OSTEOGENESE IMPERFEITA: RELATO DE EXPERIENCIA
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Caracterizagao do problema: Osteogénese imperfeita (Ol) € uma alteragao
genética geralmente de heranga autossébmica dominante, embora possa ocorrer
outras mutagdes. A alteracdo mais comum ocorre nos genes COL1A1 e COL1A2,
resultando na producgao defeituosa de colageno tipo 1, essa alteracdo pode afetar
de forma quantitativa ou qualitativa. Possui incidéncia estimada de 1:20.000
nascidos vivos. A doenga nao tem cura. A autora Sillence descreveu a Ol em quatro
subtipos, sendo eles: Tipo | - considerado caso leve, Tipo Il - pré ou perinatalmente
letal, Tipo Ill - apresenta a forma mais grave associado a sobrevivéncia do periodo
neonatal e o Tipo IV de gravidade moderada, no entanto, com o avango de estudos
e compreensado da base molecular da Ol, os subtipos se expandiram, quanto a
classificacao, ocorre de acordo com os achados clinicos, radioldgicos e historico. As
manifestagdes da doenca podem incluir fraturas recorrentes devido a fragilidade e
deformidade O&ssea; esclera azul; atraso e/ou deficiéncia no crescimento e
desenvolvimento infantil; dentinogénese imperfeita (DGI) e outras alteracdes
dentarias; deficiéncia auditiva; dor esquelética; desordens neuroldgicas,
cardiovasculares e respiratorias, além disso, o tratamento e as fraturas podem levar
o individuo a complicagbes secundarias como atrofia muscular decorrente da
inatividade fisica, em casos mais graves podem levar o paciente ao 6bito reduzindo
a expectativa de vida (SILLENCE, 2014). A Ol promove mudangas na vida da
crianga e impactam diretamente na qualidade de vida e seu desenvolvimento,
principalmente nos dois primeiros anos de vida (KRUGER, 2019). A compreensao
dos desfechos ocasionados pela Ol e seu tratamento podem contribuir para a
construcdo de um plano de cuidados mais efetivo e eficaz, proporcionando ao
paciente e familia, mecanismos de enfrentamento, suporte emocional e terapéutico.
Neste contexto, os objetivos que orientaram este estudo, foi relatar a experiéncia
sob a ética do residente de Enfermagem, vivenciada com um paciente portador da
Ol em um hospital exclusivamente pediatrico no Brasil, durante a residéncia de
enfermagem em saude da crianga e adolescente no ano de 2021. Descrigao da
Experiéncia: Paciente do sexo masculino, 6 meses, com peso dentro dos
parametros para a idade, portador da doenga de osteogénese imperfeita. Histérico:
nasceu de parto cesareo, IG (Parkin): 37 semanas, escore de Apgar de 5/8, peso
de nascimento: 2.765 g. Evoluiu com geméncia sendo encaminhado a UTI neonatal,
onde fez uso de O2 em campanula por 01 dia. Ao exame apresentou implantagao
baixa de orelhas, encurtamento e redugao de mobilidade de membros. O exame de
RX apresentou multiplas fraturas em diferentes estagios de consolidagado: calo
0sseo em clavicula direita e esquerda, radio esquerdo, fémur esquerdo, tibias
direita e esquerda. Foi encaminhado pela maternidade para o hospital por suspeita
de osteogénese imperfeita. Durante o internamento hospitalar e com o fechamento
do diagnéstico, foi administrado o medicamento pamidronato e posteriormente
substituido pelo zoledronato. O paciente necessitou realizar gastrostomia para a
administracdo da dieta devido a doenca de refluxo gastroesofagico e outras
condicdes de saude, havendo restricao total de alimentacao via oral. Foi observado
que o paciente se mantém com restricio de movimentos, por este motivo



permanece grande parte do tempo em decubito dorsal e as vezes no colo do
acompanhante, que ao pega-lo, utiliza como suporte cobertores, travesseiros e
outros equipamentos para manter a postura da crianga ereta e equilibrada, a fim de
prevenir novas fraturas. Durante o banho de imersdo € necessario o
acompanhamento do Enfermeiro para realiza-lo, mantendo o maximo de cuidado.
No momento de pungdo de acesso venoso periférico para a administragdo de
medicamentos, os profissionais encontram maior dificuldade de realizar o
procedimento quando comparado a outras criangas, isto porque os membros nao
podem ser garroteados. Os responsaveis pela crianga apesar de ja terem se
adaptado a forma de manejar o paciente, demonstram medo e inseguranga ao
manusea-lo. O paciente permanece internado desde o nascimento. Resultados
alcangados: Foi observado que as experiéncias vivenciadas diante deste caso em
especifico, possibilitaram o conhecimento do impacto da Osteogénese Imperfeita na
vida da crianga do estudo, as implicagdes no desenvolvimento e qualidade de vida.
Os estudos apontam que criangas portadoras da doenca apresentam atraso no
desenvolvimento das atividades quando comparadas as criangas comuns. De
acordo com o Ministério da Saude a crianga entre 4 e 6 meses de vida quando
colocada de brugos € capaz de levantar a cabega e apoiar nos antebracos, além de
ser capaz de rolar e sentar com apoio, o paciente do estudo nao realiza tais
movimentos, apresenta hipotonia e ndo realiza nenhuma sustentagao do corpo, tal
condigdo se da devido a alta fragilidade Ossea e restrigdo de movimentos, fazendo
com que a crianga tenha que se manter em decubito grande parte do tempo. Dessa
forma, fica evidente o atraso no desenvolvimento. Recomendagoées: O presente
estudo constatou evidéncias de que a Ol promove diversos desfechos complexos
na vida da crianga e seus familiares, bem como uma gama de sentimentos e
percepgbes vivenciados diante das diversas implicagdbes que a doenga traz,
resultando muitas vezes em sentimentos de confusao, inseguranga, medo, dor e
incapacidade por ambos os lados. Apesar da doenga nao ter cura, o conhecimento
adequado da familia do seu papel no tratamento e adesio terapéutica e no
incentivo do desenvolvimento da crianga dentro de suas limitagdes, sdo a chave
para promover uma melhor qualidade de vida, desenvolver mecanismos de
enfrentamento dos diversos desafios, e alcangar a longevidade. Dessa forma, surge
a necessidade de uma investigagdo mais profunda voltada para este publico, com
objetivo de se pensar em estratégias que busquem o fortalecimento das agdes de
saude, capacitando os profissionais e a familia para promover cuidados
direcionados para o bem estar do individuo portador da Ol, desenvolver projetos de
atividades direcionados a este publico, com objetivo de corroborar no
desenvolvimento da infantil.
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