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Resumo

Objetivos: Investigar o processo de locomoção em pacientes com 
osteogênese imperfeita (OI) e os fatores que o influenciam, subli-
nhando pontos clínicos relevantes à reabilitação motora. Métodos: 
Estudo transversal, retrospectivo, realizado no ambulatório de fi-
sioterapia motora do Instituto Fernandes Figueira. Foram incluídos 
todos os pacientes com diagnóstico clínico de OI. Foram exclu-
ídos os que apresentavam comorbidades e idade inferior a dois 
anos. Utilizou-se o Epi-Info versão 3.4 para construção do banco 
de dados e o SPSS versão 15 para análise estatística. Foi calculado 
risco relativo para mensurar associação de características clínicas 
com a marcha independente, adotando-se nível de significância 
de 5% para as análises. Resultados: Foram incluídos 69 pacientes. 
Dentre eles, 43,5% tinham OI tipo I; 37,7% tipo III e 18,8% tipo IV. 
76,8% apresentavam deformidades em ossos longos. Observou-se 
associação negativa entre hipotonia, número de fraturas e marcha 
independente e positiva entre marcha independente e OI tipo I. Con-
clusões: A clínica fisioterápica, como complementar à ortopédica 
e à administração de fármacos da família dos bifosfonatos, é de 
fundamental importância para a reabilitação da capacidade motora 
dos indivíduos com OI. Nivel de Evidência, estudos transversais.

Descritores: Fisioterapia. Osteogênese imperfeita. Marcha. Limi-
tação de mobilidade. Estudos transversais.

AbstRAct

Objectives: Investigation of the locomotion process in patients with 
osteogenesis imperfecta (OI), and the factors that influence it, with 
special attention to clinical aspects relating to motor rehabilitation. 
Methods: a retrospective, cross-sectional study was carried out at the 
physical therapy outpatient clinic of the Instituto Fernandes Figueira. 
All patients  with a clinical diagnosis of OI were included. Patients 
with other diseases, and those aged under two years, old were 
excluded. Epi-Info version 3.4 was used to construct the database, 
and SPSS version 15 for the statistical analysis. Results: The odds-
-ratio was used to measure the association between independent 
walking and clinical characteristics, adopting a level of significance 
of 5% for the analysis. Results: 69 patients were included. Of these, 
43.5% were classified as OI type I; 37.7% as type III and 18.8% as 
type IV. 76.8% presented long bone deformities. A negative asso-
ciation was observed between hypotonia, number of fractures, and 
independent walking. A positive association was observed between 
independent walking and OI type I. Conclusions: physical therapy, as 
a complementary approach to orthopedics, and the administration 
of medications of the biophosphonates class, are of fundamental 
importance for the rehabilitation of motor capacity of individuals with 
OI. Level of Evidence, cross sectional.

Keywords: Physical therapy. Osteogenesis imperfecta. Gait. Mo-
bility limitation. Cross-sectional studies.

IntRoDução

A Osteogênese Imperfeita (OI) é uma condição geneticamente de-
terminada caracterizada por grande fragilidade óssea e osteopenia. 
Afeta cerca de 1:5000-10000 indivíduos.1 É uma doença rara e 
potencialmente incapacitante.
As manifestações clínicas incluem fraturas recorrentes com deformi-
dades secundárias, fraqueza muscular, frouxidão ligamentar, escle-
ras azuladas, dentinogênese imperfeita, dor óssea e perda auditiva 
precoce. A heterogeneidade clínica é tão marcante que à primeira 

classificação elaborada por Sillence, compreendendo quatro grupos, 
atualmente agregou-se outros perfazendo um total de oito.2-6

Diversos autores já demonstraram a grande incapacidade física 
associada à OI, mesmo nos pacientes com o tipo mais brando 
(tipo I de acordo com a classificação de Sillence), relacionada à 
presença de deformidades que afetam diretamente a mobilidade.4,7

No Brasil, a questão da osteogênese imperfeita ganhou maior visi-
bilidade a partir de 2001, quando o tratamento para esta condição 
foi instituído como uma política pública de saúde. A partir de então, 
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no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS) o acompanhamento 
sistemático de indivíduos com OI passou a ser norteado pelo 
Protocolo de Indicação de Tratamento Clínico da OI, que prevê 
terapêutica com pamidronato dissódico, intervenções ortopédicas 
e acompanhamento fisioterápico nos Centros de Referência para 
Tratamento da OI (CROIs). 
No que tange à fisioterapia cuja principal meta é a capacitação 
funcional com estímulo ao desenvolvimento motor, visando realizar 
transições posturais ou atividades denominadas tarefas de trans-
ferência,8 seria esperado que sua aplicação para a capacitação 
e reabilitação de pessoas com OI fosse amplamente discutida. 
No entanto, a publicação científica voltada para o tratamento da 
doença acentua a terapia medicamentosa com bifosfonatos e as 
técnicas cirúrgicas,9 sendo a fisioterapia pouco contemplada.1,9

Nesse sentido, o objetivo desse estudo é demonstrar as caracte-
rísticas clínicas de pacientes com OI, relacionando-as à posição 
ortostática e à aquisição da marcha independente sob a perspec-
tiva da clínica fisioterápica.

mAteRIAl e métoDos

Trata-se de um estudo transversal, retrospectivo, que incluiu pa-
cientes com diagnóstico clínico de OI, realizado no ambulatório de 
fisioterapia motora do Instituto Fernandes Figueira (IFF), unidade 
materno-infantil da Fundação Oswaldo Cruz (FIOCRUZ).
O IFF/FIOCRUZ foi credenciado como coordenador geral de todos 
os CROIs brasileiros e atende, desde 2001, ao maior número de 
indivíduos com a doença no país, sendo também pioneiro na 
elaboração de um Programa de Fisioterapia específico voltado 
para estes pacientes. 

seleção da amostra

Foi considerado como critério de inclusão o diagnóstico clínicola-
boratorial de OI, definido por: fragilidade óssea caracterizada por 
fraturas de repetição; história familiar positiva para OI; escleras 
azuis; surdez precoce; baixa estatura; dentinogênese imperfeita; 
alterações em radiografia compatíveis com OI e osteoporose ava-
liada através de densitometria óssea. 
Os critérios de exclusão foram comorbidades e idade menor que 
dois anos no momento da avaliação fisioterápica.

coleta de dados

Os dados demográficos e clínicos foram obtidos a partir dos 
prontuários e pelo instrumento de avaliação da fisioterapia10, o 
qual registra informações sobre: histórias gestacional e neonatal; 
desenvolvimento motor; atividades da vida diária; exame físico; e 
avaliação de capacidade funcional que compreende a mensura-
ção da amplitude de movimento através da goniometria, a transi-
ção de posturas e os deslocamentos. As transições de posturas 
e os deslocamentos fazem parte da avaliação da função motora 
grossa (GMFM – Gross Motor Function Measure). 
Sob a ótica da fisioterapia, contemplou-se como fatores que pode-
riam influenciar o deslocamento independente, a priori, as seguin-
tes características clínicas: tipo de OI, hipermobilidade articular, 
hipotonia, número de fraturas e deformidade de ossos longos. O 
tipo de OI foi classificado de acordo com Sillence et al.4 A hipermo-
bilidade foi avaliada com a medida da amplitude das articulações 
(goniometria), tida como presente quando a amplitude da maioria 
das articulações do indivíduo estava além da faixa da normalidade. 
As deformidades de ossos longos foram avaliadas através de 
inspeção, palpação, conforme proposto por Sillence et al.4 e radio-
grafias de ossos longos, assinalado quando houvesse pelo menos 
um osso longo fora do alinhamento biomecânico adequado. O 
número de fraturas foi obtido através de registro das consultas 

clínicas e evidência radiográfica registrada quando realizado o 
cadastro no CROI/IFF. O diagnóstico de hipotonia foi realizado 
de acordo com os critérios propostos por Dubowitz11 e Reed,12 
sendo caracterizado pela diminuição da resistência à manipulação 
passiva, reconhecendo o indivíduo hipotônico como aquele que 
apresentava resistência reduzida dos músculos à movimentação 
passiva, ausência ou diminuição dos reflexos tônicos miotáticos, 
postura fixa de abdução com rotação externa de coxofemoral e 
flácida extensão dos braços.

Análise estatística

Inicialmente realizou-se análise bivariada, que empregou os tes-
tes de Fisher, qui-quadrado, Mann-Whitney e Wilcoxon, tomando 
como desfechos posição ortostática independente e marcha in-
dependente.
O Risco Relativo foi utilizado para mensurar a associação das 
variáveis de interesse fisioterápico com a posição ortostática e a 
marcha independente. 
Um modelo logístico foi utilizado para identificar fatores que afetam 
negativamente a capacidade de andar de forma independente, 
sendo este obviamente o desfecho mais importante.
 O nível de significância de 5% e intervalo de confiança de 95% 
foram adotados para as análises bivariada e multivaridada. O 
Epi-INFO 3.4 foi utilizado para construção do banco de dados e 
o SPSS versão 15 para análise estatística.  
O projeto de pesquisa que embasa este trabalho foi aprovado pelo 
Comitê de Ética em Pesquisa em Seres Humanos do IFF-FIOCRUZ 
através do parecer no CAAE-0022.0.008.000-08; folha de rosto 201496.

ResultADos

Entre 2004 a 2008 o serviço de fisioterapia do Programa de Trata-
mento da Osteogênese Imperfeita do CROI/IFF avaliou 92 pacien-
tes. Destes, quatro foram excluídos por apresentarem comorbida-
des – síndrome de Down, anemia falciforme, síndrome do álcool 
fetal e síndrome de West –, e outros 19 por terem menos de dois 
anos no momento da primeira avaliação, totalizando 69 indivíduos 
na amostra aqui apresentada. A maioria era do gênero feminino 
(58%). A idade dos analisados variou entre 2 e 37,6 anos, com 
média de 10 anos. 
Em relação ao tipo de OI, os pacientes foram classificados de acordo 
com Sillence4 (1979) como OI tipo I – 30 indivíduos (43,5%); OI tipo 
III – 26 (37,7%); e OI tipo IV – 13 (18,8%). As características clínicas 
associadas a cada um desses grupos estão resumidas na Tabela 1.

tabela 1. Características clínicas por tipos de OI.

Tipo de OI
Total

I III IV

Deformidade

Presente 16 25 12 53 (76,8%)

Ausente 14 1 1 16 ( 23,2%)

Hipotonia

Presente 18 26 11 55 (79,7%)

Ausente 12 0 2 14 (20,3%)

Hipermobilidade articular

Presente 21 26 11 58 (84,1%)

Ausente 9 0 2 11 (15,9%)

Número de fraturas 
(média)*

8,76 
(1-48)

51,26 
(2-200)

20,58 
(2-15)

27,1

A análise por subgrupo de OI foi realizada quando possível. * Teste não paramétrico de Wilcoxon, 
p-valor<0,001
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As deformidades foram observadas mais frequentemente em 
membros inferiores do que em membros superiores. Fêmures 
e tíbias foram os ossos longos mais acometidos, seguidos por 
úmero, fíbula, rádio e ulna. Além das deformidades em ossos 
longos, em 24 (35,3%) pacientes havia deformidade em coluna 
vertebral (cifose, lordose e escoliose). 
Em relação aos desfechos posição ortostática independente e à 
aquisição da marcha também independente, os resultados estão 
sumarizados na Tabela 2.
Por outro lado, o processo de análise multivariada centrada no 
desfecho principal (marcha independente) incluiu as variáveis: 
hipotonia; deformidades de membros inferiores e coluna verte-
bral; número de fraturas; hipermobilidade articular e, tipo de OI. A 
primeira análise acusou significância no que tange ao tipo de OI, 
à hipotonia e ao número de fraturas. Diante disso, procedeu-se 
a outra análise com bases nestas três variáveis cujos resultados 
encontram-se na Tabela 3.

DIscussão

Embora não sejam observadas diferenças nas frequência de OI 
entre os sexos, em nossa amostra foi observada discreta predo-
minância de indivíduos do sexo feminino, sendo considerada por 
nós uma observação fortuita.
A real prevalência dos grupos de acordo com a classificação de 
Sillence é desconhecida, porém, alguns autores relatam que o tipo 
I é o mais observado,4,13 semelhante ao que achamos. 
Ambos os desfechos, posição ortostática e marcha independen-
tes, mostraram associação à variáveis de interesse da clínica fisio-
terápica como hipotonia, hipermobilidade articular e deformidades 
que, por sua vez, também se articulam à classificação tipológica 

da OI. A marcha independente é uma meta importante do de-
senvolvimento motor também nas crianças com OI, entretanto 
requer um treinamento inicial promovido pela posição ortostática, 
de modo a propiciar o apoio e descarga de peso nos membros 
inferiores e promover o fortalecimento ósseo ativo.8 
Considerando que a marcha é tida como adquirida quando a 
criança pode dar ao menos três passos sem apoio, e a idade 
média de aquisição é aos 13 meses,14 cabe-nos questionar a 
associação estatisticamente significativa entre desfecho marcha 
independente e a variável idade. Provavelmente podemos levantar 
a hipótese de que a explicação para tal fato reside numa discreta 
prevalência, dentre nossos pacientes, da OI tipo I, a forma mais 
branda da doença, onde a incapacidade não é tão evidente. 
Deformidades esqueléticas são observadas em muitos distúrbios 
genéticos e a maioria dos estudos relacionados a elas destacam 
que tanto um desequilíbrio do tônus muscular, da força ou a pró-
pria imobilidade podem aumentar os riscos de adquiri-las.14,15

A frequência de deformidade em ossos longos observada foi alta 
(76,8%). De acordo com outros autores, elas foram mais notadas 
em pacientes do tipo III de Sillence.16 Já no que diz respeito às 
deformidades vertebrais encontradas pode-se afirmar que elas 
se relacionam com a hipotonia observada nos nossos pacientes, 
o que reforça a necessidade da mobilidade precoce e do fortale-
cimento da musculatura do tronco, visto que tendem a progredir 
durante a adolescência.8

Quase 80% dos pacientes em nossa amostra apresentavam al-
gum grau de hipotonia, sendo marcante esta característica nos 
pacientes classificados com tipo III (100% destes). A relação com 
o tônus muscular nos casos da OI ocorre pelo sinal clínico da 
hipotonia proveniente da força limitada e da falta de resistência, 
e muitas vezes é caracterizada nas crianças por uma tendência 
a fixar/prender as articulações que sustentam o peso ou por as-
sumirem posições que fornecem uma base ampla de apoio para 
maximizar sua estabilidade.15

No caso da presença da hipotonia em todos os casos classifica-
dos como OI tipo III, a hipótese passível de ser aventada é que 
ela se explicaria pela ocorrência de fraturas levando a uma imo-
bilidade secundária prolongada, às deformidades e, não menos 
importante, à dor óssea que retroalimenta a tendência à inércia. 
Em função disso, no CROI/IFF, cientes da influencia da hipotonia 
para o ganho da mobilidade, incluímos no programa de fisioterapia 
uma abordagem voltada para o aumento progressivo do ganho da 
força muscular do tronco e membros inferiores, através da intensifi-
cação das atividades fisioterapêuticas que promovem posições do 
corpo no espaço, permitindo uma melhor interação com o sistema 
vestibular e conseqüentemente aprimorando o tônus muscular.17

A hipermobilidade também foi bastante freqüente nesta população 
(registrada em quase 85% dos indivíduos), no entanto, não se 
mostrou influente na marcha independente, com base na análise 
multivariada empreendida. Na prática, a hipermobilidade não é 
tão prejudicial para o trabalho fisioterapêutico, porém a hipotonia 
dificulta muito o ganho da função em um indivíduo que pouco 
pode contar com a força tensional proporcionada pelos tendões. 
As articulações hiperextensíveis são comumente observadas em 
crianças com hipotonicidade.8,15 Agregado a isso, se o paciente 
apresenta deformidades, as forças musculares estão dissipadas 
e o alinhamento biomecânico se modifica prejudicando determi-
nada função.18

Um viés deste estudo foi a maneira de registrar o número de fratu-
ras, uma vez que nem sempre tínhamos à disposição confirmação 
radiológica de todas as fraturas ocorridas, contando somente, por 

tabela 2. Desfechos posição ortostática e marcha independente, 
análise bivariada.

Posição ortostática Anda independente

Sim Não p-valor Sim Não p-valor

Idade (anos) 
(média/

mediana)*

9,76 / 9,29 
(N= 42)

10,36 / 
11,33 

(N = 27)
>0,05

9,04/7,5 
(N=33)

8,69/11,2 
(N=36)

<0,05

Hipermobilidade articular#

Presente 32 26
<0,05

24 2
<0,05

Ausente 10 1 9 35
Hipotonia#

Presente 28 27
<0,0001

20 35
<0,0001

Ausente 14 0 13 1
Tipo de OI§

I 28 2
<0,0001

27 3
<0,0001III 7 19 2 24

IV 7 6 4 9
Deformidade#

Presente 26 27
<0,0001

18 35
<0,0001

Ausente 16 0 15 1
*teste de Mann-Whitney. # teste de Fisher. § teste do qui-quadrado.

tabela 3. Modelo multivariado considerando o desfecho marcha inde-
pendente.

Risco relativo IC (95%) p-valor

Hipotonia 0,023 0,01 – 0,412 0,01
OI Tipo I 6,248 2,096 – 18,624 0,001

Número de fraturas 0,897 0,825 – 0,974 0,01
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vezes, com radiografias antigas ou com a memória do paciente 
ou familiares para o registro correto destes eventos. De fato, as 
fraturas de repetição são características clínicas marcantes da OI 
e a quantidade de fraturas ocorridas durante a vida serve de apoio 
para a classificação clínica. Estudos recentes demonstram que é 
possível reduzir esta ocorrência com o uso de bisfosfonatos.19,20

A implicação das fraturas na clínica fisioterápica vai além da sim-
ples imobilidade temporária como forma de reforçar a hipotonia 
e a descontinuação do trabalho fisioterápico. Estes episódios 
reforçam o medo da fragilidade óssea impedindo, por vezes, a 
realização de tarefas por parte do indivíduo com OI ou da manipu-
lação deste por familiares. Isto se torna mais evidente em crianças 
pequenas, onde as mães pouco manuseiam seus filhos, privando 
os de uma boa percepção tátil-cinestésico-vestibular, o que acaba 
por acarretar em um déficit na regulação do tônus muscular.
Relacionadas também à problemática das fraturas, as deformida-
des secundárias a elas, que na análise multivariada não mostraram 
significância estatística, também podem constituir um outro viés 
diretamente ligado ao tamanho de nossa amostra. Nesse sentido, 
análises mais aprofundadas agregando dados provenientes da 
rede de CROIs brasileiros, certamente serão profícuos ao esta-
belecimento de uma associação mais específica.

conclusão

A experiência do CROI/IFF demonstrou que o trabalho fisioterá-
pico, como coadjuvante às intervenções ortopédicas e à terapia 
com bifosfonatos, é instrumento de fundamental importância à 
melhoria da capacidade motora de indivíduos com OI. Sua ação 
deve voltar-se para o estresse nas articulações durante as ativi-
dades de ganho de força, principalmente, quando há hipotonia, 
e a um alinhamento biomecânico mais neutro.
Para finalizar, diante da experiência adquirida e dos resultados 
alcançados recomenda-se, no que tange à clínica fisioterápica 
como tratamento complementar, que a atenção deve ser redo-
brada quanto: I) aos posicionamentos posturais para minimizar os 
riscos de fraturas e as restrições do tecido mole, II) ao incentivo da 
mobilidade em ambiente seguro o mais cedo possível e também 
depois de uma fratura para evitar a atrofia muscular e a limitação 
de movimentos no intuito de preservar a resistência óssea, III) a 
mobilidade desejada pelo paciente e, por fim, IV) o equilíbrio e a 
independência funcional.
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