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Infrodugdo: A osteogénese imperfeita (Ol) € uma doenca caracterizada pela
fragilidade 6sseqa, consistindo em um grupo de desordens hereditdrias que ocorrem,
em sua grande maioria, por uma deficiéncia na producdo de coladgeno do fipo |,
que pode afetar todos os tecidos ricos em coldgeno. As manifestacdes mais comuns
da doenca sdo fragilidade dssea, deficiéncia no crescimento, deformidade dos
membros, escoliose e hipermobilidade articular. Objetivo: O objetivo desse estudo foi
analisar os impactos da Ol na qualidade de vida dos pacientes portadores, com
enfoque nos tratamentos durante a juventude. Método: Para isso, foram executadas
pesquisas na plataforma digital Google Académico através das palavras “doencas”,
“genéticas” e “sistema 6sseo” e selecionado trés artigos nacionais, publicados entre
2009 e 2014, que ressalvam esse tema. Resultados: A causa da Ol estd relacionada a
mutacoes nos genes COLTAT, no cromossomo 17, ou COLTA2, no cromossomo 76. A
variabilidade clinica da doenca é grande, sendo classificada em quatro grandes
grupos de acordo com a gravidade, as caracteristicas clinicas e o padrdo de
transmissdo hereditdria. O tipo | € autossémico dominante, sendo a forma mais
comum e branda da doenca. O tipo ll, transmitido de forma autossdbmica recessiva,
apresenta fragilidade éssea extrema, podendo levar  morte infrauterina, ao passo
que no tipo lll observa-se severa fragilidade &ssea, porém compativel com a
sobrevivéncia do individuo, mostrando um padrdo de heranca heterogéneo. O tipo
IV, fransmitido de forma autossdmica dominante, € heterogéneo, incluindo desde

formas mais brandas até moderadas da doenca. O diagndstico baseia-se na
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repeticdo de fraturas e fraumas minimos, histérico familiar, exame clinico e achados
radiolégicos, mas, em alguns casos, pode ser concluido ainda no estdagio fetal. J& o
tratamento associa fisioterapia ortopédica a medicamentos do grupo dos
bisfosfonatos, (distribuidos de forma gratuita pela rede publica de saude brasileiral),
mas pode trazer consequéncias negativas na qualidade de vida dos pacientes,
sobretudo dos adolescentes, devido a reincidéncia de fraturas, as hospitalizacdoes
frequentes e as interferéncias no convivio familiar e social, que acabam afastando o
jovem de suas atividades cotidianas. Conclusao: O estudo realizado na pesquisa
“Adolescentes com osteogénese imperfeita - qualidade de vida” constatou que 20%
dos pacientes acometidos pela Ol que fazem acompanhamento psicoterapéutico e
tém relacdes sociais bem desenvolvidas apresentaram melhor desempenho em seus
tfratamentos. Destacam-se como principais dificuldades nesse processo o convivio
escolar, o estigma associado as deformidades fisicas e as dificuldades de
acessibilidade. Alem disso, muitos pacientes relataram as consequéncias negativas
da superprotecdo atribuida por seus familiares, indicando o nucleo familiar como
principal mecanismo de exclusdo, em decorréncia da diferenciacdo, que gera a
sensacdo de incapacidade. Diante disso, os trés estudos concluiram que a
psicoterapia familiar em conjunto com o tfratamento formal da doenca tende a
melhorar os resultados do processo e a qualidade de vida do portador.
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