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A doengados
0SSOS de vidro

Chama-se Osteogénese Imperfeita, é considerada uma doenca rara e
poucas pessoas a conhecem apesar de se calcular que existe meio
milhdo de pacientes de Ol em todo o mundo. Se nunca tinha ouvido falar
da mesma, nao perca a entrevista realizada a Maria do Céu Barreiros,
uma das responsaveis pela Associacédo Portuguesa de Osteogénese

Imperfeita (APOI).

O que é a osteogénese imperfeita (Ol) e quais
as causas desta doenca, se é que sdo conhe-
cidas?

A OI, também conhecida por "doenga dos ossos de vidro", ¢ uma
doenga congeénita, que se caracterizada por fractura frequente de
0$508, quer espontinea, quer por traumatismos minimos e que, se-
gundo se sabe, existe desde a mais remota antiguidade. Actual-
mente, considera-se a Ol, nio como uma doenga Gnica mas, como

um grupo de formas patoldgicas com a mesma natureza constitu-

“‘Nas formas leves, a adolescéncia
traz o aumento da resisténcia da
estrutura 6ssea e os problemas
vao-se tornando
proporcionalmente menores”

tiva, caracterizadas por fragilidade 6ssea e por um maior ou menor
comprometimento de outros tecidos do tipo conjuntivo.
Apresenta-se em diferentes formas clinicas e estas tém caracteris-

ticas e prognosticos bastante heterogéneos, quer em relacio aos di-
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ferentes tipos de OI, quer dentro de um mesmo tipo, o que signi-
fica que a OI pode desenvolver-se em formas muito leves, que se
manifestam tardiamente com uma pequena diminuicio da resis-
téncia 6ssea ou pode acontecer em formas gravissimas, que cau-
sam a morte do bebé ainda dentro do titero materno ou com pou-
cas semanas de vida. No entanto, a maior parte dos portadores de
Ol estdsituada entre estes dois extremos. Sio em geral criangas de
constituigdo fisica pequena, com cabega volumosa, inteligéncia
normal ou superior i normal, muito vivas'e capazes de se adaptar

bastante bem s suas limitagoes.

Existe algumamelhoria da doenca com o avan-
cardaidade?

Nas formas mais leves, existe uma notével melhoria com a puber-
dade. Deste periodo em diante, a situagio estabiliza em niveis qua-
se normais podendo agravar-se novamente na velhice. Nas mu-
lheres, 2 menopausa pode causar uma brusca recaida da doenca.
Durante a adolescéncia, a resisténcia da estrutura Gssea aumenta,
e os problemas vao sendo proporcionalmente menores. Pode acon-
tecer, mesmo, que doentes restritos a cadeiras de rodas fiqguem em

condigbes de comegar a andar. Naturalmente a possibilidade de
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autonomia dos doentes neste periodo é directamente proporcio-
nal a gravidade dos danos que se foram acumulando nos anos pre-

cedentes. Apesar da deformagio 6ssea e da frequéncia de frac-

taras, a longevidade de uma pessoa com Ol é igual ade
qualquer outra pessoa. As suas capacidades intelec-
tuais ndo estio de maneira nenhuma diminuidas

pela doenga e podem levar uma vida normal, den-
tro das limitagoes de
mobilidade de cada
um. A Ol ¢, portan-
to, classificada co-
mo uma patologia
devida a uma altera-
¢io do patrimonio
genético da pessoa e
¢, por 1850, na maio-
ria dos casos, here-
ditaria, A heranga
genética é, em al-
guns tipos, domi-
nante e noutros re-
cessiva. No primeiro
Cas0, para transmitir
adoengaaos filhos é
suficiente que um

dos progenitores se-

4o problema,

japortador da doen-
¢a. No segundo, devem ser portadores dos genes anémalos, ambos
os progenitores.

Estas alteragdes genéticas condicionam anomalias ao nivel da pro-
ducio de colagénio tipo I. A grande maioria dos casos de Ol pare-
ce serem devidos a uma anomalia deste tipo de colagénio, que é o

principal componente do osso a promover a estabilidade estrutu-

Durante a adolescencia, a
resisténcia da estrutura ossea
aumenta, e 0s problemas vdo sendo
proporcionalmente menores

32 Mag Ideal Fevereire 20089

“Muitos médicos
néo estao
familiarizados com
a doenca e muitos
casos nunca
chegam a ser
diagnosticados”

ral. A funcio do colagénio tipo | é semelhante i das barras de fer-
ro do cimento armado, ja que a tensdo exercida pelas fibras de co-
lagénio pode ser comparada a das barras de ferro,

Quando o colagénio do tipo [ é deficiente, 0 0s- -
so perde grande parte da sua forga e fractura
com facilidade. Em alguns casos, foram do-
cumentadas alteragoes, nao da quantida-
de de colagénio mas sim da qualidade,
tanto das fibras de colagénio, como dos
componentes nao fibrilares do conjunti-
vo que parecem fazer parte no processo.
" O esqueleto do doente com Ol ¢, portanto,
qualitativa e quantitativamente mais pobre, o
_ que explica facilmente as multiplas fracturas e pos-

sivels deformidades.

Como se detecta esta doenga?

A Ol pode ser bastante dificil de diagnosticar. Muitos médicos ndo
estio familiarizados com a doenga e muitos casos nunca chegam
a ser diagnosticados,

Ocasionalmente, suspeita-se de Sindrome da Crianga Maltratada,
quando na verdade, a crianga sofre de facto de OI. Criangas em que
o diagnéstico nio ¢ feito a nascenca frequentemente sofrem uma
série de fracturas altamente dolorosas até que os profissionais de
saide consigam chegar ao diagnostico e as familias sdo frequente-
mente confrontadas com acusagdes de maus tratos ja que o abuso
de menores é também caracterizado por multiplas e/ou frequen-

tes fracturas.

Quais sao os principais sintomas da Ol?

Os principais sintomas desta doenga sdo as fracturas, que se pro-
duzem por traumas banais ou mesmo espontaneamente, mas con-
solidam rapidamente, mesmo que exista alguma deformidade. As
vezes, 0§ 0ss0s encurvam progressivamente, como se fossem plas-

ticos, mesmo na auséncia de fracturas.

wsd Paralelamente aos sintomas esqueléticos, manifestam-se fre-
quentemente outros distirbios, como uma excessiva mobilidade

articular devida a flacidez dos ligamentos.




«% A coluna tende a deformar-se em cifose e/ou em escoliose, 0s
membros superiores podem ser curtos e encurvados e os inferiores
sio sempre os maisatingidos, podendo desenvolver deformidades
gravissimas. Os problemas de estatura podem ser tio marcados que
podem representar as formas mais graves de nanismo conhecidas

(existem registos de estaturas de 60 ou 70 centimetros).

wed Os dentes podem também ser fracos, translicidos ou com cor
castanha acinzentada (dentinogénese imperfeita) e cariar com fa-
cilidade. As esclerdticas (parte branca do globo ocular) podem ou

nido ter um tom azulado ou acinzentado.

& Outros sintomas, como a excessiva sudorese, e a hipotonia e
hipotrofia muscular estio provavelmente relacionados com ano-
malias do metabolismo energético. A hiperidose (transpiragio ex-
cessiva) funciona como umavia de liberta¢io do calor, produzido
por um metabolismo glicidico particularmente activo e que pode

subtrair calorias acs musculos.

Dois tipos de comportamento
de crescimento

A estatura dos portadores de Ol costuma ser
bastante inferior ao normal, por vezes devido as
deformidades; por outras aos defeitos primitivos do
crescimento.

« Nas formas leves, a cartilagem de crescimento
nao &, pelo menos aparentemente, afectada.
O desenvolvimento da estatura &, por isso, normal,
amenos que existam deformacoes por fracturas
viciosamente consolidadas, encurvamentos
espontaneos dos ossos dos membros inferiores, etc.

« Nas formas graves ou gravissimas, a zona da
cartilagem de crescimento & completamente
subvertida, com formacéo de ilhas de cartilagem
calcificada, sem possibilidade de contribuir para
0 alongamento do 0sso0.

A Ol pode ser considerada uma doenca rara?
Qual a sua incidéncia em Portugal?

Sim, é considerada uma doenca rara. E muito dificil calcular o nii-
mero de pessoas afectadas por esta doenga, ja que ndo existem re-
gistos nacionais ou internacionais para a Ol A incidéncia ¢ esti-
mada em 1:10.000 a 15.000. Esta estimativa peca por defeito, j
que as formas leves da doenga muito frequentemente nao sao diag-
nosticadas. Somente 0.008% da populagio mundial é afectada por
OL. Isto significa que
actualmente hé cerca
de meio milhido de
doentescom Ol em
todo o mundo.

Se tivermos em conta
esta estimativa, pode-
riamos esperar encon-
trar cerca de 660 porta-
dores da doenca em

Portugal, mas actual-
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mente ndo existe ne-

“Apesar da deformacgdo 6ssea e da
frequéncia de fracturas, a
longevidade de uma pessoa com Ol
¢ igual a de qualquer outra pessoa”

nhum Registo Nacional de Ol e por isso nio hd dados concretos.
De qualquer forma, os especialistas pensam que diagnosticados e

em seguimento so existem cerca de uma centena de doentes.

Que riscos corre um bebé que seja gerado por
uma mae com esta doenca?

Quando pensamos numa mulher com Ol que pretende engravi-
dar, temos sempre que pensar em dois aspectos diferentes:

1°« Como sera que vai correr o curso da gravidez e quais as pos-
siveis complicacoes para a gravida portadora de OI?

2°« Como sera que vai ser o bebé? Sera que vai ter OI? De que ti-

po? Qual a gravidade da situacao?
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O que levou acriacédo da
APOI?

As dificuldades de apoio, o desco-
nhecimento da doenc¢a mesmo por
parte dos profissionais de satde, a
falta de enquadramento legal da
doenca, a falta de centros de refe-
réncia para o diagnostico e o trata-
mento da OI, a falta de estruturas
que permitam uma melhor inte-
gragio escolar, social e profissio-
nal, e todas as dificuldades que se
possam imaginar que pessoas que
vivem diariamente com estas limi-
tacdes enfrentam, levaram a que
um pequeno grupo de doentes e
pais se juntassem, com o apoio de
médicos, e comecassem a unir es-
forgos para construir um projecto

que visa colmatar estes problemas.

# O facto de terem Ol néo impede a Marta e o Tiago de se divertirem a andar de baloico

Relativamente a esta segunda questao, nio podemos deixar de pen-
sar que a maior parte dos tipos de OI mais comuns estio descritas
como tendo um padrio de transmissio genética dominante, o que
significa que basta que um dos progenitores tenha OI para que a
crianca também tenha a doenca. Também se sabe que o facto de
um dos pais ter um determinado tipo de Ol, mais ou menos grave,
ndo significa que a crianga tenha um desenvolvimento semelhan-
te a0 do progenitor afectado pela doenga, ou seja, o facto de um
dos pais ter vérias fracturas e complicagdes ao longo da vida nio
significa que a crianga ndo tenha umavida "quase normal" com
poucas fracturas. O contririo também pode acontecer: o paiou a
mae terem uma forma leve com poucas complicagdes e a crianga

vir a desenvolver maltiplas fracturas.

“Tomar conta de uma crian¢a com
O.I. é como tomar conta de outra
crianca qualquer”
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Que tipo de apoios ne-
cessita a associacao para que dé aconhecer a
doenca a populacao em geral?

Todos os que se possam imaginar! Neste momento, a APOI nio
tem qualquer tipa de apoio financeiro e estd a funcionar com a

“boa-vontade” e espirito voluntarioso dos seus membros.




Dicas para os pais

« De uma maneira geral, tomar conta de uma crianca com Ol € como tomar conta de outra crianca qualquer. No
entanto, existem algumas precaugoes a tomar e pequenos truques para manipular estes bebes.

« O choro excessivo e prolongado pode ser devido a dor causada por uma fractura, mas o seu bebé também pode estar
irritado pelos pequenos males que atormentam as criangas da sua idade (dentes, célicas, cansago,...). Contudo, &
preciso nunca esquecer que um bebé pode continuar a mexer o seu membro fracturado, apesar das dores que isso
Ihe provoca. E necessario manter-se alerta quanto as origens do choro, mas sossegue porque rapidamente aprendera
a distingui-las.

« O importante & ndo se deixar cair em excessos, como o de se alarmar ao minimo solugar da crianga ou criar uma
super proteccao excessiva.

« Evite deixar a crianca sozinha no guarto enquanto a vida familiar se desenrola noutros pontos da casa, pois 0
isolamento forgado dificulta 0 seu desenvolvimento.

« Leve a crianga a rua e a passear aplicando regras simples de seguranca.

« Em caso de fractura, a imobilizagio deve manter-se o menos tempo possivel e deve ser aplicada apenas ao membro
afectado, ja que as imobilizagdes prolongadas favorecem o aparecimento de novas fracturas. E imperativo néo entrar
no ciclo vicioso (fractura-imobilizacao-osteoporose-fractura,...).

» Se nao se sente confiante para deslocar o seu bebé, pode comprar uma placa de espuma com cerca de 10 cm de
espessura e moldar vocé proprio a forma do corpo do bebé (com a ajuda de uma faca eléctrica). Esta placa construida
por si, deve ser encaixada numa alcofa ou colada a uma placa de contraplacado (com cola nao toxica) para aumentar
a sua rigidez. Outra alternativa é transportar o bebé dentro de casa nas cadeirinhas de transporte que se adaptam aos
automoveis, mas s6 & viavel enquanto os bebés sdo muito pequenos e ainda cabem nestes dispositivos.

« O facto do seu filho ser mais propenso a fracturas ndo a deve desencorajar de toca-lo e acaricia-lo. Deve sempre
lembrar-se que a crianca precisa de ser abragada, tocada e que conversem com ela. A estimulacéo frequente e
essencial para o desenvolvimento emocional e social da crianga. Nao tenha medo de dar esse calor ao seu filho.

» Para segurar no bebé sem perigo, vocé deve avaliar a situagao e planear antes de o levantar. E muito importante que
vocé esteja segura, pois essa seguranca e firmeza também sao transmitidas ao bebé.

« E importante que se assegure de que os bracinhos do seu
bebé, as pernas, os dedos dos pés e das maozinhas nao )
estdo presos no cobertor nem em qualquer pega de roupa, Contactos uteis
seja da sua ou da dele. Um movimento brusco pode magoar Associagdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita
o bebeé, Site: http://www.freewebs.com/aposteogeneseimperfeita/
E-mail: a.p.osteogeneseimperfeita@gmail.com
« Nao se preocupe, com o tempo voce vai ganhando confianca Tim: 938 260 877 (Maria do Céu Barreiros)
e estes geslos tornar-se-ao banais.
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