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INTRODUCAO

A osteogénese imperfeita (OlI) é um
grupo heterogéneo de displasias esqueléticas
hereditéarias, caracterizadas por fragilidade
ossea, baixa densidade mineral e
suscetibilidade a fraturas, com apresentagéo
clinica variavel.

OBJETIVO
.Descrever uma sérig de casos de Ol tipo Fig. 1. Paciente 1 (m&e), 34 anos, com nanismo de
| confirmados por sequenciamento completo do tronco curto (a), batrocefalia (b, c), fibulas em serpentinas

genoma (WGS), com destaque para um (d) e vértebras biconcavas/codfish (e).
subtipo clinico incomum em uma familia.

METODOS

Estudo descritivo retrospectivo de seis
pacientes atendidos em um servico de
referéncia em doencas raras. Dados clinicos,
laboratoriais, radiolégicos e genéticos foram
analisados. O WGS foi realizado em plataforma
lllumina, com analise bioinformética de acordo
com diretrizes internacionais e a interpretagao
das variantes seguiu os critérios do ACMG.

Fig. 2. Paciente 2 (filha), aos 8 anos, com nanismo de
tronco curto (a); aos 18 anos. batrocefalia (b, c), fibulas

RESULTADOS E DISCUSSAO arqueadas (d) e vértebras biconcavas/codfish (e).

Todos foram clinicamente compativeis Tabela 1. Achados cIlnlcgie moleculares.

com Ol tipo | devido a escleras azuladas e = : ; ; : : -
osteopenia, a maioria com ndmero reduzido de e . . .
fraturas. Quatro apresentavam baixa estatura,
dois perda auditva e um dentinogénese e
imperfeita. Em uma familia, duas pacientes =
(mée e filha) apresentaram fendtipo grave e
atipico como detalhado nas Figuras 1 e 2). A
andlise genbmica identificou, em todos os
casos, variantes patogénicas ou provavelmente
patogénicas em heterozigose no gene COL1A1 .
(Tabela 1). CONCLUSAO
Este estudo reforca a ampla
variabilidade fenotipica da Ol tipo |. Variantes
missense que substituem residuos de glicina na
hélice tripla de colageno, como Gly287Ser,
tendem a impactar significativamente a
estrutura do colageno tipo I, podendo gerar
fendtipos mais graves. A presenca de fibula em
serpentina e batrocefalia sugere sobreposicéo
fenoﬁpica com outras displasias esqueléti.cas REFERENCIA
dominantes, como a sindrome de Hajdu-
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A descricdo de sinais pouco usuais em
pacientes com Ol tipo | destaca a importancia da
caracterizagdo fenotipica detalhada aliada ao
diagnostico molecular. A andlise gendmica
continua sendo uma ferramenta essencial para o
diagnostico preciso, manejo individualizado e
aconselhamento genético em Ol.
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