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RESUMO

Este trabalho foi desenvolvido em um ambulatório especializado no tratamento 
de pessoas com Osteogênese Imperfeita (OI), por meio do levantamento de dados 
obtidos nos prontuários de pacientes nascidos entre 1995 e 2005. Foram selecio-
nados 15 prontuários de crianças com idade média de 8,2 anos. Como resultado, 
obtiveram-se 11 do sexo feminino e quatro do masculino, seis portadoras de OI 
tipo I, cinco do tipo III e quatro do tipo IV. Foram encontrados antecedentes de 
OI em diferentes graus de parentesco. Em sete casos, houve maior incidência de 
fraturas até os três anos. Seis deambulam e nove o fazem com auxílio ou não. 
Observaram-se 13 deformidades com esclera azulada, nove com dentinogênese 
imperfeita, uma alteração visual e cinco sem deformidades físicas.

Descritores: Biotipo; Criança; Enfermagem;Osteogênese imperfeita. 

ABSTRACT

This work was developed by an OI referencial center, involving studies of pa-
cients during the treatment between 1995 and 2005. Fifteen pacients’ records 
were selected, the average of their age was 8,2 years old. As a result, we got eleven 
females and four males, six of them held the type I of OI; five, the type III; and 
four, types IV. In seven cases the broken bones occurrence was higher with the 
three-year-old children. Cases of OI ancestors were found in different levels of 
kinship: six of them could walk and nine had difficulty walking or simply could 
not. Regarding the deformities, 13 of them had bluish sclera; nine, dentinogenesis 
imperfecta; one, visual accuracy problems; and five had no deformities.

Key words: Biotype; Child; Nursing aid; Osteogenesis imperfecta.
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Introdução

A Osteogênese Imperfeita (OI) é uma 
enfermidade de grande interesse dos ortope-
distas e pediatras em razão das múltiplas al-
terações do sistema ósteometabólico. Trata-se 
de enfermidade; antiga, sua primeira descrição 
foi por Muys1, que, ao relatar o caso de uma 
criança que apresentava problemas no desen-
volvimento intra-uterino, teve a impressão de 
que a mãe teria sido atropelada ou torturada, 
provocando à criança múltiplas fraturas nas 
quatro extremidades. A infecção de outros ór-
gãos, assim como dos ossos, foi publicada pri-
meiramente por Axman2, porque um de seus 
irmãos teria tendência ao rompimento fácil de 
seus ossos, sem antecedentes traumáticos de 
relevância, apresentando luxação articular se-
cundária à flacidez ligamentária e esclerótica 
sumamente delgada com pigmento azulado. 
Posteriormente, publicaram-se trabalhos vi-
sando estabelecer a etiologia da enfermidade 
e seu caráter hereditário3.

Em 1959, Sofield e Millan4 observaram 
que a deformidade das extremidades inferiores 
era maior e a angulação das forças abdutoras 
e flexoras do músculo poderiam ser corrigidas 
com cirurgia de múltiplas ostomias fixadas com 
uma haste intramedular. Posteriormente, Bailey 
e Dubow5 reportaram o uso de uma haste teles-
copada intramedular que permite o crescimen-
to do osso sem necessidade de câmbio da férula 
intramedular3.

Nos últimos anos, conceitos sobre OI 
vêm mudando significativamente. A enfermi-
dade deixou de ser “[...] alteração dos genes 
que produzem colágeno, que clinicamente se 
classificam em quatro tipos, para a qual não há 
tratamento médico”6, passando a ser compre-
endida como fascinante conjunto de alterações 
genéticas, passível de classificar em pelo me-
nos oito formas diferentes, e com alentadoras 
perspectivas em relação à terapêutica 

De maneira geral, a incidência da OI, com 
todos os tipos combinados, está por volta de 
1:20.000 7, 8. O quadro clínico varia, sendo os si-

nais mais comuns: múltiplas fraturas, deformi-
dade óssea esclerótica azulada, perda progres-
siva da audição decorrente do acometimento do 
osso temporal, que pode ser condutiva, neuro-
sensorial ou mista; desenvolvimento pobre da 
dentina (dentinogênese imperfeita), baixa esta-
tura e deformidade torácica, ocasionando pro-
blemas respiratórios9.

Segundo o critério de Sillence9, podemos 
classificar OI:

I) Fraturas não-deformantes que ocorrem na 
infância, esclera azul e estatura normal. 
Constitui-se em um quadro leve, com ca-
racterísticas de transmissão autossômica 
dominante, prevalecendo em 1:30.000;

II) Severa, com fraturas intra-uterinas, le-
vando à morte. Usualmente, é autossômi-
ca recessiva, sendo sua prevalência de 1: 
60.000;

III) Forma compatível com a vida, caracte-
rizada por baixa estatura, deformidades 
dos ossos longos, articulações frouxas, 
escoliose, pectus escavatum e anormalida-
des dentárias. A deambulação é possível. 
Apresenta-se também como forma autos-
sômica recessiva. Juntando-se ao grupo IV, 
atinge 1: 20.000;

Observação: Os tipos II e III também 
podem ocorrer como novas mutações domi-
nantes.

IV) Tipo compatível com a vida, semelhante 
ao tipo I, mas com esclera normal. Pode ter 
interação gênica tanto dominante quanto 
recessiva.

O diagnóstico pré-natal tornou-se impor-
tante nas anomalias congênitas, principalmen-
te para realização de aconselhamento genético 
adequado. Os exames complementares utili-
zados para diagnóstico pré-natal da OI são os 
estudos radiográficos do abdômen materno, 
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a ultra-sonografia obstétrica e a ressonância 
magnética, além dos procedimentos invasi-
vos10,11. O diagnóstico pré-natal da osteogênese 
imperfeita tipo II é possível por meio da ultra-
sonografia a partir da 17ª semana da gestação, 
sendo possível também a análise da síntese do 
procolágeno em células do líquido amniótico9. 
Entretanto, apenas o método de biologia mole-
cular e o estudo genético podem confirmar o 
diagnóstico pré-natal 12.

Ainda não há tratamento disponível para 
a cura da OI, porém, no final de 2002, a por-
taria nº 2.305, do Ministério da Saúde, regula-
rizou o tratamento com pamidronato – droga 
eficaz no controle da osteogênese. O Sistema 
Único de Saúde (SUS) tem financiado o remé-
dio em dez centros brasileiros, entre os quais 
o ambulatório da Universidade Federal de São 
Paulo (Unifesp). O tratamento dura dois anos. 
A cada três meses, as crianças recebem o pa-
midronato, por infusão venosa. Durante três 
dias consecutivos, há diminuição da dor e da 
freqüência das fraturas, melhora da resistência 
dos ossos e da mobilidade e independência dos 
pacientes. O benefício é que se evitam compro-
metimentos e deformidades severas. Afinal, 
quanto mais fraturas, mais prejudicada ficará 
a estrutura óssea13.

Há Centros de Referência em OI onde 
existe uma equipe de endocrinologistas, fi-
sioterapeutas e ortopedistas cuidando das 
crianças. São feitas avaliações nutricionais e 
de crescimento, exercícios de fisioterapia, tra-
tamento das fraturas e realização dos exames 
necessários para acompanhamento de cada 
caso, desde os leves até os mais severos. Os es-
pecialistas ainda ensinam os pais a lidar com o 
filho para evitar deformações, e orientam-nos 
sobre as melhores posições para alimentação, 
para fazer a criança dormir ou descansar, en-
tre outras precauções13.

A enfermagem é um dos principais com-
ponentes para o bom andamento do cuidado e 
tratamento da criança portadora de OI; por isso, 
atentamos para o real interesse sobre o assunto.

objetIvo

Descrever o biotipo das crianças com os-
teogênese imperfeita.

MetodologIa

Esta pesquisa foi realizada por meio do 
estudo de 15 prontuários de um grupo de crian-
ças nascidas entre 1995 e 2005, assistidas no 
Ambulatório Especializado em OI, da Unifesp. 
As informações foram coletadas com um ques-
tionário composto de 31 itens objetivos sobre 
tipos de OI, antecedentes familiares, sinais e 
sintomas apresentados, exames e cirurgias re-
alizadas, medicações utilizadas e assistência de 
enfermagem. Os prontuários utilizados para co-
leta de dados foram estudados somente depois 
de lido e assinado o termo de consentimento es-
clarecido pela médica responsável pelo Centro 
de Referência em OI.

resultados

No período de estudo (fev-out 2006), cons-
tatamos que as 15 (100%) crianças estão vivas; 
sendo seis (40%) portadoras de OI tipo I; cinco 
(33,3%), de OI tipo III, e quatro (26,6%) portado-
ras de OI tipo IV. A média de idade foi de oito 
anos e dois meses.

Em seis (40%) casos foram encontrados 
antecedentes de OI entre diversos graus de pa-
rentesco. Apenas oito (53,3%) crianças não apre-
sentaram alteração relacionada à marcha, po-
dendo, assim, deambular normalmente, porém 
sete (46,6%) tiveram alguma alteração, ou seja, 
deambulam com auxílio ou não fazem, como 
demonstrados no gráfico I.

tabela 1: Distribuição segundo o sexo por 
número e porcentagem dos casos pesquisados

Sexo Número %

Feminino 11 73,3

Masculino 04 26,7

Total 15 100,0
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Os sinais mais comuns de OI são apre-
sentados no gráfico II, com os respectivos 
resultados: esclera azulada, 15 (100%); denti-
nogênese imperfeita, nove (60%); alteração au-
ditiva, um (6,6%), e nenhuma alteração visual. 
Com relação às alterações cardiorrespiratórias 
e pele, não foram encontrados dados e/ou re-
sultados significativos. Observamos que em 
sete (46,6%) casos houve maior incidência de 
fraturas até os três anos de idade, levando em 
consideração que, no tipo I, foram manifestas 
em maior número e, quando diagnosticada na 
fase toddler, com o tratamento adequado, dimi-
nuiu a incidência de deformidades, proporcio-
nando a deambulação sem auxílio a partir da 
fase pré-escolar. Entre as diversas deformida-
des apresentadas, quatro (26,6%) aparecem no 
tipo I; duas (13,3%) no III, e quatro (26,6%), no 
IV; apenas cinco (33,3%) crianças não apresen-
taram deformidade.

A necessidade de cirurgia foi represen-
tada em igual número pelos portadores de OI 
tipo I e tipo III, totalizando três (20%) cirurgias 
cada grupo. Constatamos também que só houve 
duas prescrições de enfermagem, ou seja, ape-
nas uma (6,6%) em OI tipo I e uma (6,6) em OI 
tipo IV. Gráfico III:

Os exames realizados com maior freqüên-
cia para constatação e auxílio durante o trata-
mento foram densitometria óssea, radiografia e 
polissonografia, e todos os diagnósticos, feitos 
após o nascimento das crianças, ou seja, nenhum 
durante o pré-natal. O medicamento utilizado 
para tratamento de 13 (86,6%) crianças foi o pa-
midronato dissódico, responsável por impedir 
a reabsorção óssea melhorando, conseqüente-
mente, a densidade dos ossos. Utilizaram-se de 
duas a sete infusões em um intervalo de três a 
quatro meses para cada dose, de acordo com a 
necessidade individual. Outra droga utilizada 
paralelamente ao pamidronato foi o zolendro-
nato. Em uma criança (6,6%), a equipe médica 
julgou o uso de pamidronato desnecessário e 
optou pelo alendronato, que possui o mesmo 
princípio ativo; em outro caso não, foi utilizado, 
em razão da resistência da mãe à conduta médi-
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gráfico 1: Dados correspondentes à 
deambulação
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gráfico 2: Distribuição relacionada aos achados 
de avaliação clínica
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gráfico 3: dedos relacionados ao tratamento
Fonte: Centro de Referência em Osteogênese Imperfeita 
– Unifesp: São Paulo, 2006.

ca. Para complementar o tratamento, indicou-se 
consumo de cálcio em livre demanda e de vita-
mina D, que auxilia em sua absorção.
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dIscussão

Apesar de menos freqüente que a OI tipo 
III e IV, a tipo I, ainda que considerada a forma 
mais leve de 01, foi a mais incidente em nosso 
estudo, ou seja, apresentou pouca ou nenhu-
ma deformidade ou limitação, observamos que 
houve mais fraturas; quanto às deformidades, o 
resultado foi semelhante ao do tipo IV.

Foi detectado maior número de fraturas 
até os três anos de idade (46,6%); por isso, acre-
ditamos na hipótese de que esse alto índice se 
deva à falta de instrução dos profissionais de 
saúde e de orientação adequada aos pais para 
lidar com a criança portadora de OI. Há tam-
bém dificuldade e falta de preparo na manipu-
lação da criança, desde o nascimento, na sala 
de parto, durante procedimentos, RX e ou-
tros exames realizados durante a internação. 
Somente em dois (13,3%) prontuários havia 
prescrição de enfermagem disponível. Porém, 
não houve tempo para que fosse feita correla-
ção, sendo assim, podemos analisar essa hipó-
tese em estudos futuros.

Em um dos casos, o diagnóstico foi feito 
apenas quando houve suspeita da médica com 
relação aos pais, referindo a maus tratos; a OI foi 
diagnosticada somente após diversas radiogra-
fias. Em nenhum dos casos houve diagnóstico 
pré-natal, talvez seja essa uma das falhas, pois 
segundo Muys1, é possível detectar as fraturas 
intra-útero pela ultra-sonografia, viabilizando 
o diagnóstico.

Podemos constatar também que as corre-
ções cirúrgicas foram realizadas após os quatro 
anos de idade; porém, mesmo depois a cirurgia, 
apenas uma pôde deambular normalmente, as 
outras seis crianças o faziam com auxílio ou 
ainda não haviam conseguido obter coordena-
ção total, para manter o próprio equilíbrio.

Como tratamento, foi utilizado o pami-
dronato dissódico, responsável por impedir a 
reabsorção óssea, aumentando a densidade dos 
ossos e melhorando sua resistência e mobilida-
de, o que diminui a dor e a freqüência das fra-
turas. O benefício é evitar comprometimentos e 

deformidades severas. Afinal, quanto mais fra-
turas, mais prejudicada ficará a estrutura óssea. 
Agregado ao medicamento, foram indicados o 
cálcio em livre demanda e a vitamina D.

O zolendronato foi suspenso do tratamen-
to, em decorrência da falta de estudos suficien-
tes sobre sua ação para ser considerado seguro. 
Embora seja um novo bisfosfonato rapidamente 
injetável é muito mais potente que o pamidro-
nato; isso não significa que seja melhor ou pior 
do que essa droga. Foram utilizados também 
analgésicos para alívio da dor.

Notamos a extrema importância da sis-
tematização da assistência de enfermagem em 
centros de referência e, até mesmo, em berçá-
rios onde existam recém-nascidos portadores 
de OI, porque necessitam de cuidados inten-
sivos e delicados em razão de sua fragilidade 
óssea. Cabe à enfermagem buscar o conheci-
mento, aprimorá-lo e planejar ações sistemáti-
cas que visem atingir um nível de qualidade 
compatível com as necessidades da criança e 
de sua família. Devemos incentivar a interação 
dos pais com a criança, comprometida por cau-
sa da sensibilidade e do alto risco de fraturas, 
na troca de fraldas, no banho, no ato de vesti-
la, considerando que a simples manipulação, 
apoio de peso ou batidas de um membro po-
dem ocasionar nova fratura. Deve-se ter pre-
caução para evitar e reconhecer novas fraturas, 
avaliando a criança constantemente; por isso, 
é necessário saber identificar fraturas. Os si-
nais clássicos de tal patologia são: hiperemia, 
edema, calor e descoloração no local da lesão, 
o que pode inclusive gerar febre. Com essas in-
formações, é possível que as pessoas mais pró-
ximas à criança sejam capazes de identificar a 
nova fratura.

Podemos tratar e prevenir contraturas po-
sicionais e deformidades, proporcionar alívio 
da dor, manusear a criança de forma que o risco 
de fraturas não seja tão iminente; a pessoa deve 
apoiar no braço a cabeça e o tronco do recém-
nascido e ter cuidado especial no transporte, na 
alimentação e no tipo de roupa, até mesmo pela 
sudorese que acomete essas crianças11.
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A criança deve ser deitada sobre base acol-
choada ou pele de carneiro, trocada de posição 
com extremo cuidado e regularidade, evitando 
a posição supina, o que pode ocasionar o com-
prometimento cardiorrespiratório. Podemos 
auxiliar e estimular a deambulação, mesmo 
com algum auxílio, para que se sintam seguras 
e não se machuquem, uma vez que manifestam 
retardo motor de aproximadamente um ano. É 
importante também promover atividades diá-
rias, de estímulo visual e auditivo, usando mó-
biles, brinquedos e caixas com ruídos para ela 
alcançar e olhar.

conclusão

Nem toda equipe de enfermagem, mesmo 
nos centros especializados, conhece tal patolo-
gia, algumas vezes diagnosticada tardiamente, 
após várias fraturas, levando a criança a óbito 
nos casos mais graves. Muitas famílias não têm 
instrução para detectar que há algo de errado 
com a criança, ou até mesmo não dispõem de 
recurso financeiro para um tratamento ideal. 
Infelizmente, até o momento, não existe tra-
tamento para a cura de OI, o que esperamos 
que ocorra em futuro próximo. Enquanto isso, 
esperamos que a enfermagem e outros profis-
sionais da saúde possam auxiliar o bem-estar 
dessas crianças.
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