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Resumo

A Osteogénese Imperfeita (Ol) € um grupo fenotipico e molecularmente
heterogéneo de disturbios hereditarios do tecido conjuntivo, caracterizado por
fragilidade e deformidades ésseas, alteragcdes craniofaciais e dentarias. A Ol
Tipo Ill é a forma mais grave compativel com a sobrevivéncia além da infancia.
O objetivo deste estudo foi relatar o caso de uma crianga com Ol Tipo llI,
mediante descrigdo dos principais achados clinicos, a conduta, os desafios e os
cuidados necessarios durante a realizagdo da assisténcia odontologica. Os
dados foram coletados durante a consulta clinica de retorno (anamnese, exames
clinico e radiografico), realizada na clinica de odontopediatria desenvolvida pela
Area de Odontologia Pediatrica da Faculdade de Odontologia da Universidade
Federal de Uberlandia, e informagdes adicionais foram obtidas do prontuario
odontoldgico. Os principais achados clinicos foram: baixa estatura, deformidade
toracica importante, escoliose grave, face triangular, macrocefalia relativa,
apinhamento dentario superior e inferior, alteragcao na cronologia e sequéncia de
erupcao, erupgao ectopica dos primeiros molares permanentes superiores e
inferiores, auséncia de lesbes de carie e presenca de calculo dentario. O exame
radiografico panoramico evidenciou a reabsorcéo severa dos segundos molares
deciduos superiores e inferiores. O parecer médico autorizou a realizagao
apenas de procedimentos preventivos, devido aos riscos de internagao
hospitalar. A assisténcia odontologica apresentou alguns desafios como
dificuldade do posicionamento da crianga na cadeira odontoldgica, risco de
fraturas, impossibilidade de outros tipos de intervencgao (cirurgica e ortodéntica)
e extremo cuidado durante a realizacdo de todos os procedimentos para evitar
fraturas dsseas. Este relato enfatiza a importancia da prevencgéao e promogao de
saude e da atencao integral e multiprofissional na elaboragdo do plano de
tratamento com foco na assisténcia odontoldgica segura e consciente.

Palavras-chave: Assisténcia Odontoldgica. Crianca. Osteogénese Imperfeita.

Relatos de Casos.



Abstract

Osteogenesis Imperfecta (Ol) is a phenotypic and molecularly heterogeneous
group of hereditary connective tissue disorders, characterized by fragility and
bone deformities, craniofacial and dental alterations. Type Ill Ol is the most
severe form compatible with survival beyond childhood. The aim of this study was
to report the case of a child with Type Ill Ol, through a description of the main
clinical findings, the conduct, challenges and care necessary during dental care.
Data were collected during the return clinical consultation (anamnesis, clinical
and radiographic examinations), performed at the pediatric dentistry clinic
developed by the Pediatric Dentistry Department of the School of Dentistry of the
Federal University of Uberlandia, and additional information was obtained from
the dental records. The main clinical findings were: short stature, important
thoracic deformity, severe scoliosis, triangular face, relative macrocephaly, upper
and lower dental crowding, change in chronology and eruption sequence, ectopic
eruption of the first upper and lower permanent molars, absence of caries lesions
and presence of dental calculus. The medical opinion authorized the performance
of preventive procedures only, due to the risks of hospitalization. Dental care
presented some challenges such as difficulty in positioning the child in the dental
chair, risk of fractures, impossibility of other types of intervention (surgical and
orthodontic) and extreme care during all procedures to avoid bone fractures. This
report emphasizes the importance of health prevention and promotion and
comprehensive and multiprofessional care in the elaboration of the treatment

plan focused on safe and conscious dental care.

Keywords: Dental Care. Child. Osteogenesis Imperfecta. Case Reports.



Introdugao

A Osteogénese Imperfeita (Ol) € um grupo fenotipico e molecularmente
heterogéneo de disturbios hereditarios do tecido conjuntivo que compartilham
anormalidades esqueléticas semelhantes'. Ela é causada, frequentemente, por
mutacdes nos genes COL1A1 e COL1A2, que acarretam defeitos quantitativos
ou qualitativos no colageno tipo 12. A heranga pode ser autossdmica dominante,
recessiva ou ligada ao X2.

A Ol é considerada uma doenca rara3 - ORPHA 666. A prevaléncia
estimada é de 8,06 casos/100.0004 e a incidéncia de formas reconheciveis ao
nascimento é de 1:10-20.0002. No Brasil, ainda ndo esta clara a sua prevaléncia®.

As caracteristicas marcantes da Ol sdo a fragilidade 6ssea, com
suscetibilidade a fratura por trauma minimo, deformidades 6sseas e deficiéncia
de crescimento’.26-10 como também anormalidades craniofaciais e dentarias®-1°.

Embora as manifestacdes orais raramente sejam vistas'é, elas enfatizam
a importancia de um nivel elevado de conscientizagdo em termos de manejo
odontologico e os seus desafios’#16. O manejo da Ol é multidisciplinar e deve
ser ajustado de acordo com a severidade e o grau de fragilidade 6ssea’.220.

Em 1979, Sillence et al.2! formularam uma classificagdo da Ol, em quatro
tipos clinicamente distintos (I ao V), de acordo com a severidade, baseada em
caracteristicas clinicas e radiograficas. Recentemente, uma nova classificacao,
dividida em 18 tipos diferentes (I ao XVIII), foi proposta2. A Ol Tipo Ill é a forma
mais grave compativel com a sobrevivéncia além da infancia e € severamente
incapacitante2622, Individuos com Ol Tipo Il podem ter uma vida util completa,
no entanto, uma proporcao significativa evolui para complicagdes respiratorias
ou neurologicas, seja durante a infancia ou no inicio a meados da idade adulta.
Criangas com Ol Tipo lll quase sempre desenvolvem anormalidades da parede
toracica e escoliose significativa’.2:6.10,

Além da Dentinogénese Imperfeita (dentes com coloragao opalescente,
cinza, marrom ou amarela)®12.13.17.18 ' 3 Q| Tipo Il apresenta um espectro de
caracteristicas orais, como por exemplo, atraso no desenvolvimento dentario,
erupcgao ectdpica, dentes ausentes ou nao irrompidos e mas-oclusdes1.12.16.18,19,
A assisténcia odontologica € relevante para criangas com Ol na medida em que
permite o diagnostico precoce e o tratamento das enfermidades bucais



presentes. Sendo assim, o objetivo deste estudo foi relatar o caso de uma
crianga com Ol Tipo lll, mediante descricdo dos principais achados clinicos, a
conduta, os desafios e os cuidados necessarios durante a realizacdo da

assisténcia odontoldgica.

Relato de caso

O presente relato de caso refere-se a assisténcia odontologica de uma
crianga do sexo masculino, atualmente com oito anos e meio de idade, com
diagnostico de Ol Tipo Ill. Os dados foram coletados durante a consulta clinica
de retorno (anamnese, exames clinico e radiografico), realizada na clinica de
odontopediatria desenvolvida pela Area de Odontologia Pediatrica da Faculdade
de Odontologia da Universidade Federal de Uberlandia (FOUFU), e informagdes
adicionais foram obtidas do prontuario odontolégico.

Em 2016, a crianca com dois anos de idade, compareceu a clinica de um
projeto de extensdo desenvolvido pela Area de Odontologia Pediatrica, da
FOUFU, acompanhado pela mae e com encaminhamento do médico geneticista
em busca de orientagoes.

Na primeira consulta, durante a anamnese, a mae relatou que na gestacgao
precisou tomar Utrogestan devido a insuficiéncia de corpo luteo. A crianga
nasceu de parto normal, prematura (36 semanas), com peso de 2,570kg, 46,5cm
de estatura e apresentou cianose. Apds 0 nascimento, a crianga necessitou ser
hospitalizada na Unidade de Terapia Intensiva por 19 dias e ficou com capacete
de oxigénio por dois dias. A Ol Tipo lll foi diagnosticada clinicamente no primeiro
dia de vida. Nao ha relatos de histéria familiar positiva na familia de OI, como
também n&o foi realizado teste genético.

A crianca necessitou de ser submetida a gastrostomia endoscoépica
percutdnea (GEP) para facilitar seus cuidados e ja apresentava alteragoes
respiratérias importantes (pneumonias de repeticdo, broncoespasmo, suspeita
de bronquiolite obliterante, fazia uso de oxigenoterapia quando necessario),
renais (formacao de pequenos calculos, hematuria secundaria e hipercalciuria
idiopatica) e enddcrinas (Hiperplasia Adrenal Congénita). Ja havia sofrido uma

parada cardiaca.



Com relagao ao histérico de fraturas, a mae relatou quase 30 até o terceiro
més de vida, sendo que ao nascimento a crianga apresentou fraturas de costela
e clavicula (intrauterinas) e durante o parto fraturou bragos e pernas. A méae nao
soube informar a cronologia de todas as fraturas, apenas afirmou que quase
sempre foram multiplas. Aos quatro meses de vida, a crianga iniciou o tratamento
da Ol com Bifosfonato (Pamidronato dissédico) endovenoso, em ambiente
hospitalar, durante o periodo de trés dias e trés vezes ao ano. A recomendacao
meédica é continuar com o tratamento até os 18 anos de idade e a partir dai fazer
o uso oral de medicamentos como inibidores da reabsorcao 6ssea (Alendronato).
A mae relatou que apo6s o inicio do tratamento, a crianga apresentou apenas
quatro fraturas.

A crianca fazia uso de sete medicamentos (Hidrocortisona,
Hidroclorotiazida (5mg), Carbonato de Calcio 500mg, Ranitidina, Citrato de
potassio, Protovit (vitamina D) e sulfato ferroso.

Ao exame clinico geral, a crianca ja apresentava deformidade toracica
importante, escoliose grave e fazia uso de cadeira de rodas.

Com relagao a historia odontoldgica, era a primeira vez que a crianga ia
ao dentista. A alimentacdo era predominantemente liquida (via GEP) e havia
iniciado a escovagao quando tinha um ano e dez meses de idade. Ao exame
clinico, estavam presentes todos os dentes deciduos irrompidos higidos, exceto
os segundos molares deciduos. A criangca apresentou comportamento
colaborador.

Na segunda consulta (de retorno), a mae apresentou o parecer medico,
no qual constava que a crianca apresentava deformidade toracica importante
com escoliose grave e insuficiéncia respiratéria obstrutiva e restritiva e sem
cardiopatias ou alteracbes cardiacas que justificassem antibioticoterapia
profilatica. Além disso, recomendava-se que durante a assisténcia odontologica,
fossem seguidos os mesmos cuidados para pacientes com Ol, sem aplicagao de
forca nos ossos da face, principalmente na mandibula. Nao foi recomendado o
uso de estabilizacao protetora, comprimindo os membros, devido ao risco de
fraturas. Foram realizados os seguintes procedimentos: orientagdes de higiene
bucal supervisionada, exame clinico e agendamento da consulta de retorno para
acompanhamento periddico.

ApoOs essa consulta, a crianga retornou em mais dez consultas de retorno,



com procedimentos clinicos semelhantes, exceto na quarta consulta em que foi
necessaria a exodontia do dente 71 e em todas as outras, raspagem
supragengival devido ao acumulo de calculo dentario na superficie vestibular dos
molares deciduos superiores e na lingual dos incisivos centrais e laterais
permanentes inferiores. Importante salientar que entre a terceira e a quarta
consulta de retorno, foi solicitado um novo parecer médico. Durante as consultas
de retorno, ao exame clinico extra e intrabucal, ndo foram observadas alteracdes
significativas, a ndo ser a partir da sexta consulta em que ficaram evidentes a
baixa estatura (Figura 1), face triangular e macrocefalia relativa (Figura 2),
alteracdo toracica importante (Figura 3), escoliose grave (Figura 4), apinhamento
dentario superior e inferior (Figuras 5 e 6), erupcdo ectopica dos primeiros
molares permanentes inferiores (Figuras 7 e 8), e ao exame radiografico
panoramico foi constatada a presenga de erupcdo ectopica dos primeiros
molares permanentes superiores (Figura 9). Foi solicitado um novo parecer

médico.

Figura 1 - Baixa estatura. Figura 2 - Face triangular e

macrocefalia relativa.
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Figura 3 - Alteracdo toracica Figura4 -Escoliose grave.

importante.

Figura 5 - Apinhamento dentario Figura 6 - Vista palatina do
superior e inferior. apinhamento dentario do arco

superior.
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Figura 7 - Erupcdo ectdopica do Figura 8 - Erupgado ectépica do

primeiro molar permanente inferior do primeiro molar permanente inferior do

lado direito. lado esquerdo.

Figura 9 - Radiografia panoramica. Erupcao ectépica severa dos primeiros
molares permanentes causando grave reabsor¢do dos segundos molares

deciduos.

Na ultima consulta de retorno, a mae trouxe o parecer médico atestando
que a crianca deveria ser submetida apenas a procedimentos preventivos, como
higiene bucal, contraindicando outros procedimentos mais invasivos devido aos

potenciais riscos de fraturas e necessidade de internag&o hospitalar.
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Nesta consulta, a mae também relatou que a crianca fraturou o fémur apos
tropecar em um colega na escola e precisou ficar internado duas semanas.
Atualmente, a crianca faz uso dos seguintes medicamentos: 2ml de
Hidrocortisona 10mg/ml pela manha e o uso terapéutico de Seretide 25/125 mcg
- dois puffs pela manha e um a noite, para broncodilatacdo. Também utiliza
Citrato de Potassio 20mEq de manha e 10mEq a noite, e Carbonato de calcio
500 mg - 1 comprimido ao dia. Em casos de eventuais quadros de constipacao
intestinal, toma meio saché de PEGLAX 8g. Usa o Bl-level Positive Airway
Pressure (BiPAP) apenas por trés horas ao dia para facilitar sua respiracao
comprometida. Mae relatou que a crianga tinha muitas crises de broncoespasmo,
pneumonia e que melhoraram com o isolamento na pandemia e que fez a
transicdo da cadeira de rodas para a muleta. Foi observada dificuldade de
locomogao sem qualquer apoio préximo.

O peso e a estatura atual da crianga correspondem a 11,620kg e 92cm,
respectivamente. A maior parte da alimentacédo € realizada por via oral, mas
devido ao baixo peso corporal, faz o uso da GEP diariamente para
complementagao de suas calorias. Nao houve mudancas da dieta da criancga. De
acordo com a mae, a crianga consome alimentos agucarados trés vezes ao dia.
Quanto aos habitos de higiene bucal, escova trés vezes ao dia e usa fio dental
uma vez ao dia.

As mesmas alteracdes ja descritas anteriormente foram observadas ao
exame clinico geral: baixa estatura (Figura 1), deformidade toracica importante
(Figura 2) e escoliose grave (Figura 3).

Ao exame clinico intrabucal, a unica alteragdo do exame foi a presenca
do dente 24 em erupcdo e dente 54 com mobilidade fisiolégica. Ndo houve
alteracédo do posicionamento dos primeiros molares permanentes inferiores e
nem erupg¢ao dos primeiros molares permanentes superiores. Na radiografia
panoramica de controle, foi observada reabsorcdo avancada das raizes dos
segundos molares deciduos (Figura 10).

Com relacao ao risco de carie, a crianca foi classificada de baixo risco.

Durante a execucdo de todos os procedimentos foram aplicadas as
técnicas basicas de gerenciamento comportamental como falar-mostrar-fazer,
distracdo e reforco positivo. A crianga apresentou comportamento colaborador

em todas as consultas.
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Figura 10 - Radiografia panoramica de controle, Reabsorcdo avancada das

raizes dos segundos molares deciduos.

O tratamento odontolégico proposto consistiu em procedimentos
educativos e preventivos, conforme orientacdo médica. A mae e a crianga foram
orientadas quanto aos habitos alimentares e de higiene bucal. Foram realizadas
a raspagem supragengival (nas superficies vestibulares dos segundos molares
superiores e na lingual dos incisivos centrais e laterais inferiores) e a profilaxia
profissional. A crian¢a permanece em acompanhamento odontoldgico periddico.

Importante enfatizar que a mae assinou um termo autorizando a Area de

Odontologia Pediatrica da FOUFU a utilizar, para fins didaticos e de pesquisa
cientifica, inclusive divulgacdo em congressos e revistas, a documentacao
odonto-legal, exames radiograficos, fotografias e filmagens, respeitando o
carater confidencial das informacdes fornecidas ndo sendo permitida a

identificacdo da crianca (Anexo A). O projeto de relato de caso também foi
submetido ao Comité de Etica em Seres Humanos da UFU e esta aguardando o

parecer (Anexo B).

Discussao

A Ol é caracterizada principalmente pelas manifestagdes

esqueléticas’ 223 bem evidenciadas no presente relato desde a primeira
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consulta. Os principais achados clinicos observados estdo de acordo com os
encontrados na literatura como: histérico de multiplas fraturas®-8.16.22 inclusive
intrauterina, baixa estatural2®, deformidade toracica e escoliose
severa27.9.10.1420 - como também algumas alteragbes craniofaciais e
dentarias1:13-16.19,

Entre os achados extra e intrabucais, alguns aspectos merecem destaque
como: face triangular e macrocefalia relativa, presenca de apinhamento dentario
superior e inferior, alteracdo da cronologia e sequéncia de erupg¢do, com
esfoliagcao precoce dos primeiros molares deciduos superiores, erupgao ectopica
dos primeiros molares permanentes superiores e inferiores, calculo dentario e
auséncia de lesdes de carie e de DI.

A face triangular’®8 e a macrocefalia relativa? sdo achados comuns em
criangas com Ol Tipo llI">. A aparéncia do rosto triangular é atribuida a
combinacao de protrusdo do cranio e face inferior hipoplasica'® e a macrocefalia
devido a baixa estatura apresentadaZ.

O apinhamento dentario superior e inferior apresentava-se bem evidente.
Em todos os tipos de Ol, em especial a Ol Tipo lll, as dimensdes longitudinais
da maxila e da mandibula sédo reduzidas em comparag¢ao com a populagcao sem
a condicdo'. Em relacdo a oclusdo, frequentemente, individuos com Ol Tipo |l
tendem a progredir para ma oclusao Classe IlI'.11.1415.17.18  Egsg assertiva foi
comprovada por uma revisdo sistematica recente?* que mostrou que a
ocorréncia de ma oclusao Classe Ill de Angle foi maior entre os individuos com
Ol em comparagdo com aqueles sem Ol. No presente caso, a relagcdo dos
caninos deciduos era classe |, ndo sendo possivel identificar a relacdo dos
molares permanentes porque estavam ausentes ou parcialmente irrompidos.

Para o reconhecimento oportuno de disturbios na erupgdo, o
conhecimento do desenvolvimento normal da denticdo é essencial. Na ultima
consulta de retorno, foi observada a presenca do primeiro pré-molar superior
esquerdo e o contralateral quase esfoliando. Considerando a cronologia de
erupcao, houve uma antecipagcdo em torno de dois anos em média e uma
inversao na sequéncia de erupcao entre a maxila e a mandibula?. A prevaléncia
de dentes perdidos e ndo irrompidos em pacientes com Ol varia de acordo com
a natureza das variantes de colageno e o tipo de Ol. Esses achados destacam

o papel do colageno no desenvolvimento e erupgao dentaria’®.
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A erupcao ectoépica, definida como um disturbio de erupcao local?6, dos
primeiros molares inferiores foi observada ao exame clinico, em seguida,
confirmada pelo exame radiografico panoramico, no qual também foi constatada
a mesma condi¢cdo nos primeiros molares permanente superiores. O aumento
da severidade da reabsorcao radicular no segundo molar deciduo indica um
desfecho de erupcdo ectopica irreversivel?’”. Embora a prevaléncia seja
semelhante entre os arcos, a gravidade & maior no arco superior?®, como
observado no presente relato. Este disturbio de erupgédo € citado como uma
ocorréncia frequente na populacao que apresenta Ol Tipo |13 e esta relacionada
com a terapia com bifosfonatos?®, usados no tratamento farmacolégico da Ol,
que sao drogas analogas ao pirofosfato, e seu mecanismo de agédo impede a
reabsorcdo 6ssea?.

Os profissionais que atendem criancas devem aprender a diagnosticar e
tratar a erupcao ectdpica precocemente, a fim de permitir a prevencéao de futuras
mas oclusdes e outras sequelas clinicas?6-28- Entretanto, neste caso nao foi
possivel a intervencdo cirurgica e ortodontica por recomendacdo e
contraindicagdo médica.

Sabe-se que os dentes sdao componentes estruturais especializados do
esqueleto craniofacial. Defeitos de desenvolvimento ocorrem sozinhos ou em
combinacao com outros defeitos congénitos e podem servir como indicador de
diagnostico ou auxiliar na confirmagdo de um diagnéstico de uma sindrome?3°,
Embora varios estudos1-13.17.18 relatem a associacao entre Ol e DI, no presente
caso nao foi observada esta condicdo. De acordo com a literatura8, a DI foi
observada em menos de 1/3 dos participantes e ndao € considerada
patognomoénica da Ol.

A condicao bucal com relacdo a doenca carie e a presenca de calculo
dentario estdo de acordo com outros estudos3'-32 nos quais os resultados
mostraram que criangas alimentadas por via enteral (por meio de GEP), como
neste caso, apresentaram menores indices da doenca carie e maiores
porcentuais de calculo dentario supragengival do que o grupo de alimentacéo
oral (GEP: 86,0%, ndo-GEP: 57,6%)32. A formacédo de calculo provavelmente
ocorre quando o pH do biofilme permanece acima do nivel critico por um periodo
prolongado, uma situacdo comum em pacientes que sao alimentados por via

enteral, na qual o biofilme ndo é exposto a carboidratos fermentaveis3!, o que
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explica em parte, os menores indices de lesdes de carie3!32, No presente caso
clinico, a auséncia de lesbes de carie também pode ser atribuida aos cuidados
com a saude bucal, ao acompanhamento odontolégico relativamente regular, a
via de alimentacdo mista que contribuiram para a crianca ser classificada de
baixo risco a carie.

E incontestavel que as alteragdes craniofaciais e dentarias tém
implicagoes significativas em termos de manejo em alguns tipos de Ol. Identificar
as necessidades odontologicas dos individuos afetados para facilitar a
formulacao de protocolos apropriados para 0 manejo odontologico € de extrema
importancia4.

A elaboracgao do plano de tratamento adequado para criangas com Ol Tipo
Il se deve, preferencialmente, a comunicagao entre especialistas nos campos
da Odontopediatria, Ortodontia, Radiologia, Cirurgia e o0s médicos que
acompanham a crianca. Apesar de a crianga apresentar alteragcoes que devem
ser tratadas, o pediatra e o0 geneticista determinaram que deveriam ser
desempenhados apenas procedimentos preventivos devido aos altos riscos de
hospitalizagao em caso de intervengbes mais invasivas.

Considerando todos estes aspectos, os principais desafios durante a
assisténcia odontologica foram: o posicionamento da crianga na cadeira
odontologica devido a escoliose severa, o risco de fraturas durante a assisténcia
odontologica e a impossibilidade de desenvolver um plano de tratamento
baseado nas necessidades da crianca, pela impossibilidade de outros tipos de
intervencdo mais invasivas (cirurgica e ortodéntica). Os principais cuidados,
além do manuseio da crianga durante a realizagdo de todos os procedimentos
devido ao risco de fraturas 6sseas, foi conhecer a histéria médica da crianga e a
abordagem multidisciplinar. Importante salientar que em todas as consultas
odontologicas, o comportamento da crianga foi colaborador o que facilitou a
assisténcia odontologica, ndo sendo necessario o uso de técnicas de
gerenciamento comportamental avancadas como a estabilizagdo protetora,
contraindicada pelo médico para essa criancga.

Este relato refor¢a a importancia da prevengao e promocao de saude e da
atencao integral e multiprofissional na elaboracao do plano de tratamento com
foco na assisténcia odontoldgica segura e consciente.
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