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Introducao: Osteogénese imperfeita é o termo utilizado para um grupo heterogéneo de sindromes do tecido conjuntivo, com trans-
missdo autossdmica dominante, afetando a producdo do coldgeno tipo |, conhecida como ossos de vidro. Caracteriza-se por fragilidade
e dor dssea, ligamentos musculares frageis, esclerdticas azuis, facies triangular, alteragdes na dentinogénese e surdez tardia. Pertence ao
grupo de enfermidades raras, afetando ambos os sexos e ragas.

Descricao do Caso: Menor de 3 anos, nasceu de parto normal, a termo e desenvolvimento normal ,sem intercorréncias durante vida
intrauterina. Foi admitido neste servico com duas fraturas em membros inferiores, ambas decorrentes de traumas simples em curto in-
tervalo de tempo. Mae refere duas fraturas anteriores e percep¢do de coloragdo azuladas das escleras ao longo dos dias. Histéria fami-
liar de fraturas recorrentes. Na admissao, alguns exames laboratoriais alterados como Fosfatase Alcalina, Osteocalcina e Paratormanio.
Encaminhado pelo ortopedista e endocrinologista para dar inicio ao tratamento com Pamidronato Dissédico, evoluindo sem intercorréncias.
Discussao: Esse caso corresponde ao tipo | da Sindrome de Osteogénese Imperfeita pela fragilidade dssea varidvel, altura normal e es-
cleras azuis. O tratamento com Bifosfonato tem o objetivo de inibir a reabsorc¢ao osteocldstica diminuindo os episddios de fratura e dor
Ossea. Crianga evoluiu de forma satisfatéria recebendo alta com progndstico de redugdo dos episddios de fratura.

Conclusao: Como trata-se de uma sindrome rara, com perfil de hereditariedade e acometimentos leves a casos mais graves é rele-
vante o conhecimento e diagndstico precoce para uma boa evolu¢ao e melhor qualidade de vida.
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