o Desavolvimenlo Susleilavel

MALEFICIOS DA OSTEOGENESE IMPERFEITA NO DESENVOLVIMENTOEMBRIONARIO:
UMA REVISAO BIBLIOGRAFICA

MINTZFELS, Maria Eduarda Branco!: GOLIN, Maria Thereza Morosin': PELEGRINI, Eduarda?;
COSTA, Gabriela Escher da'; LEAO, Maria Eduarda Bruger!; DEBIASI, Marcelina
Mezzomo?

1. Discentes do Curso de Medicina, Universidade do Oeste de Santa Catarina (Unoesc),
Santa Catarina, Brasil; 2. Docente do Curso de Medicina, Universidade do Oeste de
Santa Catarina (Unoesc), Santa Catarina, Brasil

Area: Ciéncias da Vida e Saude

Infrodugdo: A Osteogénese Imperfeita (Ol), também denominada Sindrome dos
ossos de cristal, refere-se a uma condicdo genética predominantemente
autossémica dominante, a qual determina uma mutacdo cromossdmica estrutural.
Essa, por sua vez, ocasiona alteracdes qualitativas ou quantitativas na producdo de
uma proteina estrutural indispensdvel na composicdo da matriz éssea: o coldgeno
tipo 1. A sinfese anormal dessa subst@ncia é responsavel pela ampla gama de
expressoes fenotipicas da doenca, sobretudo relacionadas a fragilidade do sistema
esquelético. Objetivo: Analisar as caracteristicasda patologia supracitada, com foco
nos maleficios acarretados ao desenvolvimento fetal. Método: Foi realizada uma
revisdo bibliografica embasada nas informacdes de quatro artigos - datados dos
anos de 2005 a 2017 - disponiveis nas plataformas Google Académico e Scielo sob
os descritores “osteogénese imperfeita”, “coldgeno do tipo 1" e “desenvolvimento
fetal”. Resultados: As mutacdoes cromossdmicas resultfam de alteracdes ao acaso no
genoma humano, que podem ou ndo ser prejudiciais ao individuo. Nesse sentido, a
Ol € condicionada pela ocorréncia de tais alferacdes nos cromossomos de numero 7
e 17 do caridétipo, que contém,respectivamente, os genes COL1A2 e COL1AT -
responsdveis pela codificacdo das cadeias alfa do coldgeno tipo 1. E nesses dois
genes, durante o processo de traducdo do RNA mensageiro gerado no nucleo
celular, em que ocorre frequentemente a substituicdo da glicina por outro
aminodcido de maior dimensdo, provocando a modificacdo da composicdo
original da proteina em questdo. Uma vez modificado, o coldgeno € impedido de
exercerestrutural e funcionalmente as suas principais funcdées nos tecidos conjuntivos
fiorosos densos,acarretando em severas manifestacoes clinicas caracteristicas de tal
enfermidade. Dentre elas,destacam-se as deformidades e a reducdo da densidade
mineral 6ssea e as multiplas fraturas por minimo impacto, além de outfras ocorréncias
como escleras azuladas, formacdo dentdria imperfeita e frouxiddo ligamentar -
demonstrando que o coldgeno do tipo | ndo participa exclusivamente da formacdo
dos ossos. Conforme o nivel de expressividade dos sinftomas, a doenca pode ser
classificada em cinco tipos; o tipo 2, maior recorréncia no periodo neonatal, terd
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enfoque na presente revisdo bibliografica. Diagnosticada ainda no primeiro frimestre
da gravidez por meio da ecografia endovaginal, a OI-2 é considerada a expressdo
que ocasiona maior incidéncia de letalidade na fase intrauterina.Tal condicdo, por
sua vez, decorre de fraturas frequentes nas regides cranial e vertebral, bem como
Nos 0ss0s longos dos membros, as quais promovem um vasto espectro de patogenias
incompativeis com a vida. Essas estdo relacionadas principalmente as malformacoes
e hemorragias no sistema nervoso central e também as dificuldades respiratérias por
lesdes causadas pelas costelas, que configuram o feto, na quase totalidade dos
casos, como nafimorto.Entretanto, com excecdo da OI-1, as demais classificacoes
da doenca - apesar de iguaimente serem de cardter congénito - permitem o
desenvolvimento do individuo para além do periodo pds-natal.. Conclusdo: Assim,
evidencia-se a Osteogénese Imperfeita como uma doenca genética e embriondria
que afeta a formacdo estrutural do coldgeno tipo 1, podendo ser letal j& no periodo
fetal..
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