinha sofrido varias fraturas e,
embora tal ndo se tenha verificado nas dltimas décadas, esta
preocupada com o eventual enfraquecimento ésseo associado &

menopausa e consequentes fraturas...




Esta brochura fornece informagdes atualizadas sobre Ol e ajuda a

esclarecer mitos, de forma a promover atitudes corretas que

conduzam a melhoria clinica e a inclusdo social destas pessoas.




MITOS &
FACTOS

Devido ao trabalho dedicado de
investigadores e clinicos, muito se
tem aprendido na dltima década
sobre a Osteogénese Imperfeita.
Atualmente, a maior parte dos
bebés com Ol tem boas hipdteses
de viver uma vida independente,
bem-sucedida e satisfatéria. Os
fratamentos convencionais tém
vindo a ser aperfeigoados e, neste
momento, outros novos estdo ja em

desenvolvimento.

Como a Ol é uma doenca rara e
frequentemente desconhecida, «
primeira vez que os pais ouvem as
palavras “osteogénese imperfeita”
¢ no momento do diagndstico do
seu filho. Da mesma forma, o mais
provavel é que a maioria dos
profissionais de saude tenha muito
pouca, ou nenhuma, experiéncia a
tratar estes doentes.

Esta falta de conhecimento gera
desinformagdo ou criagdo de mitos
que muitas vezes prejudicam a

saude do doente.




VAMOS, ENTAO,

DESMISTIFICAR A Ol

MITO: limitar-se os

movimentos de um bebé com Ol

Devem

e transporta-lo sempre numa

almofada.

FACTO: A imobilidade agrava a
perda de massa dssea e,
consequentemente o
enfraquecimento do osso, levando
a mais fraturas e deformidades.
Apesar de existirem técnicas para
manusear um bebé com Ol, o
melhor que se pode oferecer &
crianga é o toque, o abrago e o
colo, permitindo que esta explore
os  movimentos de  forma
independente, na medida das suas

possibilidades.

MITO: As pessoas com Ol tém as

escleras azuladas.

FACTO: Na Ol, cerca de 50% dos
doentes tém escleras (parte branca
do olho) azuladas ou acinzentadas,
no entanto, os restantes 50%

podem ndo ter alteragdes.

MITO: A Ol desaparece a partir

da adolescéncia.

FACTO: A Ol é uma doenca
genética que acompanha a
pessoa por toda a vida. Muitos
doentes melhoram
significativamente o partir  da
puberdade (quando o crescimento
deficiéncia

para), porém, a

genética mantém-se. Com o
passar dos anos, a situagdo
poderd voltar a agravar-se,
sobretudo nas mulheres depois da
menopausa e nos homens com

mais de 60 anos.

MITO: A baixa estatura é tipica
da OI.

FACTO: A aparéncia das pessoas
com Ol varia consideravelmente.
Apesar de muitos doentes terem
baixa estatura, os individuos com
formas mais leves ou moderadas
podem ter uma altura normal ou
quase normal e ndo ter sintomas
Sbvios de Ol.




MITO: A Ol afeta apenas os

0SSO0S.

FACTO: Para além dos ossos, vdrios
orgdios e sistemas do corpo podem
também estar afetados.
Relativamente ao esqueleto, o mais
frequente é a fragilidade dsseaq,
deformidades e baixa estatura.
Podemos ainda encontrar alteragdes
no coragdo, pele, vasos sanguineos,
musculos, tenddes, olhos, etc. Sdo,
também, comuns, problemas
respiratdrios, transpiragdo excessiva,
perda auditiva precoce, dentes

frageis e articulagdes laxas.

MITO: O diagnéstico de Ol é
sempre feito a nascenca.

FACTO: Embora esteja presente desde
a concegdo, a Ol pode ser muito dificil
de diagnosticar. As formas mais graves,
habitualmente, podem ser
diagnosticadas in ufero ou logo &
nascenga, no enfanto, na maioria das
situagBes o diagndstico sé é feito mais
tarde, quando a crianga comega a
fentar dar os primeiros passos e a fazer
diversas fraturas. Alguns casos muito
leves podem nunca chegar a ser
diagnosticados.

MITO: E facil distinguir uma
fratura devida a Ol de uma
causada por maus-tratos ou

abuso.

FACTO: As criangas com Ol podem
ter todos os tipos de fraturas,
coluna,

incluindo  fraturas da

costelas, cranio, parciais,
cominutivas, etc. Distinguir Ol de
maus-tratos infantis requer uma
avaliagdo  minuciosa  por um
profissional médico que esteja
familiarizado  com  todas as
caracteristicas e aspetos globais
da Ol, ndo podendo avaliar-se
exclusivamente pelo aspeto da

fratura.

MITO: As

andam sempre de cadeira-de-

pessoas com Ol
rodas.

FACTO: A mobilidade também
varia muito de pessoa para pessoa.
Enquanto que uns se deslocam de
forma independente, outros tém de
recorrer a canadianas e outros
auxiliares da marcha, ou
deslocarem-se em cadeira-de-

rodas.



O QUE EA

OSTEOGENESE
IMPERFEITA?

A Osteogénese Imperfeita ¢é
uma doenga genética complexa
e com apresentagdo clinica
muito variada. Como referido
anteriormente, a sua principal
caracteristica é a fragilidade
6ssea, mas muitos orgdos e
sistemas podem ser afetados. A
definigdo inicial que descrevia a
Ol como uma “doenca em que
os ossos se partem com
facilidade” e “associada &
perda de audicdo” estd
largamente ultrapassada.
Atualmente, sabe-se que a Ol é
causada por uma mutagdo
(alteragdo) genética num gene
que afeta a formagdo do
colagénio, levando & diminuig&o
e da

da resisténcia Jdssea

estrutura de outros tecidos.

Tem uma incidéncia igual entre
géneros e ocorre em todos os
grupos raciais e étnicos. Estima-
-se que em Portugal existam
cerca de 600 pessoas com Ol e
cerca de 500 000 em todo o
mundo.

As pessoas com Ol podem fazer
fraturas durante toda a sua
vida, todavia, a frequéncia
tende a diminuir apds a
puberdade, podendo voltar a
aumentar mais tarde, com as
alteragdes hormonais
associadas & idade.

O envolvimento pulmonar é

frequente, agravado  pelas
deformidades da caixa torécica

e da estatura reduzida.




OUTRAS CARACTERISTICAS
CLINICAS PODEM INCLUIR:

¢=e> Dor crénica; ¢=> Perda de audigdo;
¢35 Baixa estatura; ¢ Sudorese abundante;
£ Deformagdes dsseas; £  Alteragdes oculares;
&35 Articulagdes laxas; =55 Alteragdes na dentigéio;

=5 Fraqueza muscular; ¢35 Problemas cardiacos;




A Ol pode variar clinicamente entre formas mais ou menos graves,
podendo ser classificada como “ligeira”, “moderada” ou “grave”, sendo
que as formas mais graves podem ndo ser compativeis com a vida. Em
contraste, em alguns doentes com formas mais leves da doenga, esta
pode mesmo passar despercebida.

Desde 1970, tem sido usada uma classificagéo clinica em vdrios tipos.
Atualmente, estdo descritos 17 tipos diferentes de Ol. As caracteristicas
clinicas mais frequentes que distinguem os tipos mais comuns s&o:

TIPO I: leve

TIPO II: o mais grave
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TIPO IV: moderado grave
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TIPO V: moderado
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TIPO VI: moderado

-
-
-

-
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TIPO VII: grave

-
-

TIPO VIII: muito grave
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COMO SE

TRANSMITE?

A maioria dos casos (cerca de 90%)
resulta de wuma anomalia no

colagénio tipo | - proteina
fundamental do osso e de outros
tecidos conjuntivos. Nestes casos, o
gene mutado pode reduzir a
quantidade ou a qualidade do
colagénio tipo |. Estas mutagdes
tém um padréo de transmissdo
dominante. Os restantes 10% de
casos de Ol s&o causados por
mutagdes noutros genes, que tanto
podem ter um padrdo de
transmissdo autossémica

dominante, como recessivo.

As criangas recebem duas cdpias
de cada gene - uma de cada
progenitor. Quando a Ol é causada
por uma muta¢do dominante, basta
que uma das copias tenha mutagdo
para que a doenga se desenvolva.
E isto que acontece na maioria dos
casos. No entanto, a doenga
também poderd ser resultado de
uma mutagdo espontdnea, que

acontece durante a concegdo.

Apesar de raro, um padrdo
dominante de Ol também pode
acontecer quando um dos pais
apresente mosaicismo para uma
mutagdo de Ol. Nestas situagdes a
mutagdo estd presente em apenas
algumas células reprodutoras do
progenitor, ndo chegando a ser
suficientes para provocar qualquer
tipo de sintomas.

Nas transmissdes recessivas &
necessdrio que o gene mutado
esteja presente em ambos os
progenitores. Nestes casos, ambos
sdo portadores dos genes mutados,
mas ndo desenvolvem a doenga.
Quando uma crianga nasce com Ol
numa familia onde ndo existia a
doencga, as probabilidades de estes
pais terem outra crianga com Ol
varia com o facto da mutagdo ser
dominante ou recessiva. Nestas
situagdes, recomenda-se que a
familia seja avaliada e investigada
(médico

por um  geneticista

especialista em genétical).



Os ftfestes ou andlises genéticas
podem identificar a mutagdo e o
tipo de transmissdo.

Uma  pessoa com  padrdo
50% de

probabilidade de passar a doenca

dominante tem
a cada um dos seus filhos. A
crianga afetada terd a mesma
mutagdo e, como tal, o mesmo tipo
de Ol do seu progenitor. Porém, a
quantidade de fraturas e a
gravidade clinica podem variar A
quantidade de fraturas e a
gravidade clinica podem variar
gnificativamente entre os

diferentes membros da familia.

significa’rivamen’re entre oS
diferentes membros da familia.
sauddavel de

Um irmdo uma

crianga com Ol (dominante)
risco aumentado de
filho com Ol,

probabilidade é

ndo tem
ter um esta
igual & da
populagdo em geral. Em
oposi¢do, se se tratar de uma
recessiva de Ol, este
terd 50% de

hipéteses de ser transportador

forma
irmdo sauddvel
Nestas

do gene mutado.

situagdes, recomenda-se,
entdo, que seja realizada
também uma avaliagdo

genética aos irmdos.

N\ é’/




COMOE

DIAGNOSTICADA?

Fraturas dsseas que ocorrem
com pouco ou nenhum trauma
sdo, muitas vezes, o primeiro
indicio de que uma crianca pode
ter Ol. Os bebés com os tipos II,
Il e IV nascem, frequentemente,
j@ com fraturas ou podem ter
evidéncias de lesdes dsseas
ainda no Utero materno. As
criangas com tipo |, quase
sempre, comegam a desenvolver
fraturas durante as atividades
didrios dos primeiros anos de
vida - na muda de uma fralda,
ou quando comegam a pdr-se
de pé e a andar. Alguns casos
muito leves de Ol podem nem
chegar a ser diagnosticados.

Um médico especializado em
Ol e familiarizado com todos
os tipos da doenga pode,
muitas vezes, chegar ao
diagndstico com base na
presenga de fraturas e
outras caracteristicas
clinicas.

Estas dltimas sd3o muito
varidveis e alguma sdo
dependentes da idade ou do
tipo. Também a histéria
familiar sugestiva da doenga
pode ajudar a confirma o
diagndstico que deverd, no
entanto, ser confirmado por

testes genéticos.




H& casos em que a Ol pode ser
diagnosticada na fase pré-
natal. As ecografias de rotina
realizadas durante a gravidez
podem detetar deformidades,
fraturas, encurtamentos ou

outras anomalias dsseas,
particularmente nas formas mais
graves. Mesmo quando estas

sdo realizadas por profissionais

altamente especializados, pode

ndo ser possivel identificar o
tipo de Ol ou diferenciar entre
o Tipo Il e o Tipo lll. As células
recolhidas na amniocentese
podem ser usadas para andlise
genética (ADN). Contudo, hd
que se conhecer previamente
a mutacdo no(s)
progenitor(es), antes  de
recolher o  amostra de

vilosidades coridnicas.




COMOE
TRATADA?

N&o hd cura para a Osteogénese Imperfeita.

Atualmente, as terapias s&o dirigidas a controlar sinfomas e devem ser
consideradas de acordo com as necessidades especificas de cada
doente. A reabilitagéio e a atividade fisica sdo fundamentais para

promover, tanto quanto possivel, a mobilidade e a independéncia.

A imobilizag&o prolongada agrava ainda mais a perda de massa dssea
e muscular. Atualmente, recomenda-se que os ortopedistas tratem as
fraturas com tempos de imobilizagdo minimos, recorrendo a cirurgia,

gessos leves, talas ou ortéteses para permitir o regresso ao movimento

o mais rapido possivel.




MEDICINA FiSICA & EXERCICIO:

A fisioterapia deve comecar logo que se evidencie na crianga
fraqueza muscular ou atrasos de mobilidade para a sua idade. O
objetivo a longo prazo para as criangas com Ol é a independéncia em
todas as fungdes da vida quotidiana - como os cuidados de higiene,
locomogdio, interagdo social, atividades recreativas e educagdo - com
ou sem dispositivos de adaptag¢do e ajudas & mobilidade, adequados
as suas necessidades.

A terapia ocupacional pode ajudar no desenvolvimento das
competéncias motoras finas e na adaptagdo a equipamentos
necessdrios para as atividades didrias. A medida que a crianga com
Ol cresce e ganha maior independéncia, ird beneficiar da
continuidade da atividade fisica, pelo que é essencial ter aulas de
educacgdo fisica adaptada. Também os adultos com Ol beneficiam de
exercicio fisico regular para manter tanto a massa dssea, como a

muscular.

A natagdo e a hidroterapia sdo particularmente apropriadas para as
pessoas com Ol de todas as idades, pois permitem o movimento

independente com pouco risco de fratura. As caminhadas sdo também

excelentes para os que s&o capazes (com ou sem auxilios de

mobilidade).




Muitas criangas com Ol sdo submetidas a procedimentos cirdrgicos
conhecidos como “encavilhamentos” dos ossos longos, onde que s&o
inseridas hastes metdlicas (telescépicas ou fixas) nos ossos longos
para estabilizar fraturas e corrigir as deformidades que podem

interferir com a fun¢do.

A escoliose progressiva, por vezes acentuada, é um problema para
muitas pessoas com Ol e pode agravar problemas respiratérios. Em
alguns casos, pode ser necessaria cirurgia para estabilizar a coluna

vertebral.

Os bifosfonatos - que s8o um grupo de fdrmacos aprovado para
prevenir e tratar a osteoporose e as complicagdes ésseas do cancro -
tém vindo a ser utilizados, hd longa data, para aumentar a densidade
éssea em criangas e adultos com Ol moderada e grave, apesar de ndo
estarem oficialmente aprovados para estas situagdes. Estes farmacos
ndo promovem a formagdo de osso, nem melhoram a qualidade o osso
formado, mas tém forte impacto no processo de absor¢do dssea
melhorando a sua densidade. O seu efeito tem demonstrado

diminuig&o no nimero de fraturas e alivio da dor crénica.

Outros tratamentos ainda em fase de investigagdo incluem os

anticorpos antiesclerostina e o transplante de células estaminais.




ESTILO DE VIDA SAUDAVEL:

Os portadores de Ol beneficiam, em particular, de adotar um estilo de
vida sauddvel, que inclua a prética de exercicio fisico e uma dieta
nutritiva. A ingestdo adequada de nutrientes, como a vitamina D e o

cdlcio, de forma a conservar a densidade dssea, é importante.

Porém, o excesso no consumo destes alimentos pode ter efeitos
adversos, por isso, a ingestdo de suplementos deve ser apenas feita
mediante recomendag¢do médica. A avaliagdo por um dietista ou por
um nutricionista pode ajudar a determinar qual a ingestdo de
ingredientes mais adequada & sua dimensdo corporal e idade. Manter

um peso adequado reduz a carga exercida nos ossos frageis.

As pessoas com Ol devem evitar o tabagismo, consumo excessivo de

dlcool ou cafeina e medicamentos esteroides, que reduzem a

densidade dssea.




PRECAUCOES AO
CUIDAR DE PESSOAS
COM Ol

=

e

=

=

e

Nunca puxe ou empurre um membro, ou force uma posi¢do

estranha, nem mesmo para fazer um raio-x;

Tenha cuidado ao obter acessos venosos (picar uma veia), avaliar
a pressdo arterial ou realizar outros procedimentos clinicos, para

evitar causar fraturas. Evite o uso de equipamentos automdaticos;

Calcule sempre as doses dos medicamentos em fungdo do
tamanho (peso e altura) da pessoa e ndo da sua idade;

Quando houver suspeita de uma fratura, imobilize ou evite a

manipulagdo do membro afetado;

Respeite as opinides, conselhos ou instrugdes fornecidas pelos
pais, criangas e adultos com Ol. Eles conhecem a doenga e a si
préprios melhor do que ninguém e, com base nas suas
experiéncias, saberdo dar as indicagdes mais seguras para
levantar, transportar ou posicionar o individuo. Tendo lidado com
diversas fraturas e procedimentos médicos, mesmo as criangas
serdo capazes de dizer se tém uma fratura ainda antes de

realizar raios-x;
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CUIDADOS AO TRATAR DE UM BEBE:

Levante o bebé com Ol colocando uma mdo sob as nddegas e

pernas, e outra mdo sob os ombros, pescogo e cabecga;
Nunca levante o bebé por debaixo das axilas;

Nunca levante pelos tornozelos para trocar a fralda. Deslize, em
vez disso, uma mdo sob as nddegas para as levantar;

Os bebés n&o precisam de ser mantidos sobre uma almofada ou
uma superficie macia. Incentive-os a explorar os movimentos de

forma independente;
Apoiar os bebés numa variedade de posiges (por exemplo,

deitado de lado ou sob o estémago) desenvolve musculos que

ajudardo a que, mais tarde, consiga sentar-se e levantar-se.



O Projeto Informag&o para a InclusGo desenvolve agdes de

u’igﬁc?nmwfﬁ PARA A divulgagdo e sensibilizagdo da comunidade na drea da
) >

Osteogénese Imperfeita, como uma forma de melhorar o

-
conhecimento acerca da doenga e diminuir o estigma social.
Espera-se que tenha impacto na integracdo social das pessoas
com Osteogénese Imperfeita e que contribua, de forma direta e

indireta, para melhorar a sua qualidade de vida.
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ASSOCIACAD PORTUGUESA DE
OSTEOGENESE IMPERFEITA

A missdo da Associacdo Portuguesa de
Osteogénese Imperfeita é melhorar a
qualidade de vida dos portadores de Ol
através da informacdo e educacdo, da
consciencializacdo da sociedade, de acdes
coletivas junto aos o6rgdos da tutela e,
também, do incentivo & investigacdo.

JUNTE-SE A NOS!

M ceraL@arolpt
@ APOLPT
APOI2006

& reoi_2008
@ Aror200s

o ASSOCIAGAO PORTUGUESA DE OSTEOGENESE IMPERFEITA
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associagho portuguesa de
osteogenese imperfeita




