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A osteogénese imperfeita (Ol) € uma doenca genética caracterizada por defeitos na
formacdo dos ossos, causada por um grupo de disturbios hereditarios do coldgeno
tipo |. Existem treze subtipos de Osteogénese Imperfeita que variam conforme a
gravidade. O colageno tipo | € a principal proteina estrutural do osso e de outros
tecidos. E uma proteina trimérica com estrutura de tripla hélice, formada por uma
proteina precursora, o pré-coldgeno do tipo I, sendo que duas de suas subunidades
sdo codificadas por um gene no cromossomo 17, COL1Al, enquanto a terceira
subunidade é codificada por um gene no cromossomo 7, COL1A2. Mutacdes em
qualquer um destes genes sao responsaveis por defeitos na biossintese do
colageno tipo |, e sdo consideradas o principal fator fisiopatol6gico da Ol. A deteccao
precoce e a caracterizacdo do tipo molecular sdo essenciais para a melhoria da
qualidade de vida desses pacientes. Desta forma, o objetivo deste estudo foi avaliar
retrospectivamente prontuarios de pacientes com diagndéstico molecularmente
confirmado e comparar com a literatura. Fizeram parte deste estudo 6 (seis)
pacientes com OlI, sendo que destes, 4 (quatro) pacientes apresentaram mutacdes
ainda ndo descritas anteriormente na literatura, como a mutagéo Gly181Asp no gene
COL1A2; mutacao c.910 G>A GGC>AGC, no gene COL1A2; mutagédo c.1103G>C,
GGT>GCT, no gene COL1A1; mutacdo c.1243C>T (p.Arg415Ter) no gene COL1A1,
e também a sequencia variante ¢.1875+3G>T IVS27+3G>T. O tipo de Ol mais
apresentado no estudo foi o tipo Ill, no qual, os pacientes apresentam grande
fragilidade Ossea, seguido pelo tipo IVA caracterizado pela presenca de
deformidade 6ssea leve a moderada. Em relacdo ao tratamento, os achados nos
prontuéarios corroboram com dados da literatura, pois 0 pamidronato (pertencente ao
grupo dos bisfosfonados) foi 0 medicamento mais utilizado pelos pacientes e parece
ser 0 mais indicado para o tratamento da doenca.
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