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Relato de Caso

RESUMO
A osteogênese imperfeita é doença do tecido conjuntivo devida a anormalidades quantitativas ou qualitativas do colágeno tipo
I, transmitida geneticamente, por gene autossômico dominante ou recessivo, que determina fragilidade óssea. Relata-se o caso
clínico de paciente de 19 anos, primigesta, encaminhada ao setor de medicina fetal com ultra-sonografia pregressa evidenciando
encurtamento de extremidades fetais. Na avaliação morfológica, identificou-se contorno craniano irregular com deformidade à
compressão do pólo cefálico, membros com rizo e mesomelia, rarefação óssea e encurvamento de ossos longos (fraturas). A
paciente evoluiu com parto transpelviano na 35a semana de gestação. O recém-nascido apresentou Apgar de 6 no 1o minuto e 8 no
5o minuto, sexo masculino, pesando 1.990 gramas. Observado crânio irregular, ossificação diminuída, esclera azulada e fraturas
consolidadas com deformidades em todos os membros. O recém-nascido apresentou boa evolução neonatal, recebendo alta
hospitalar em boas condições. O diagnóstico pré-natal é de grande importância para adequado acompanhamento da gravidez e a
via de parto transpelviana não ocasionou piora do prognóstico neonatal, pois não foram diagnosticadas fraturas recentes.

PALAVRAS-CHAVE: Osteogênese imperfeita; Diagnóstico pré-natal; Parto normal; Ultrasonografia; Relatos de casos
[tipo de publicação].

ABSTRACT
Osteogenesis imperfecta is a connective tissue disorder due to quantitative and qualitative anomalies in type 1 collagen,
genetically transmitted by a dominant or recessive autosomal gene, leading to bone fragility. We report a case of a 19-year-
old G1 PO patient referred to our institution following a screening ultrasound that demonstrated short limb fetal extremities.
A level 3 scan was performed which evidenced an irregular cranial shape and compression of the cephalic pole with
moderate transducer pressure. Limb shortening, decreased echoes and fractures of long bones were found on our scan
evaluation. A vaginal delivery occurred at 35 weeks of gestation. The male newborn, weighing 1.990 grams had 6 and 8 in
Apgar scores. The neonate was clearly abnormal, presenting irregular cranial shape, with poor ossification on X-ray, blue
sclera, fractures and limb deformities. Postnatal evaluation was satisfactory and the neonate was discharged in good
conditions. Prenatal diagnosis is important for an adequate pregnancy follow-up. Postnatal outcome was not related to
vaginal delivery, as there were no recent fractures in the newborn.

KEYWORDS: Osteogenesis imperfecta; Prenatal diagnosis; Natural childbirth; Ultrasonography; Case reports [publication type]

Introdução
Na osteogênese imperfeita ocorre distúrbio hereditário do tecido conjuntivo, sendo evidenciadas

anormalidades quantitativas ou qualitativas do colágeno tipo I1. Este colágeno é a proteína mais abundan-
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te no osso, responsável por 90% do colágeno do
corpo, e é o componente em maior quantidade na
pele2,3.

O colágeno tipo I é formado por duas cadeias
denominadas de α1 e α2, as quais são codificadas
por genes dos cromossomos 7 e 17, respectivamen-
te2,3. Mutações em um desses genes são as res-
ponsáveis pelo defeito na sua biossíntese e são
consideradas o principal fator fisiopatológico da
osteogênese imperfeita2,3.

Os pacientes afetados pela osteogênese im-
perfeita apresentam expressão clínica variada de-
pendendo do tipo da doença4. Entretanto, existem
algumas características clínicas mais comuns,
como: fragilidade óssea, a qual determina arquea-
mento, fratura e o calibre aumentado, devido às
fraturas consolidadas e escleras azuladas, devido
a camada de colágeno encontrar-se mais fina,
permitindo a visibilidade do pigmento intra-ocu-
lar. A surdez pode ocorrer em aproximadamente
42 a 58% dos casos e é devida ao colabamento do
conduto auditivo, que causa pressão no nervo au-
ditivo quando ele emerge do crânio5. A pele fina
está associada à facilidade de apresentar
equimoses ou hematomas. Ocorre dentiogênese
imperfeita e os dentes quebram-se facilmente, são
propensos a cáries, as restaurações não se fixam
bem e é comum a coloração marrom-amarelada
ou azul translucente, decorrente da deficiência da
dentina6. A baixa estatura é devida às deformida-
des, principalmente dos membros inferiores. O crâ-
nio é, aparentemente, maior em relação ao corpo,
mas não em relação à idade. As anormalidades
ósseas incluem deformidade da coluna vertebral,
decorrente da osteoporose, compressão das vérte-
bras por fraturas e hiperfrouxidão ligamentar; rosto
com formato triangular, devido ao calvário
protuberante, o que causa desproporção craniofa-
cial; hipermobilidade articular, devido à frouxidão
ligamentar; dor, aguda ou crônica, pode ser asso-
ciada às múltiplas fraturas, colapsos vertebrais,
osteoartrites, contraturas, deformidade ou mau
alinhamento dos membros4.

A classificação mais utilizada divide a
osteogênese imperfeita em quatro tipos diferen-
tes7,8. Entretanto, novas formas estão sendo des-
cobertas 4. O tipo I apresenta transmissão
autossômica dominante, esclera azulada,
osteopenia relativamente leve, o que determina
a pouca freqüência de fraturas, e surdez em torno
de 30% dos casos. É a forma mais branda da doen-
ça e a mais freqüente, atingindo cerca de 80% dos
casos, não havendo comprometimento da estatu-
ra final do indivíduo. É subclassificado em I-A ou
I-B na presença ou ausência, respectivamente,
de dentiogênese imperfeita4,7-9.

O tipo II é a forma mais grave da doença e
usualmente é autossômica recessiva, apresen-
tando-se com fraturas e deformidades ósseas intra-
uterinas. O recém-nascido, no geral, é prematuro
ou pequeno para idade gestacional e o indivíduo
afetado, na maioria das vezes, evolui para o óbito
dos primeiros dias a semanas de vida, por compli-
cações respiratórias. Com um estudo radiográfico
cuidadoso podem-se distinguir 3 subtipos, sendo o
II-a letal antes do nascimento ou no período neo-
natal4,7-9.

O tipo III é compatível com a vida, apresen-
tando-se como doença autossômica recessiva. Fra-
turas recorrentes levam a deformidades ósseas,
determinando baixa estatura, além de apresen-
tar-se com dentiogênese imperfeita. Apesar de
ocorrer deformidade dos ossos longos, articulações
frouxas e escoliose, a deambulação é possível. Os
tipos II e III podem ocorrer como novas mutações
dominantes4,7-9.

O tipo IV é, também, compatível com a vida,
com características clínicas semelhantes às do tipo
I, porém com esclera normal. Está associado com
interação gênica tanto dominante como recessi-
va. Pode-se dividir em pelo menos cinco subtipos,
conforme a utilização de critérios clínicos e histo-
morfométricos4,7-9.

Atualmente, acrescenta-se o tipo V, como
sendo uma forma com calosidade hipertrófica e
ossificação da membrana interóssea do antebra-
ço, podendo ser levantado como diagnóstico dife-
rencial de processos neoplásicos10, e os tipos VI e
VII. Todos os três não estão associados a defeitos
no colágeno tipo I4.

Outros tipos já definidos clinicamente são:
a síndrome de Cole-Carpenter, osteogênese im-
perfeita com crânio-sinostose e proptose11; asso-
ciação de osteogênese imperfeita com pseudoglio-
ma12; osteogênese imperfeita rizomélica10; e a sín-
drome de Bruck, osteogênese imperfeita com con-
traturas musculares13.

O diagnóstico pré-natal tornou-se importante
nas anomalias congênitas para realização de um
aconselhamento genético adequado. Os exames
complementares utilizados para o diagnóstico pré-
natal da osteogênese imperfeita são os estudos
radiográficos do abdômen materno, a ultra-sono-
grafia obstétrica, a ressonância magnética, além
dos procedimentos invasivos1,14,15. O diagnóstico
pré-natal da osteogênese imperfeita tipo II é pos-
sível por meio da ultra-sonografia a partir da 17a

semana da gestação1, sendo possível também a
análise da síntese do procolágeno em células do
líquido amniótico. A ultra-sonografia em três di-
mensões também pode auxiliar no diagnóstico pré-
natal1. Entretanto, apenas o método de biologia
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molecular e o estudo genético podem confirmar o
diagnóstico pré-natal15.

A via de parto adequada para fetos portado-
res de osteogênese imperfeita ainda não está de-
finida. Devido à possibilidade teórica de lesão ao
sistema nervoso central e o aparecimento de no-
vas fraturas associadas ao parto vaginal, existe
tendência de que a utilização da via cesariana seja
o método de escolha16. Entretanto, alguns estudos
sugerem que a via de parto é decisão do obstetra,
ou seja, que a cesariana não traz nenhum benefí-
cio aos pacientes portadores de osteogênese im-
perfeita17.

Diante de tais fatos, observa-se a grande
importância do diagnóstico pré-natal para que se
determine a melhor via de parto nas gestantes
portadoras de fetos com osteogênese imperfeita,
sendo importante obter também informações so-
bre a eficácia dos métodos diagnósticos.

Relato de Caso
M.J.M., 19 anos, gesta I, para 0, foi admitida

no setor de medicina fetal da enfermaria de alto
risco do IMIP em 5 de abril de 2004 com gravidez
de 34 semanas e 3 dias. Apresentava exame ultra-
sonográfico com diagnóstico de displasia esquelé-
tica e restrição de crescimento fetal.

Negava outras queixas. Entretanto, referia
ser tabagista e etilista nos finais de semana, há-
bitos que suspendeu no início da gestação, além
de ter sido usuária de maconha (Cannabis sativa)
até há 5 anos. Informa ainda que sua irmã teve
feto com malformação congênita, sem saber es-
pecificar.

O exame físico geral na admissão não de-
tectou anormalidades, verificando-se pressão ar-
terial de 120 x 80 mmHg. Ao exame obstétrico,
observou-se útero de tônus normal, sem contra-
ções, com 31 cm de altura. Feto em situação lon-
gitudinal, apresentação cefálica com batimentos
cardíacos de 136 bpm. Toque vaginal apresentan-
do colo uterino anterior, pérvio para 4 centíme-
tros, com 60% de apagamento, amolecido e cen-
tralizado, e bolsa amniótica íntegra.

As hipóteses diagnósticas, no ato do inter-
namento, foram de gestação única tópica de 34
semanas e 3 dias, erro de data e displasia esque-
lética a esclarecer.

No dia seguinte foi submetida a uma ultra-
sonografia morfológica, na qual foi observada ges-
tação tópica e única com feto em apresentação
cefálica. A idade gestacional ultra-sonográfica ava-
liada pelo diâmetro biparietal e circunferência

cefálica era compatível com ultra-sonografia an-
terior (34 semanas e 4 dias). Índice de líquido am-
niótico normal (de 9). Relação CF/CA diminuída,
14,8. A dopplervelocimetria obstétrica não mostra-
va alterações nos compartimentos materno, pla-
centário e fetal. Placenta de localização anterior,
grau I e medindo 32 mm. Visualizado na morfolo-
gia fetal, contorno craniano irregular associado
com deformidade à compressão do pólo cefálico (Fi-
gura 1). A coluna vertebral era de difícil avaliação
devido à estática fetal. Os membros eram visíveis
em todos os seus segmentos, porém com encurta-
mento de todos, principalmente nas porções
proximal (rizomelia) e medial (mesomelia), asso-
ciado com diminuição da ossificação e alargamen-
to dos ossos longos, bem como redundância de par-
tes moles (Figura 2s e 3). Observou-se irregulari-
dade do contorno dos ossos longos com
encurvamento, sugerindo fraturas intra-uterinas.
Foi sugerida como principal hipótese diagnóstica
a osteogênese imperfeita.

Figura 1 - Imagem ultra-sonográfica no plano axial do pólo cefálico. Observe a diminuição
da ecogenicidade óssea e deformidade à compressão extrínseca durante o exame
ecográfico (seta).

Figura 2 - Imagem ultra-sonográfica do úmero direito demonstrando encurtamento,
diminuição da ecogenicidade óssea, alargamento do osso e redundância de partes moles.
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Realizados exames da rotina pré-natal e eco-
cardiografia fetal. Os exames materno mostravam
hemoglobina de 9,1 g%, hematócrito de 29,7% e
leucograma normal. Os sumários de urina, uro-
cultura e teste de tolerância à glicose simplifica-
do (50 g de dextrosol) foram normais. Classifica-
ção sanguínea O, fator Rh positivo, e sorologia para
HIV negativa e VDRL não reagente. Iniciada dieta
rica em ferro e complementação medicamentosa
com sulfato ferroso e ácido fólico diariamente. A
ecocardiografia fetal foi normal.

Com 35 semanas e 4 dias, a paciente evoluiu,
na enfermaria de alto risco, com queixa de dores no
baixo ventre e aumento da dilatação cervical, sendo
caracterizado trabalho de parto prematuro. Após dis-
cussão clínica e revisão da literatura foi decidido
pela evolução do trabalho de parto prematuro e via
transpelviana devido ao prognóstico reservado.

O parto transpelviano ocorreu em 14 de abril
de 2004, com 35 semanas e 5 dias, sem intercor-
rências. O recém-nascido do sexo masculino, pe-
sando 1.990 gramas, nasceu com estado geral com-
prometido, deprimido, com cianose central e Apgar
de 6 no primeiro minuto e 8 no quinto minuto.

O exame físico pós-natal evidenciou escleras
azuladas, fraturas consolidadas dos membros su-
periores e inferiores, determinando deformidades
patológicas, e face triangular (Figura 4). Foi enca-
minhado para o berçário para acompanhamento
especializado.

A paciente apresentou evolução clínica sa-
tisfatória no pós-parto, sem intercorrências clíni-
cas durante todo o período puerperal, recebendo
alta hospitalar com 24 h.

O recém-nascido também não apresentou
alterações clínicas durante a internação. Estudo
radiológico de todos os ossos do corpo foi realizado,
sendo evidenciado: importante diminuição da
calcificação dos ossos do crânio (Figura 5); mem-
bros superiores com diminuição do comprimento
dos ossos longos, sendo possível identificar redun-
dância de partes moles; membros inferiores com
alargamento, diminuição da calcificação e curva-
tura patológica dos ossos longos, principalmente
de ambos os fêmures (Figura 6); e apenas fraturas
consolidadas de clavícula direita (Figura 7) e de
fíbula direita ocorrida no pós-parto.

Figura 3 - Imagem ultra-sonográfica do fêmur direito com encurtamento e diminuição da
ecogenicidade óssea. Observe encurvamento patológico com aspecto típico de fratura
pregressa e redundância de partes moles.
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da face. c) Deformidade de membro superior. d) Deformidade de membro inferior.
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O recém-nascido apresentou boa evolução
clínica, porém choroso ao toque e à mobilização,
provavelmente devido à fragilidade. Houve resposta
clínica satisfatória com a diminuição da manipu-
lação e o uso diário de analgésico por via oral.

A avaliação da geneticista clínica foi reali-
zada com 8 dias de vida. Após análise de alguns
parâmetros da história clínica, como consangüi-
nidade, paridade, sexo do recém-nascido, bem
como os achados clínicos e radiológicos, como
escleras azuladas, encurtamento e deformidade
dos ossos longos, e crânio com ossos depressíveis
à compressão, foi classificado como osteogênese
imperfeita do tipo II-A ou II-B. O recém-nascido
recebeu alta hospitalar com 22 dias de vida, sem
apresentar outras fraturas ósseas, sendo encami-
nhado para acompanhamento no ambulatório de
genética e endocrinologia.

Com 31 dias de vida foi admitido no setor de
cirurgia pediátrica, apresentando quadro clínico
de distensão abdominal importante e hérnia in-
guinal esquerda encarcerada, sendo submetido à
cirurgia de correção. Após 4 dias de internamento
hospitalar, apresentou aumento do volume da bol-
sa escrotal à direita com hiperemia e dor local,
sendo realizado drenagem de orquite discreta e
herniorrafia inguinal à direita não encarcerada.
O recém-nascido evoluiu bem clinicamente, re-
cebendo alta hospitalar 5 dias após a segunda ci-
rurgia.

O acompanhamento ambulatorial foi reali-
zado em conjunto com a pediatria, a endocrinolo-
gia, a genética, a fisioterapia e a terapia
ocupacional. Em agosto de 2004 o exame radioló-
gico de corpo inteiro demonstrava a presença de
calo ósseo na clavícula direita, fraturas na 4a, 7a,
8a e 9a costelas direita, curvatura de fêmur bilate-
ralmente, fratura de tíbia bilateralmente, fratura

Figura 7 - Radiografia de tórax pós-natal em incidência póstero-anterior. Note a
hipotransparência das costelas, as quais se apresentam mais delgadas. Evidencia-se
ainda calo ósseo típico de fratura da clavícula direita (seta).

Figura 6 - Radiografia pós-natal de ossos longos. Membro superior (direita). Membro inferior
(esquerda). Note a hipotransparência dos ossos longos associada com encurtamento,
redundância de partes moles e encurvamento patológico, mais acentuado nos fêmures.

Figura 5 - Radiografia de crânio pós-natal. Incidência ântero-posterior (esquerda).
Incidência lateral (direita). Note a hipotransparência dos ossos do crânio, seu aspecto
triangular e as deformidades inerentes à fragilidade dos ossos do crânio. Observe
ainda à direita o aspecto típico da dentiogênese imperfeita.
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de perônio e osteopenia difusa, além de colapso
parcial de corpos vertebrais e presença de ossos
wormianos. Evoluiu com fratura de úmero, sendo
realizado proteção com um velpo. Desde dezembro
de 2004 vem sendo, também, acompanhado pela
pneumologia devido à dispnéia secundária a de-
formidades dos arcos costais.

Todas essas informações foram obtidas após
consentimento informado da paciente e aprovado
pela Comissão de Ética em pesquisa do Instituto
Materno Infantil Prof. Fernando Figueira (IMIP),
seguindo as orientações do Código de Ética Médi-
ca e observados os Princípios Éticos para Pesquisa
Médica Envolvendo Indivíduos Humanos descritos
na Declaração de Helsinki (1964) e atualizada pela
52ª Assembléia Geral da Associação Médica Mun-
dial em Edimburgo (2000).

Discussão
A osteogênese imperfeita é o termo comum

para um grupo heterogêneo de distúrbios heredi-
tários do tecido conjuntivo, o qual apresenta for-
mas letais e não letais. Sua incidência geral é de
1:20.000 a 1:50.000 nascidos vivos18,19. O caso clí-
nico relatado foi de paciente gestante com diag-
nóstico pré-natal de osteogênese imperfeita a qual
foi confirmada no pós-natal. A avaliação clínica da
geneticista sugeriu o tipo II-A ou II-B devido à pre-
sença de escleras azuladas, encurtamento e de-
formidade dos ossos longos, e crânio com ossos
depressíveis à compressão.

Para o acompanhamento do paciente com
osteogênese imperfeita é necessária uma equipe
multidisciplinar19 disposta a enfrentar desafios e
recaídas terapêuticas para que o tratamento se
mostre eficaz, pois é com a atuação decisiva de
múltiplos profissionais qualificados que se conse-
gue melhorar as dificuldades encontradas por es-
ses pacientes. Observamos que ainda no período
neonatal, com 31 dias de vida, o paciente retornou
ao serviço e foi submetido a três pequenas cirur-
gias (correção de hérnia encarcerada à esquerda,
herniorrafia à direita e drenagem de orquite à di-
reita). Desta forma, deve-se lembrar a importân-
cia dos diversos especialistas envolvidos com o
acompanhamento do paciente. Dentre eles, pode-
mos citar médicos especialistas em medicina fe-
tal, obstetras, neonatologistas, geneticistas,
endocrinologistas, cirurgiões pediátricos,
pneumologistas, enfermagem, psicólogos,
terapeutas ocupacionais e fisioterapeutas.

Ainda não existe terapêutica medicamen-
tosa para a osteogênese imperfeita8, porém várias

outras medidas têm sido relacionadas com a me-
lhora da sobrevida e da expectativa de vida desses
pacientes. Pode-se destacar a importância dos
bisfosfonatos, especialmente o pamidronato ou
alendronato, com a diminuição da taxa de
reabsorção, conduzindo ao aumento da densidade
óssea. As dores diminuem significativamente, a
mobilidade e independência aumenta e a incidên-
cia de fraturas diminui8,20,21. Os tratamentos or-
topédico-cirúrgicos têm por objetivo maior man-
ter o máximo possível da função motora8.

Em relação à polêmica discussão quanto à
via de parto e ao tipo de osteogênese, tem sido
sugerido que a cesariana seria menos traumáti-
ca que o parto vaginal16,19. Entretanto, não exis-
tem dados para confirmar que essa concepção es-
teja correta. Teoricamente, existe aumento do ris-
co de lesão do sistema nervoso central com o par-
to vaginal quando o esqueleto do feto é pouco
mineralizado. Portanto, muitos autores indicam
que seria apropriado, ao planejar um tipo de parto,
avaliar o grau de mineralização do esqueleto fe-
tal, o que pode ser verificado em parte pela inten-
sidade e quantidade de fraturas ósseas observa-
das no pré-natal. Nos casos de osteogênese tipo II,
em que o prognóstico é ruim, sendo considerada
como doença letal22, o risco-benefício de uma ce-
sariana é discutido com a paciente. Da mesma
forma que nos tipos não letais de osteogênese, o
parto vaginal pode ser uma opção sem aumento
do número de fraturas no feto23.

Em estudo com 167 pacientes com fetos
portadores de osteogênese imperfeita foi observa-
da taxa de cesariana de 54%17. Entretanto, a maio-
ria das cesarianas foram indicadas por apresen-
tação anômala (53%) e menos de 15% por causa
do diagnóstico antenatal de osteogênese imper-
feita. Nas formas não letais da osteogênese im-
perfeita, 24 de 59 (40%) tiveram o parto via cesa-
riana e 17 de 53 (32%) tiveram o parto via vaginal,
não sendo observada diferença significativa quanto
à ocorrência de novas fraturas. Entre 55 crianças
com a forma mais grave da doença, 24 de 31 tive-
ram o parto via cesariana e 21 de 24 tiveram o
parto via vaginal, sem ocorrência de mortes em
até duas semanas de vida. Desta forma, os auto-
res concluíram que o parto via cesariana não di-
minuiu as taxas de fratura ao nascimento em cri-
anças com as formas não letais da osteogênese
imperfeita e nem prolongou a sobrevivência dos
casos das formas letais. O diagnóstico pré-natal
não influenciou a via de parto na maioria das si-
tuações e a maioria dos partos por via cesariana
era realizada pelas indicações obstétricas habitu-
ais17. Desta forma, devido ao estudo acima men-
cionado e ao prognóstico provavelmente reserva-
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do (osteogênese tipo II), foi decidido, para esta pa-
ciente, após discussão dos riscos e benefício, que
a via de parto poderia ser a vaginal. Ressalta-se
que após estudo radiológico pós-natal foram en-
contradas apenas duas fraturas (clavícula e fíbula
direitas) e que estas se encontravam em consoli-
dação, ou seja, provavelmente não foram devidas
ao trauma do parto transpelviano.

Os aspectos relevantes deste relato de caso
são a certeza do diagnóstico para se determinar a
melhor conduta terapêutica, a gravidade da doen-
ça e o prognóstico de sobrevivência para definir a
sua letalidade e o acompanhamento pré- e pós-
natal adequado23. Dessa forma, pode-se julgar e
definir a melhor via de parto, visto que ainda não
há consenso sobre a mesma.
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