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RESUMO

Objetivo: Descrever um caso clinico de osteogénese imperfeita (Ol) tipo 1V, destacando a importancia do
diagndstico diferencial com a osteoporose secundaria e discutindo as abordagens terapéuticas atualmente
disponiveis. Detalhamento de caso: Paciente do sexo feminino, com histérico de fraturas recorrentes desde
os primeiros anos de vida, baixa estatura, deformidades ésseas, escleras acinzentadas e perda auditiva
bilateral progressiva. A paciente foi encaminhada ao ambulatério de doengas osteometabdlicas para
investigacao de fragilidade 6ssea. Exames complementares revelaram densidade mineral éssea diminuida
em diversos sitios esqueléticos, conforme demonstrado pela densitometria 6ssea. O teste genético identificou
mutagédo no gene COL1A1, confirmando o diagnéstico de Ol tipo IV. O tratamento instituido incluiu uso de
bisfosfonatos intravenosos, reabilitacdo fisioterapéutica regular e cirurgias ortopédicas corretivas, com
melhora progressiva do quadro funcional. A paciente permanece em acompanhamento multiprofissional, com
foco na prevengéao de fraturas, promogéao da independéncia funcional e suporte psicossocial. Consideragées
finais: O caso reforga a importancia de considerar a Ol no diagnéstico diferencial de pacientes com fraturas
de repeticédo e destaca o papel do seguimento multidisciplinar e continuo na condugéo clinica da doenga. O
diagnéstico precoce possibilita melhor planejamento terapéutico e orientagdes genéticas adequadas.

Palavras-chave: Osteogénese imperfeita, Osteoporose secundaria, Fraturas recorrentes.

ABSTRACT

Objective: To describe a clinical case of type IV osteogenesis imperfecta (Ol), highlighting the importance of
differential diagnosis with secondary osteoporosis and discussing current therapeutic approaches. Case
detail: Female patient with a history of recurrent fractures since early childhood, short stature, bone
deformities, grayish sclerae, and progressive bilateral hearing loss. The patient was referred to a specialized
outpatient clinic for osteometabolic diseases for evaluation of bone fragility. Complementary tests revealed
reduced bone mineral density in multiple skeletal sites, as demonstrated by bone densitometry. Genetic testing
identified a pathogenic mutation in the COL1A1 gene, confirming the diagnosis of type IV Ol. The treatment
included intravenous bisphosphonates, regular physiotherapy, and corrective orthopedic surgeries, resulting
in progressive improvement of functional capacity. The patient remains under multidisciplinary follow-up,
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focusing on fracture prevention, promotion of functional independence, and psychosocial support. Final
considerations: This case highlights the importance of considering Ol in the differential diagnosis of patients
with recurrent low-impact fractures and emphasizes the role of continuous and multidisciplinary follow-up in
clinical management. Early diagnosis allows for more effective therapeutic planning and appropriate genetic
counseling.

Keywords: Osteogenesis imperfecta, Secondary osteoporosis, Recurrent fractures.

RESUMEN

Objetivo: Describir un caso clinico de osteogénesis imperfecta (Ol) tipo IV, destacando la importancia del
diagndstico diferencial con la osteoporosis secundaria y discutiendo los enfoques terapéuticos actualmente
disponibles. Detalle del caso: Paciente de sexo femenino con antecedente de fracturas recurrentes desde
los primeros afos de vida, baja estatura, deformidades éseas, escleras grisaceas y pérdida auditiva bilateral
progresiva. Fue derivada a una clinica ambulatoria especializada en enfermedades osteometabdlicas para la
investigacion de fragilidad 6sea. Los examenes complementarios evidenciaron una disminucién de la
densidad mineral 6sea en varios sitios esqueléticos, segun lo demostrado por la densitometria ésea. El
analisis genético identificé una mutacion patogénica en el gen COL1A1, lo que confirmé el diagnéstico de Ol
tipo IV. El tratamiento incluyé bisfosfonatos intravenosos, rehabilitacion fisioterapéutica regular y cirugias
ortopédicas correctivas, con mejora progresiva del estado funcional. La paciente permanece en seguimiento
multidisciplinario, con enfoque en la prevencion de fracturas, la promocion de la independencia funcional y el
apoyo psicosocial. Consideraciones finales: Este caso refuerza la importancia de considerar la Ol en el
diagnéstico diferencial de pacientes con fracturas recurrentes y destaca el papel del seguimiento
multidisciplinario y continuo en el manejo clinico de la enfermedad. El diagndstico precoz permite una mejor
planificacién terapéutica y un adecuado asesoramiento genético.

Palabras clave: Osteogénesis imperfecta, Osteoporosis secundaria, Fracturas recurrentes.

INTRODUGAO

A osteogénese imperfeita (Ol) é uma desordem hereditaria rara do tecido conjuntivo, de carater genético,
cuja principal caracteristica é a fragilidade 6ssea de intensidade variavel, resultando em fraturas recorrentes,
muitas vezes associadas a traumas minimos ou mesmo em situa¢des de baixo impacto mecéanico. O termo
"doenga dos ossos de vidro" reflete, de forma ilustrativa, a extrema fragilidade 6ssea observada em individuos
acometidos. A etiopatogenia da Ol esta intrinsecamente relacionada a mutagdes nos genes COL1A1 e
COL1A2, que codificam as cadeias pro-alfa 1 e pro-alfa 2 do colageno tipo | — a principal proteina estrutural
da matriz 6ssea e de outros tecidos conjuntivos, como tenddes, cérnea e pele (TAUSEEF U, et al., 2020).
Essas mutacdes podem levar tanto a reducéo na quantidade de colageno tipo | produzido quanto a producgéo
de colageno estruturalmente anormal. Em ambos os casos, o resultado é uma matriz 6ssea disfuncional,
incapaz de fornecer a resisténcia e elasticidade necessarias para suportar as forgas biomecanicas habituais
do cotidiano. Em consequéncia, além da susceptibilidade aumentada a fraturas, manifestagdes clinicas
multissistémicas sdo frequentemente observadas, incluindo alteragées ortopédicas (deformidades dsseas,
escoliose), perda auditiva progressiva, alteragdes oftalmoldgicas (escleras azuladas) e anomalias
cardiovasculares, como prolapso da valvula mitral e insuficiéncia adrtica (FOTIADOU AN, et al., 2016).

A prevaléncia da osteogénese imperfeita ndo é precisamente conhecida, estimando-se que ocorra em
aproximadamente 1 a cada 15.000 a 20.000 nascidos vivos. Entretanto, essa incidéncia pode variar em fungéo
do grau de severidade das manifestagdes clinicas, da subnotificagdo dos casos mais leves e da limitagdo no
acesso a testes genéticos confirmatdrios em muitas regides do mundo (FOTIADOU AN, et al., 2016). A
apresentacao clinica da Ol é heterogénea, variando amplamente em gravidade conforme o tipo de mutagéo
genética envolvida e a expresséo fenotipica resultante (KAISSI AA, et al., 2017).

Historicamente, a Ol foi classificada em quatro tipos principais pela classificagdo de Sillence (1979),
posteriormente expandida para até 18 tipos a medida que novas mutagdes e fendtipos foram descritos
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(FOTIADOU AN, et al., 2016). No entanto, de maneira tradicional e pratica, a doenga é frequentemente
categorizada nos cinco tipos iniciais: o tipo | é a forma mais branda, caracterizada por colageno
qualitativamente normal, mas em quantidade reduzida. Fraturas tendem a diminuir apés a puberdade.
Escleras azuladas sdo uma caracteristica marcante. O tipo Il é a forma letal perinatal, associada a fraturas
multiplas intrauterinas, baixa mineralizagcdo 6ssea e morte neonatal precoce. Ja o tipo Il é a forma severa e
nao letal, com fraturas recorrentes, baixa estatura, deformidades 6sseas graves e escoliose Diferente do tipo
IV, que tem gravidade moderada a severa, com colageno estruturalmente anormal, escleras normais ou
acinzentadas, e deformidades 6sseas variaveis. Por ultimo, o tipo V é caracterizado por formagéo de calo
hipertrofico apds fraturas e ossificagao interéssea (DAMIAN LO, et al., 2020).

Por outro lado, a osteoporose € uma doenga esquelética sistémica muito mais prevalente na populagao
geral. Definida pela Organizagao Mundial da Saude (OMS) como uma condigédo de baixa densidade mineral
6ssea (DMO) e deterioragdo da microarquitetura do tecido 6sseo, a osteoporose predispbe a fraturas,
particularmente em vértebras, quadril e punho (DAMIAN, et al., 2020). A osteoporose primaria é relacionada
ao envelhecimento e a deficiéncia hormonal, especialmente a deficiéncia estrogénica péds-menopausa. Ja a
osteoporose secundaria decorre de causas identificaveis, como o uso crénico de corticosteroides, doengas
enddcrinas (hiperparatireoidismo, sindrome de Cushing), neoplasias, disturbios nutricionais ou doencas
inflamatdrias sistémicas (KAISSI AA, et al., 2017).

Em virtude da sobreposicao clinica entre formas leves de Ol e osteoporose secundaria, principalmente na
idade adulta, torna-se imperativo que médicos e profissionais de saude considerem a Ol no diagnéstico
diferencial de individuos com fraturas recorrentes, especialmente aqueles com histéria sugestiva desde a
infancia ou adolescéncia (BESIO R, et al.,, 2019). A diferenciagdo adequada impacta ndo apenas na
abordagem terapéutica, mas também no aconselhamento genético e no progndstico a longo prazo
(MONTEDOR TS, et al.,, 2023). Do ponto de vista radioldgico, ambas as condigbes podem apresentar
rarefacdo 6ssea difusa, fraturas vertebrais, deformidades angulares e alteragdes escleréticas. Contudo, sinais
adicionais como esclera azul, perda auditiva precoce e histéria de multiplas fraturas durante a infancia podem
fornecer pistas clinicas cruciais para a suspeigdo de Ol (PADUANO F, et al., 2023)

Assim, o objetivo do presente trabalho foi relatar um caso clinico de osteogénese imperfeita que,
inicialmente, foi interpretado como osteoporose grave, enfatizando os desafios diagndsticos enfrentados, os
principais diagndsticos diferenciais e as implica¢des terapéuticas decorrentes de um diagnéstico correto desta
condigdo genética rara.

DETALHAMENTO DO CASO

O estudo foi conduzido em conformidade com os principios éticos estabelecidos na Resolug¢do n°® 466/12
do Conselho Nacional de Saude e com a Carta Circular n® 166/18 da Comissdo Nacional de Etica em Pesquisa
(CONEP), tendo sido aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) (Parecer 6.930.679 e CAAE
81300824.9.0000.5076), tendo a concordancia do paciente com a assinatura do Termo de Assentimento Livre
e Esclarecido (TCLE) e o responsavel assinou o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e
Autorizacao do Uso de Imagem.

A paciente, do sexo feminino, 47 anos de idade, foi encaminhada ao servico de reumatologia para
avaliacdo especializada e conduta terapéutica em raz&do de diagndstico prévio de osteoporose severa,
associado a multiplos episddios de fraturas. Durante a anamnese, relatou histérico de fraturas frequentes
desde a infancia, totalizando treze episddios documentados ao longo da vida, com eventos traumaticos
minimos, como quedas da propria altura ou manipulagdes leves durante procedimentos ortopédicos.

A primeira fratura foi registrada aos cinco meses de vida, acometendo a cabeg¢a do fémur, fato que chamou
atencao para a possibilidade de fragilidade 6ssea congénita. Apesar do quadro clinico significativo, ndo havia
histérico familiar conhecido de fraturas multiplas, perda auditiva precoce ou outras manifestagdes clinicas
associadas a doencas hereditarias do tecido conjuntivo. Ressalta-se que em muitos casos de Ol, mutagdes
espontaneas (de novo) podem ocorrer, ndo havendo necessidade de antecedentes familiares positivos.
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Além da fragilidade 6ssea, a paciente referia perda auditiva bilateral de natureza progressiva, iniciada na
terceira década de vida, impactando significativamente sua qualidade de vida e interagédo social. Relatava
ciclos menstruais regulares e negava sintomas associados a insuficiéncia estrogénica, como ondas de calor,
secura vaginal ou alteragées do humor.

Ao exame fisico, apresentava-se em bom estado geral, corada, hidratada, afebril e hemodinamicamente
estavel. Observava-se escleras acinzentadas a inspec¢éo ocular direta, achado sugestivo de anormalidade no
tecido colagenoso escleral (Figura 1). Foi identificado encurtamento do membro inferior direito, medindo
aproximadamente 4,5 cm em relagdo ao membro contralateral, associado a deformidade angular residual em
fémur direito, sequela de fratura prévia.

Figura 1 - Esclera acinzentada

Fonte: MattosA, etal., 2025.

A paciente apresentava estatura de 160 cm e peso corporal de 51 kg, com indice de massa corporal (IMC)
de 19,9 kg/m2. Evidenciava-se ainda escoliose moderada envolvendo os segmentos toracico e lombar da
coluna vertebral, caracterizada por curvaturas laterais acentuadas e rotagéo vertebral, conforme demonstrado
por exame radiografico (Figura 2).

Figura 2 - Radiografia de Membros Inferiores

3

Fonte: Mattos AS, et al., 2025.

A densitometria 6ssea realizada em 2021 revelou pardmetros compativeis com osteoporose grave: Z-score
de -3,1 e T-score de -3,4 no fémur total; Z-score de -1,9 e T-score de -2,3 na coluna lombar (L1-L4). Estes
achados, isoladamente, sustentariam o diagnéstico de osteoporose grave, mas a histéria clinica peculiar
sugeriu investigacao adicional (Figura 3).
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Figura 3 - Densitometria de fémur proximal esquerdo e coluna lombar antero-posterior.
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Fonte: Mattos AS, et al., 2025.

A avaliagdo audiométrica indicou perda auditiva do tipo condutivo bilateral, corroborando a hipdtese de
envolvimento do sistema esquelético e cartilaginoso da orelha média. Radiografia simples de bacia evidenciou
rarefacdo da trama 6ssea, sinais degenerativos avangados nas articulagbes sacroiliacas, coxofemorais e
sinfise pubica, com presenga de ostedfitos marginais, redugdo dos espagos articulares e esclerose
subcondral.

Os exames laboratoriais basicos estavam dentro dos padrées de normalidade: hemograma sem alteragées
significativas; transaminases hepaticas (AST e ALT) normais; calcio sérico de 8,90 mg/dL (VR: 8,4-10,2
mg/dL); fésforo sérico de 3,4 mg/dL (VR: 2,5-4,5 mg/dL) e niveis séricos de vitamina D de 21,2 ng/mL (VR
ideal: >30 ng/mL), configurando hipovitaminose D moderada. Radiografias da coluna vertebral toracica e
lombar confirmaram a presenca de escoliose e multiplas fraturas vertebrais prévias com deformidade em "bico
de papagaio".

Diante do conjunto de dados clinicos, radioldgicos e laboratoriais, formulou-se a hipétese diagndstica de
osteogénese imperfeita tipo IV. Foram solicitados testes genéticos especificos, os quais identificaram a
presenga da mutagao patogénica no gene COL1A1 (NM_000088.4): c.716G>A, p.(Gly239Asp), confirmando
o diagndstico.

DISCUSSAO

O caso clinico apresentado evidencia uma paciente com histérico de fragilidade 6ssea notavel desde o
inicio da vida, caracterizado por multiplas fraturas recorrentes, perda auditiva progressiva, deformidades
esqueléticas e escleras acinzentadas. Esses sinais clinicos, somados ao contexto de repetidas fraturas apés
traumas minimos, direcionaram a investigacao diagndstica para a possibilidade de Osteogénese Imperfeita
(Ol), hipétese posteriormente confirmada por anédlise genética que identificou mutagao patogénica no gene
COL1A1 (PADUANO F, et al., 2023).

A classificagdo clinica da Ol é tradicionalmente baseada em critérios fenotipicos e no padrédo de heranga
genética. Conforme estabelecido na literatura, o tipo | representa a forma mais leve da doenga, com presenca
de escleras azuladas, fraturas recorrentes e, geralmente, auséncia de deformidades dsseas significativas. Ja
o tipo Il é considerado letal ainda no periodo perinatal, apresentando fraturas multiplas intrauterinas e
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deformidades graves. O tipo lll, embora nio letal, caracteriza-se por severidade importante, com baixa
estatura, deformidades ésseas marcantes e encurtamento dos membros. O tipo IV, que acomete a paciente
em questéo, representa uma forma de gravidade intermediaria, com fraturas recorrentes, deformidades
moderadas e escleras normais ou discretamente acinzentadas (JOVANOVIC M, 2021).

O diagnéstico da Ol exige uma abordagem multidisciplinar e multifatorial, integrando a analise detalhada
da histdria clinica, o exame fisico minucioso, a avaliagao radioldgica e, fundamentalmente, a confirmagao
molecular por testes genéticos. Na pratica clinica, a distingdo entre Ol e osteoporose secundaria,
especialmente em adultos, pode ser desafiadora, uma vez que ambas as condigbes compartilham
caracteristicas como redugéo da densidade mineral 6ssea e predisposicao a fraturas (LIU W, et al., 2023).
Entretanto, sinais clinicos especificos, como a presenca de escleras azuladas, perda auditiva precoce, histéria
de fraturas na infancia e deformidades esqueléticas, sdo indicativos importantes para a diferenciagédo
diagndstica. No caso apresentado, a densitometria 6ssea revelou valores compativeis com osteoporose
grave, porém o conjunto dos dados clinicos ultrapassava o escopo da osteoporose secundaria associada a
fatores como envelhecimento ou uso crénico de medicamentos. Essa observagao reforgca a necessidade de
uma avaliagdo abrangente em pacientes com fraturas recorrentes, de modo a evitar diagndsticos equivocados
e consequentes abordagens terapéuticas inadequadas (EL-GAZZAR A e HOGLER W, 2021).

Do ponto de vista radioldgico, a Ol apresenta algumas caracteristicas que podem auxiliar no diagnéstico
diferencial, como a presenga de multiplas fraturas em diferentes estagios de consolidagéo, deformidades
osseas, redugao generalizada da densidade 6ssea e alteragdes na arquitetura trabecular. Em contrapartida,
a osteoporose, embora compartilhe a redugao da densidade 6ssea, geralmente nao cursa com deformidades
esqueléticas tdo acentuadas em individuos mais jovens (MINISTERIO DA SAUDE, 2022). Em termos
laboratoriais, a avaliacao da Ol requer uma abordagem direcionada. Embora exames como caélcio sérico,
fésforo, fosfatase alcalina e vitamina D sejam Uteis para excluir outras causas de osteopenia e osteoporose,
o diagnostico definitivo depende da identificagdo de mutagbes genéticas especificas nos genes COL1A1 e
COL1A2, que codificam as cadeias alfa do colageno tipo I. A anéalise molecular &, portanto, considerada o
padrao-ouro para o diagnostico da Ol (PADUANO F, et al., 2023).

O manejo terapéutico da Ol é complexo e deve ser individualizado conforme a gravidade clinica e as
necessidades especificas de cada paciente. Os bifosfonatos, como o pamidronato dissédico e o alendronato
de sddio, representam a principal classe de medicamentos utilizados, visando aumentar a densidade mineral
6ssea e reduzir o numero de fraturas. Revisdes sisteméticas de ensaios clinicos randomizados sugerem que
o uso de bifosfonatos pode promover aumento da massa éssea e melhora da qualidade de vida, embora sua
eficacia na redugéo efetiva da incidéncia de fraturas ainda apresente resultados variaveis (MINISTERIO DA
SAUDE, 2022). Nos adultos portadores de formas moderadas a graves de Ol, como os tipos Il e IV, o
tratamento com alendronato oral é frequentemente considerado, principalmente na presenga de fraturas
vertebrais ou deformidades esqueléticas significativas (MAROM R, et al., 2020). Em situagdes de intolerancia
ao uso oral, dificuldades de deglutigdo ou contraindicagdo ao posicionamento em ortostatismo, o pamidronato
intravenoso constitui uma alternativa terapéutica viavel. A suplementagdo de calcio e vitamina D,
especialmente em casos com deficiéncia documentada ou em tratamento prolongado com bifosfonatos, é
recomendada como parte da abordagem terapéutica integral (EL-GAZZAR A e HOGLER W, 2021).

Avangos terapéuticos mais recentes tém explorado novas modalidades de tratamento, como o
denosumabe, um anticorpo monoclonal que inibe a reabsorgéo éssea mediada por osteoclastos ao bloquear
ainteragéo entre o RANKL e seu receptor RANK. Outro agente promissor € o anticorpo anti-esclerostina (Scl-
AB), que atua estimulando a formagéo éssea por meio da modulagao positiva da via de sinalizagcdo WNT
(PAIVA DF, et al., 2018). Estudos experimentais utilizando modelos animais de Ol demonstraram que 0 uso
de Scl-AB pode promover aumento significativo da massa 6ssea e da resisténcia 6ssea, representando uma
perspectiva terapéutica potencialmente revolucionaria para o manejo da doenga no futuro (LAINE CM, et al.,
2013).

E fundamental destacar que a diferenciagdo entre Ol e osteoporose secundaria ndo se limita a implicagées
terapéuticas, mas também impacta diretamente no aconselhamento genético e no planejamento familiar dos
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pacientes. A Ol apresenta padrdo de heranga autossémica dominante na maioria dos casos, o que implica
em risco elevado de transmisséo da doenga a prole. O diagndstico correto possibilita orientagbes genéticas
adequadas e planejamento reprodutivo informado (DAVID VE, et al.,2023). Além das manifestagdes fisicas
evidentes, a Ol exerce impacto significativo sobre a qualidade de vida dos individuos afetados. A recorréncia
de fraturas, as deformidades esqueléticas, as limitagdes funcionais e o estigma social associado a alteragdes
fisicas podem desencadear quadros de ansiedade, depressao, baixa autoestima e isolamento social. Diante
disso, o suporte psicolégico e a abordagem multidisciplinar, incluindo acompanhamento por fisioterapia,
terapia ocupacional e apoio psicossocial, sdo componentes indispensaveis da gestao abrangente da doenga
(LIU W, et al., 2023).

O prognéstico da Ol é altamente variavel, dependendo da gravidade da forma clinica apresentada. Em
geral, individuos com Ol tipo | apresentam vida funcionalmente independente e expectativa de vida normal,
enquanto os portadores de tipos mais graves, como o Il e o lll, enfrentam alta morbimortalidade devido as
complicagbes associadas, como insuficiéncia respiratéria decorrente de deformidades toracicas severas
(ALENIZZI MM, et al., 2023). No tipo IV, como observado na paciente descrita, o progndstico tende a ser mais
favoravel, embora demande acompanhamento continuo, intervengdes ortopédicas frequentes e medidas de
reabilitagdo para manutencgéo da funcionalidade e da qualidade de vida (PADUANO F, et al., 2023).

Este relato de caso evidencia os desafios diagndsticos frequentemente enfrentados na diferenciacao entre
osteoporose secundaria e osteogénese imperfeita (Ol), especialmente nas formas moderadas da doenga,
como o tipo IV. O quadro clinico da paciente — incluindo fraturas recorrentes desde a infancia, perda auditiva
condutiva progressiva, escoliose e escleras acinzentadas — reforca a necessidade de uma abordagem
diagndstica abrangente e criteriosa. Esses achados, embora sugestivos, sdo frequentemente subestimados
ou atribuidos a outras causas de fragilidade éssea, atrasando o diagndstico e o tratamento adequado
(MONTEDOR TS, et al., 2023).

Importante destacar que a Ol ndo se restringe ao sistema musculoesquelético. A doenga pode
comprometer outros sistemas, como o auditivo, visual e cardiovascular, o que refor¢a a necessidade de um
acompanhamento multiprofissional continuo. O suporte emocional e psicolégico também ¢ indispensavel,
uma vez que o impacto psicossocial das limitagdes fisicas e do estigma social associado a condigdo pode ser
significativo, principalmente em fases precoces da vida (VAN DIJK FS e SILLENCE DO, 2014).

Neste contexto, & essencial que os profissionais de saude mantenham elevado grau de suspeigcao frente
a pacientes com historico de fraturas recorrentes, sobretudo desde a infancia e na auséncia de fatores de
risco tipicos para osteoporose. Muitas vezes, casos leves ou moderados s&o subdiagnosticados ou
confundidos com osteoporose primaria ou secundaria, especialmente em adultos (FRANZONE JM, et al.,
2019). Manter um alto indice de suspeigao clinica é essencial para a identificacdo precoce da doenga e
implementacao de estratégias de manejo mais eficazes. O reconhecimento precoce da Ol permite
intervengdes mais eficazes, orientagcédo genética apropriada e prevencao de complicagdes futuras (LUDWING
K, et al., 2022).

A incorporacéo dos testes genéticos como ferramenta de primeira linha em casos sugestivos deve ser
incentivada, principalmente em cendrios com histérico familiar inconclusivo ou ausente. Essa abordagem néo
apenas confirma o diagnéstico clinico, mas também subsidia o aconselhamento genético e o planejamento
reprodutivo dos pacientes e seus familiares (ALRASBI AA, et al., 2022)

Por fim, o presente caso refor¢ga a importancia do diagnéstico diferencial minucioso em individuos com
fragilidade 6ssea e fraturas de baixa energia, além de evidenciar a necessidade de investimentos continuos
em pesquisa para o aprimoramento das estratégias diagndsticas e terapéuticas voltadas a Ol. A educagéo
médica continuada é igualmente essencial para que profissionais estejam preparados para reconhecer e
conduzir adequadamente essa condigao genética rara.

Em resumo, o caso relatado exemplifica de forma clara os desafios enfrentados na pratica clinica para o
diagndstico diferencial entre osteoporose secundaria e Osteogénese Imperfeita, evidenciando a importancia
de uma abordagem abrangente e criteriosa que integre aspectos clinicos, radiolégicos e genéticos para uma
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conducao terapéutica adequada e eficaz. Deve incluir a interpretagdo dos autores sobre os resultados obtidos
e sobre suas principais implicacdes, a comparacado dos achados com a literatura, as limitagdes do estudo e
eventuais indicagbes de caminhos para novas pesquisas. Dessa forma, conclui-se que a abordagem da
Osteogénese Imperfeita deve ser integral, envolvendo a dimensao bioldgica, funcional e psicossocial do
paciente, a fim de proporcionar melhor qualidade de vida e promover a inclusdo social, académica e
profissional dos individuos afetados por essa doenga rara e desafiadora.
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