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RESUMO

OBJETIVOS: Identificar o perfil clinico-epidemiologico dos pacientes portadores de
osteogénese imperfeita em um hospital referéncia e entender qual a repercussao da pandemia
de Covid-19 na continuidade do cuidado e qualidade de vida desses pacientes. METODOS:
Foi realizado um estudo observacional, descritivo, transversal, retrospectivo, analitico e de
levantamento de dados clinicos com pacientes diagnosticados com osteogénese imperfeita
atendidos em ambulatério de endocrinologia pediatrica. A coleta dos dados foi realizada
atraves de preenchimento de formulario de forma presencial ou virtual. RESULTADOS: O
estudo contou com a participagdo de 37 pacientes, predominantemente do sexo masculino e
faixa etaria principal de 6-10 anos. Dentre os achados, infere-se que a maioria recebeu
diagnostico ap6s o nascimento ou até os cinco anos. Os aspectos clinicos mais prevalentes
foram dentinogénese imperfeita e dificuldade de deambulacdo. A maioria constatou realizar
acompanhamento multidisciplinar, apesar desse cuidado ser deficiente no hospital de
referéncia. No contexto da pandemia COVID-19, houve atraso no tratamento medicamentoso.
O protocolo dose unica foi o preferido pela maioria dos pacientes e responsaveis por
proporcionarem melhoria na qualidade de vida e ndo haver piora nas fraturas e dor dssea.
CONCLUSAO: Apesar de tratar-se de um estudo transversal de uma doenca rara, tendo
limitacdo do numero de participantes e do periodo de coleta, foi possivel inferir caracteristicas
epidemioldgicas, clinicas e terapéuticas. Notou-se a dificuldade ao acesso a equipe
multidisciplinar no hospital de referéncia, tornando mais complexo o cuidado desses pacientes.
Além disso, a pandemia interferiu diretamente no tratamento medicamentoso e no
acompanhamento multidisciplinar, apesar de ndo ter sido referido prejuizo na dor 6ssea,
namero de fraturas e mobilidade desses pacientes.

- PALAVRAS-CHAVE: Osteogénese imperfeita, Epidemiologia, Covid-19



ABSTRACT

OBJECTIVES: To identify the clinical-epidemiological profile of patients with osteogenesis
imperfecta in a reference hospital and to understand the repercussion by the Covid-19 pandemic
on the continuity of care and quality of life of these patients. METHODS: An observational,
descriptive, cross-sectional, retrospective, analytical and clinical data collection study was
carried out with patients diagnosed with osteogenesis imperfecta treated at a pediatric
endocrinology outpatient clinic. Data collection was carried out by filling out a form in person
or online. RESULTS: The study had the participation of 37 patients, predominantly male and
main age group 6-10 years. Among the findings, it is inferred that the majority received a
diagnosis after birth and up to five years. The most prevalent clinical aspects were
dentinogenesis imperfecta and walking difficulties. Most found that they performed
multidisciplinary follow-up, despite this care being deficient in the reference hospital. In the
context of the COVID-19 pandemic, there was a delay in drug treatment. The single-dose
protocol was preferred by most patients and guardians, as it provided an improvement in quality
of life and there was no worsening of fractures and bone pain. CONCLUSION: Despite being
a cross-sectional study of a rare disease, with limitations on the number of participants and the
collection period, it was possible to infer epidemiological, clinical and therapeutic
characteristics. It was noted the difficulty in accessing the multidisciplinary team at the
reference hospital, making the care of these patients more complex. In addition, the pandemic
directly interfered with drug treatment and multidisciplinary follow-up, although impairment
of bone pain, number of fractures and mobility of these patients was not reported.

-KEYWORDS: Osteogenesis imperfecta, Epidemiology, Covid-19



I.  INTRODUCAO

Osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca rara, geneticamente heterogénea,
caracterizada por fragilidade dssea, suscetibilidade a fraturas 6sseas com gravidade variavel,
surdez precoce, escleras azuladas, dentinogénese imperfeita e defeitos presumidos ou
comprovados na biossintese de colageno tipo I (1,7). A alteracdo da fibra do colageno € o ponto
central de sua fisiopatologia, que é determinada por mutagdes nos cromossomos 7 e 17, mais
especificamente nos Loci COL1A1 e COL1AZ2, ocasionando um fendtipo esquelético que varia
de subclinico a letal (1, 2).

A incidéncia dos varios tipos de Ol é de cerca de 1 em 15.000-20.000 nascimentos, a
maioria de heranca autossémica dominante, que segundo a classificacédo de Sillence € o tipo 1.
Essa classificacdo divide a Ol em 4 tipos: A tipo 1 é Ol de heranca autossémica dominante
com esclera azulada; a tipo 2 é Ol perinatal letal radiograficamente com fémures sanfonados e
costelas em rosario; a tipo 3 é Ol progressivamente deformante com esclera normal e a tipo 4
é de heranca autossémica dominante com esclera normal. Posteriormente, novos tipos de Ol
com mutacGes genéticas diversas foram descritos na literatura e adicionados a essa

classificacdo, totalizando 15 diferentes categorias de Ol (1,8).

Atualmente, a Sociedade Internacional de Displasias Esqueléticas classifica a Ol em 5
tipos: a tipo | ou ndo deformante, forma leve com nenhuma ou poucas fraturas. A tipo Il ou
perinatal letal, a tipo 11l ou progressivamente deformante onde o paciente apresenta maltiplas
fraturas deformidades désseas significativas e baixa estatura. A tipo IV ou moderada, com alta
variabilidade clinica, onde os pacientes evoluem com poucas ou muitas fraturas associadas as
deformidades 6sseas e atipo V ou Ol com calcificagcdo das membranas interdsseas a entre radio
e ulna e/ou tibia e fibula, e/ou calo hiperplasicos em ossos longos, deslocamento da cabeca do
radio e auséncia de dentinogénese imperfeita (1,3). Existem ainda outras classificaces,
baseadas por exemplo nas alteracbes genéticas e tipo de heranca génica apresentadas pelos

pacientes (3).



As fraturas podem ocorrer em qualquer fase da vida dos pacientes com OIl, mas a
maioria ocorre durante a infancia e o seu diagndstico € realizado com base na historia clinica,

aspectos fisicos e radioldgicos (5).

Quanto ao manejo de Ol, fundamenta-se na abordagem multidisciplinar e ndo existe
cura para corrigir o defeito genético causador dessa doenca. Os centros multidisciplinares
disponibilizam de fisioterapeuta, nutricionista, enfermeiro, fisiatra, farmacéutico, psicélogo e
assistente social, que séo cruciais na reabilitagdo clinico-cirurgica dessa doenga (7). Além
disso, os bisfosfonatos sdo amplamente utilizados para aumentar a densidade mineral 6ssea
(DMO) e reduzir o nimero de fraturas e dor, com grande capacidade de inibi¢do do turnover

6sseo (7,8).

Quanto mais precocemente se inicia o tratamento com bifosfonatos, maiores sdo 0s
ganhos relacionados a mobilidade e deambulacéo dos pacientes com Ol, sendo o0 pamidronato
0 bifosfonato de escolha para menores de 18 anos. Eles sdo potentes farmacos que inativam a
acdo dos osteoclastos, inibindo a reabsorcdo 6ssea e diminuem o remodelamento 6sseo através
da alteracdo do mecanismo de homeostase. Os compostos sdo analogos de pirofosfato que,
quando administrados, caracteriza-se pela forte e rapida ligacdo aos cristais de hidroxipatita no

0sso sendo liberados quando o 0sso € destruido no curso de renovagdo dssea, (17)

Eurante a pandemia de Covid-19, um cenario desafiador foi imposto aos pacientes
portadores de doencas cronicas ndao transmissiveis (DCNT), assim como aos portadores de
osteogénese imperfeita, devido a reducéo de acesso aos servicos de salde, o isolamento social
e a dificuldade de realizacdo de praticas de atividades fisicas (4,5). O cuidado de pessoas com
doencas crbnicas exige a oferta de consultas, exames e procedimentos, programados

periodicamente e de acordo com a estratificacdo de risco dos doentes. Sendo assim, a



paralisacdo de muitos servicos de salde considerados ndo-urgentes durante a pandemia de

COVID-19 pode ter gerado repercussdes no manejo ideal dessas doencas (4).

II. METODOS

Trata-se de um estudo observacional, descritivo, transversal, retrospectivo, analitico e
de levantamento de dados clinicos com pacientes diagnosticados com osteogénese imperfeita
atendidos em ambulatério de endocrinologia pediatrica. O estudo foi realizado com pacientes
diagnosticados com osteogénese imperfeita, sendo incluidos aqueles com idade entre O e 18
anos incompletos de vida, atendido no ambulatdrio de endocrinologia pediatrica do IMIP que
iniciaram o acompanhamento para Ol antes do inicio da pandemia de Covid-19 (margo/2020)

e que estavam realizando o tratamento com dose Unica de pamidronato.

Foram excluidos do estudo os pacientes que se recusaram em participar da pesquisa;
sem acesso a internet e/ou sem contato telefénico, pacientes que apresentam associa¢do com
outra doenca que interfira no metabolismo 6sseo ou com outras doengas associadas a baixa

estatura; além de pacientes que usem pamidronato por outras morbidades.

Esta pesquisa fundamentou-se na Resolucao 466/2012 do Conselho Nacional de Saude
e foi aprovada pela Comissdo de Etica em Pesquisa (CEP) do IMIP. Os participantes
preencheram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) e/ou e do Termo de
Assentimento Livre e Esclarecido (TALE), todas as respostas foram anénimas e sem qualquer

tipo de identificacao.



A coleta de dados ocorreu de 01 de outubro de 2022 a 31 de janeiro de 2023, apds
submissédo e aprovacdo pelo CEP e pela Plataforma Brasil, através do preenchimento de um
questionario (Anexo 1) aplicado para todos os pacientes ou para seu responsavel, de forma

online ou presencial.

Foi realizada uma analise descritiva para expor os resultados obtidos. A apresentacédo e
distribuicéo das varidveis mensuradas foi realizada através de tabelas ou graficos. Para anélise
das variaveis segundo perfil sociodemografico, foi aplicado o teste Qui-quadrado ou exato de
Fisher!, quando necessario. Todas as conclusfes foram tomadas ao nivel de significancia de

5%. Os softwares utilizados foram o Excel v16.31 e o SPSS v25.0.

I1l. RESULTADOS

Ao término da coleta, 50 foram contactados aleatoriamente a partir da lista de
atendimento do ambulatério, porém 13 pacientes foram excluidos: 8 por ndo estarem fazendo
uso do pamidronato, 4 por impossibilidade do contato, pessoalmente ou via telefone, e 1

paciente foi excluido por ter mais de 18 anos A amostra foi composta por 37 pacientes



portadores de osteogénese imperfeita que foram atendidos no ambulatério de endocrinologia

do IMIP com diagnostico de Ol dado previamente a pandemia de COVID-19.

A tabela 1 apresenta a distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as
caracteristicas sociodemograficas. Nesta, verificamos que 45,9% (n=17) dos individuos tém
idades entre 6 e 10 anos, 51,4% (n=19) séo do sexo masculino e 29,7% (n=11) tinham peso

entre 0 e 10kg.

Tabela 1. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas
sociodemograficas.

Caracteristicas sociodemograficas N %

Faixa etaria (em anos)

O0ab 9 24,3
6al0 17 45,9
11a15 10 27,0
16a17 1 2,7
Sexo

Feminino 18 48,6
Masculino 19 51,4
Peso atual (em kg)

0alo0 11 29,7
11a20 7 18,9
21a30 7 18,9
31a40 7 18,9
41a50 3 8,1
>50 2 54

A tabela 2, apresenta a distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto
as caracteristicas clinicas. Nesta, verificamos que 45,9% (n=17) dos individuos foram
diagnosticados com osteogénese entre 0 nascimento e os cinco anos de idade, e que devido a
osteogénese, 56,8% (n=21) apresentam problema nos dentes, 21,6% (n=8) apresentam alguma

dificuldade visual e 2,7% (n=1) apresentam dificuldade para ouvir.

Tabela 2. Distribui¢cdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas
clinicas.

Caracteristicas clinicas N %

Idade ao diagnostico de osteogénese
Gestacdo 8 21,6




Ao nascer

Apdbs nascer até 5 anos

Entre 5 e 10 anos

Apresentam problema nos dentes relacionado a osteogénese
Sim

Né&o

Apresentam alguma dificuldade visual relacionado a osteogénese
Sim

Né&o

Apresentam dificuldade para ouvir relacionada a osteogénese
Sim

Néo

1
36

24,3
45,9
8,1

56,8
43,2

21,6
78,4

2,7
97,3

A tabela 3 apresenta a distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as

caracteristicas do tratamento com pamidronato. Nesta, destacamos que todos os individuos

estdo atualmente em tratamento com pamidronato, 86,5% (n=32) iniciaram o tratamento até os

cinco anos de idade, todos utilizam protocolo de dose Unica, 70,3% (n=26) tiveram fraturas

durante primeiro ano de tratamento, 91,9% (n=34) ja realizaram tratamento com medicamentos

no protocolo de 3 doses.

Tabela 3. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas do

tratamento com pamidronato.

Caracteristicas do tratamento N %
No momento, estdo em tratamento com pamidronato

Sim 37 100,0
Né&o 0 0,0
Idade de inicio do pamidronato (em anos)

0ab 32 86,5
6al0 4 10,8
11a15 1 2,7
Protocolo de pamidronato utilizado

Dose Unica 37 100,0
Tiveram fraturas durante primeiro ano de tratamento com

pamidronato

Sim 26 70,3
Né&o 11 29,7
Ja fizeram tratamento com medicamentos no protocolo de 3 doses

Sim 34 91,9
Né&o 3 8,1

Em relagdo a pandemia de COVID-19, conforme a tabela 3, 54,1% (n=20) informam

que houve parada de infusdo do pamidronato e desses, 45,0% (n=9) interromperam o0

tratamento entre 6 meses a um ano. Destaca-se ainda que 83,8% (n=31) dos pacientes



consideram melhor realizar o tratamento com dose Unica do pamidronato, porém 18,9% (n=7)
notaram surgimento ou piora no namero de fraturas apds esse protocolo, 2,7% (n=1) notaram
surgimento ou piora de dor dssea. Além disso, 94,6% (n=3) notaram melhora da satisfacdo e
qualidade de vida com o tratamento em dose Unica para 0s pais/responsaveis e para o paciente.
Todos consideraram importante a reducdo da exposicao hospitalar por 3 dias no contexto da
pandemia de COVID-19. 18,9% (n=7) notaram piora das fraturas durante a pandemia e 13,5%

(n=5) notaram piora da dor dssea durante a pandemia.

Tabela 4. Caracteristicas do tratamento durante a pandemia

Durante a pandemia de Covid-19, houve parada de infusdo do N %
pamidronato

Sim 20 54,1
N&o 17 45,9
Por quanto tempo ficaram sem usar o pamidronato, durante a

pandemia

4 a 6 meses 4 20,0
6 meses a 1 ano 9 45,0
>1 ano 7 35,0
Consideram melhor realizar o tratamento com dose Unica

Sim 31 83,8
Né&o 6 16,2

Notaram surgimento ou piora no numero de fraturas apés protocolo

em dose Unica

Sim 7 18,9
Né&o 30 81,1

A tabela 5 apresenta a distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as
caracteristicas do acompanhamento multidisciplinar. Verifica-se que 81,1% (n=30) dos
pacientes recebem acompanhamento multidisciplinar. Destaca-se também que 83,8% (n=31)
dos pacientes recebem acompanhamento ortopédico, e desses, 35,5% (n=11) realizam
acompanhamento ortopédico trés ou mais vezes ao ano, 12,9% (n=4) realizam o
acompanhamento no IMIP e 38,7% (n=12) interromperam o acompanhamento por causa da

pandemia.

Tabela 5. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas do
acompanhamento multidisciplinar.



Caracteristicas do acompanhamento multidisciplinar N %

Acompanhamento multidisciplinar

Sim 30 81,1
Né&o 7 18,9
Ortopedia

Sim 31 83,8
Né&o 6 16,2
Periodicidade por ano

Uma vez 11 35,5
Duas vezes 9 29
Trés vezes ou mais 11 35,5
Realizam o0 acompanhamento no IMIP

Sim 4 12,9
Né&o 27 87,1
Pararam o acompanhamento por causa da pandemia

Sim 12 38,7
N&o 19 61,3

Na tabela 6, verifica-se também que 40,5% (n=15) dos pacientes relatam
acompanhamento de fisioterapia motora, e desses, 60,0% (n=9) realizam o acompanhamento
uma vez por semana, nenhum realiza o acompanhamento no IMIP e 40,0% (n=6)
interromperam o tratamento devido a pandemia. Em relagdo a fisioterapia respiratoria,
verificamos que apenas um paciente realiza esse acompanhamento, o qual néo é realizado no

IMIP, ocorre uma vez por semana e foi interrompido devido a pandemia.

Tabela 6. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas do
acompanhamento multidisciplinar com fisioterapia motora.

Caracteristicas do acompanhamento multidisciplinar N %
Fisioterapia motora

Sim 15 40,5
Né&o 22 59,5
Periodicidade por semana

Uma vez por semana 9 60
Duas vezes por semana 6 40
Realizam o0 acompanhamento no IMIP

Sim 0 0
Né&o 15 100
Pararam o acompanhamento por causa da pandemia

Sim 6 40

Né&o 9 60




Em relacdo a hidroterapia verificamos que 18,9% (n=7) dos pacientes tém
acompanhamento, e desses nenhum realiza 0 acompanhamento no IMIP, 71,4% (n=5) realizam
uma vez por semana e 71,4% (n=>5) interromperam o acompanhamento devido a pandemia. Em
relacdo a odontologia verificamos que 75,7% (n=28) dos pacientes tém acompanhamento
odontologico, e desses, 42,9% (n=12) realizam duas vezes ao ano, 28,6% (n=8) realizam o

acompanhamento no IMIP e 46,4% (n=13) interromperam o tratamento devido a pandemia.

A tabela 7 apresenta a distribuicéo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as
caracteristicas do acompanhamento multidisciplinar segundo faixa etaria. Nesta verificamos
associagdo ou diferenca estatisticamente significante para a periodicidade do acompanhamento
ortopédico. Assim podemos afirmar que entre os pacientes mais jovens sdo realizados mais

acompanhamentos ortopédicos que 0s demais (p-valor=0,051).

Tabela 7. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas do
acompanhamento multidisciplinar segundo faixa etéria.

Caracteristicas do acompanhamento Faixa etaria (em anos) p-valor
multidisciplinar O0a5 6al0 11a17
N % N % N %

Acompanhamento multidisciplinar

Sim 8 88,9 12 70,6 10 90,9

Nao 1 11,1 5 29,4 1 9,1 0,365
Ortopedia

Sim 8 88,9 13 76,5 10 90,9

Nao 1 11,1 4 23,5 1 9,1 0,624

Periodicidade por ano

Uma vez 2 25,0 5 38,5 4 40,0
Duas vezes 0 0,0 4 30,8 5 50,0
Trés vezes ou mais 6 75,0 4 30,8 1 10,0 0,051

Realizam o acompanhamento no IMIP
Sim 1 12,5 2 15,4 1 10,0
Nao 7 87,5 11 84,6 9 90,0 1,000

Pararam o acompanhamento por causa da

pandemia

Sim 2 25,0 5 38,5 5 50,0

Nao 6 75,0 8 61,5 5 50,0 0,517




Fisioterapia motora
Sim 5 55,6 6 35,3 4 36,4
Nao 4 44,4 11 64,7 7 63,6 0,684

Periodicidade por semana
Uma vez por semana 4 80,0 3 50,0 2 50,0
Duas vezes por semana 1 20,0 3 50,0 2 50,0 0,660

Realizam o acompanhamento no IMIP

Sim 0 0,0 0 0,0 0 0,0

Nao 5 100,0 6 100,0 4 100,0 -
Pararam o acompanhamento por causa da

pandemia

Sim 1 20,0 2 33,3 3 75,0

Ndo 4 80,0 4 66,7 1 25,0 0,349

Por fim, a tabela 8 ilustra que em relacdo a mobilidade, 48,6% (n=18) dos pacientes andam,
27,0% (n=10) usam Orteses e 16,2% (n=6) tiveram regressdo na mobilidade durante a
pandemia.

Tabela 8. Distribuicdo dos pacientes com osteogénese imperfeita quanto as caracteristicas do
acompanhamento multidisciplinar.

Caracteristicas do acompanhamento multidisciplinar N %
Mobilidade

Andam

Sim 18 48,6
N&o 19 514

Usam orteses

Sim 10 27,0

Né&o 27 73,0

Houve regressdo na mobilidade durante a pandemia

Sim 6 16,2

Né&o 31 83,8

IV. DISCUSSAO



Conhecer os dados epidemioldgicos e clinicos de uma doenca rara se torna essencial no
seu reconhecimento precoce e manejo. Em relacédo a Ol, embora ndo haja citacdo na literatura
sobre o tipo de prevaléncia em relacdo ao sexo (2), na amostra analisada houve um leve
predominio do sexo masculino (51,4%) em relacdo ao feminino e 45,9% dos entrevistados
possuiam entre 6 e 10 anos. No entanto, devido ao pequeno tamanho da amostra (37

participantes), ndo podemos afirmar que este seja o padréo de distribuicdo da doenca.

O diagnéstico de Ol ainda € realizado com base em aspectos clinicos e radiol6gicos,
pois o teste genético ainda ndo esta disponivel como exame de rotina em muitos paises. Formas
graves e letais da doenga podem ser diagnosticadas por ultrassonografia durante o segundo
trimestre da gravidez, com base na deteccdo de anormalidades no cranio e nas costelas,
micromelia, encurvamento dos 0ssos longos, diminui¢do da ecogenicidade 0ssea, atraso do
crescimento fetal, ventriculomegalia, polidramnio e até mesmo formacdo de calo dsseo
secundario a ocorréncia de fratura (3). Apesar disso, a minoria dos participantes da pesquisa
teve o reconhecimento intrauterino da doenca, demonstrando uma fragilidade no diagnéstico

precoce.

A dificuldade visual e escleras azuladas séo caracteristicas clinicas marcantes quando
presentes nesses pacientes (2). Em nossa amostra, a maioria (78,4%) ndo possuia dificuldade
visual relacionada a Ol. Quanto a denticéo, cerca de 50% das criancas e adultos com Ol podem
ter esse acometimento, causando defeitos estruturais na formagéo da dentina (3). Concordando

com esses dados, 56,8% dos participantes referiram problemas na denticao.

Além disso, a diminuicdo da acuidade auditiva nesses pacientes é decorrente da
otosclerose, iniciando tipicamente na segunda ou terceira década de vida com carater gradual
e progressivo (3). Essa diminuicao foi referida por apenas 1 paciente, o qual se encontrava na

faixa etaria entre 11-15 anos. Outro achado tipico sdo deformidades esqueléticas decorrentes



de fraturas viciosamente consolidadas, predominando nos membros inferiores com
interferéncia direta na marcha (2). Na avaliacéo do estado deambulatério dos participantes, foi
constatado que houve um leve predominio dos que ndo deambulam em comparacdo aos que

deambulam.

O tratamento para a Ol era limitado a medidas conservadoras com minima atividade
fisica e correcdes cirurgicas das deformidades 6sseas. Atualmente, segundo o Protocolo Clinico
e Diretrizes Terapéuticas da Osteogénese Imperfeita, o tratamento de escolha sdo os
bisfosfonatos (BFs). Dentre eles, o pamidronato é o medicamento de escolha para os pacientes
menores de 18 anos, diagnosticados com Ol que apresentam dor crénica, deformidades 6sseas
ou fraturas. Esses medicamentos sdo antirreabsortivos de administracdo intravenosa (IV) e
alteram o metabolismo 6sseo, aumentam a densidade mineral 6ssea (DMO) e diminuem o risco
de fratura, sendo assim um importante aliado no tratamento de diversas desordens que afetam
0 tecido 0sseo por possuirem alta afinidade pelos tecidos mineralizados e atuarem em sitios de

remodelacdo 6ssea. (6,12,13)

Dentre os participantes, todos estavam em tratamento com pamidronato dose Unica e a
maioria teve inicio precoce da infusdo (entre 0-5 anos de idade). A ocorréncia de fraturas na
Ol ocorre principalmente na pré-puberdade, com diminuicdo apo6s a puberdade, aumentando
novamente a partir dos 50 a 60 anos (13). Quando questionados a respeito das fraturas, 70,3%

relataram ocorréncia durante primeiro ano de tratamento.

Em 2008, o procedimento de internagéo para a administragdo do pamidronato para Ol
foi unificado e, segundo os dados do Sistema de Informacgdes Hospitalares do SUS, de janeiro
de 2015 a dezembro de 2021, foram aprovadas 6.851 autorizagdes de internacdo hospitalar
(AIH) para este procedimento em todo territorio nacional, sendo a regido nordeste responsavel

por mais de 37,67% destas internagdes. (13)



Varios estudos vém sendo realizados para comparar a eficacia dos protocolos de
tratamento com pamidronato em individuos com OI. O protocolo de pamidronato em dose
Unica (2 mg por kg de peso corporal administrados em uma unica infusao) é seguro e pode ter
efeitos semelhantes na densidade 6ssea em comparagdo com o protocolo de pamidronato em 3
doses (administrado na dose diaria de 1 mg por kg de peso corporal durante 4 horas em 3 dias
sucessivos) (14,15). Com o intuito de comparar o protocolo de infusédo de pamidronato em dose
Unica com o de trés doses, todos os participantes foram questionados se ja realizaram o
tratamento com uso de 3 doses e 91,9% responderam que ja fizeram uso de 3 doses no passado.

Quando questionados, 31 participantes afirmaram preferir o protocolo dose Unica (83,8%).

Assim, apontaram melhoria na qualidade de vida para os pais/responsaveis com esse
protocolo (94,6%) e todos os participantes concordaram com a importancia dele no contexto
de diminuicdo da exposicao hospitalar durante a pandemia. Além disso, a eficacia terapéutica
em criancas com Ol pode ser julgada pelos critérios clinicos e bioldgicos, a
diminuicao/desaparecimento da dor 6ssea e a melhora da mobilidade geral, reducdo do nimero
de fraturas, elevacdo da DMO total pelo aumento do numero de trabéculas e/ou sua
mineralizacdo, aumento altura e uma melhora global na qualidade de vida (3,15). Quando
questionados sobre piora de fraturas e da dor 6ssea com a dose Unica, a maioria afirmou que

ndo houve piora com o protocolo dose Unica.

Além do tratamento medicamentoso, a abordagem multidisciplinar faz parte dos pilares
do tratamento da Ol. Em nosso questionario, analisamos o acompanhamento com ortopedia,
fisioterapia motora e respiratoria, hidroterapia e odontologia. Na amostra, a maioria dos
participantes recebem acompanhamento multidisciplinar, sendo o ortopédico o mais frequente
deles, sequido pela odontologia, fisioterapia motora, hidroterapia e fisioterapia respiratoria.
Observou-se ainda que entre 0s pacientes mais jovens sao realizados mais acompanhamentos

ortopédicos que os demais. Apesar disso, esse acompanhamento ainda é frustro no hospital de



referéncia, sendo que a minoria recebe essa assisténcia multidisciplinar no IMIP. Apenas 8
pacientes (28,6%) realizam acompanhamento odontologico e 4 (12,9%) recebem atendimento

ortopédico. Ademais, nenhum faz hidroterapia, fisioterapia motora e respiratoria nesse servico.

A pandemia de COVID-19 potencializou a vulnerabilidade das pessoas que vivem com
doencas crénicas, ao coloca-las como grupo de risco para agravamento e ao estimular o
isolamento (10). Nesse contexto, o estudo constatou que 20 pacientes (54,1%) cessaram 0
tratamento medicamentoso com bifosfonatos durante a pandemia, sendo que 45% desses

ficaram 6 meses a um ano sem a medicacao.

Com a pandemia do COVID-19, muitos progressos conquistados por equipes de
acompanhamento multidisciplinar que levaram muito tempo para serem desenvolvidos e
estimulados nas criancas, podem ter sido perdidos com muita rapidez (11). Assim, se constatou
que houve descontinuidade no cuidado multidisciplinar em todas as areas avaliadas. Apesar
disso, a maioria ndo percebeu piora das fraturas ou da dor éssea durante a pandemia (81,1% e
86,5% respectivamente). Ao serem questionados quanto a regressao da mobilidade durante a

pandemia, a minoria afirmou que houve regressao.

Nesse contexto, a partir das medidas de distanciamento e isolamento social nesse
periodo pandémico, diversas atividades profissionais e sociais foram adaptadas para um
modelo on-line, fazendo com que a populacdo permanecesse um maior tempo em suas
residéncias (10). Assim, essa restricdo pode ter influenciado nos resultados obtidos, pois,
apesar da pandemia ter ocasionado a interrupcdo da infusdo de pamidronato e na
descontinuidade do cuidado multidisciplinar, a maioria referiu ndo ter piorado a dor éssea, 0

ndmero de fraturas ou a mobilidade.



V. CONCLUSAO

Diante dos dados epidemiologicos obtidos a partir dos 37 pacientes assistidos no
Hospital Referéncia, foi observado que ndo houve predilecdo quanto ao sexo das criangas
portadoras de Ol e a faixa etaria predominante atendida foi entre 6 e 10 anos. A identificacao
da doenca em seu estagio inicial, se possivel intra Gtero, e 0 encaminhamento agil e adequado
para 0 atendimento especializado tem um carater essencial para um melhor resultado
terapéutico e prognostico dos casos, sendo necessario implementar politicas de
acompanhamento pré-natal. Contudo, a maioria dos participantes desse estudo, teve seu
diagnostico apds nascer e até os 5 anos. Em relacdo as caracteristicas clinicas, as mais
observadas foram dentinogénese imperfeita e dificuldade para deambular, enquanto a minoria

apresentou dificuldade visual e auditiva.

Observa-se que a maioria dos participantes recebem acompanhamento multidisciplinar,
sendo esse acompanhamento indispensavel para garantir a autonomia e qualidade de vida
desses pacientes. Entretanto, esse sequimento foi deficiente no hospital de referéncia, ja que a
minoria recebe atendimento de outras especialidades nesse local. Nesse cenario, 0
acompanhamento integral e longitudinal fica prejudicado, necessitando deslocamento para
outras instituices a procura desses servicos, o que se torna um desafio principalmente para 0s

pacientes que ndo deambulam.

Infere-se que, no contexto da pandemia, houve atraso no tratamento medicamentoso
com bifosfonatos, poréem, esse atraso ndo interferiu diretamente na piora das fraturas, da dor
0ssea ou na regressao da mobilidade. O tratamento com pamidronato é benéfico para o paciente
com Ol, familia e sociedade. O protocolo dose Unica foi o preferido pela maioria dos pacientes
e responsaveis, ja que propicia menor exposicdo hospitalar, além de melhoria na qualidade de

vida para os pais/responsaveis. Ademais, a maioria consentiu que néo houve piora de fraturas



e da dor 6ssea com esse protocolo. Poréem, mais estudos séo necessarios com acompanhamento
por maiores periodos para comprovar a eficacia anti-fratura do protocolo em dose Unica de

pamidronato.

Por se tratar de uma doenga rara, 0 presente estudo teve como limitacdo um baixo
nimero de participantes, ndo sendo possivel constatar uma relevancia estatistica. Sendo
necessario novos estudos de carater longitudinal, com maior periodo de acompanhamento para
que se possa obter mais resultados representativos para avaliar todo o contingente recebido no
ambulatério desse servico. Visando, assim, identificar as deficiéncias da assisténcia e qualidade

terapéutica instituida no servi¢o com intuito de melhorar o atendimento prestado.
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ANEXO 01: QUESTIONARIO PARA COLETA DE DADOS

Este questionario busca conhecer mais informacdes sobre o0s pacientes com osteogénese
imperfeita, atendidos no ambulatério de endocrinologia pediatrica do IMIP. As respostas
serdo utilizadas para tracar o perfil destes pacientes.

N° de Prontudrio:

1. DADOS EPIDEMIOLOGICOS

Idade: () 0-5anos ( )6-10anos ( )11-15anos ( ) 16-17 anos

Sexo: () Masculino () Feminino

Peso atual (kg): ( ) 0-10kg ( ) 11-20kg ( ) 21- 30kg ( ) 31-40kg ( ) 41-50kg ( )>50kg

2. DADOS CLINICOS

a) Com quantos anos foi dado o diagndstico de osteogénese?

( )Gestacdo () Ao nascer (' )ApOs nascer até 5 anos

( )Entre 5e 10 anos () Apo6s 10 anos

b) Apresenta problema nos dentes relacionado a osteogénese? () Sim ( )N&o

c) Apresenta alguma dificuldade visual relacionado a osteogénese? () Sim ( )Nao

d) Apresenta dificuldade para ouvir relacionada a osteogénese? () Sim ( )Né&o

e) No momento, vocé esta em tratamento com pamidronato? () Sim ( )Nao

f) Idade de inicio do pamidronato (anos): (  )0-5anos ( )6-10anos ( )11-15
anos ( ) 16-17 anos

g) Qual o protocolo de pamidronato vocé esta usando? () Dose tnica () 3 doses



h) Teve fraturas durante primeiro ano de tratamento com pamidronato?
( )Sim ( ) Naéo

i) Ja fez tratamento com medicamentos no protocolo de 3 doses?
( )Sim( ) Néo

j) Durante a pandemia de Covid-19, houve parada de infusdo do pamidronato? ()
Sim( ) Né&o

k) Por quanto tempo vocé ficou sem usar o pamidronato, durante a pandemia?

() Naoparei ( ) Parei por menos que 4 meses ( ) Parei por 4 a6 meses

() Parei por 6 meses a 1 ano () Parei por mais de 1 ano

I) Considera melhor realizar o tratamento com dose unica? ()
Sim ( )N&o ( ) N&oseaplica

m) Notou surgimento ou piora no numero de fraturas apos protocolo em dose Unica? ()
Sim ( ) Néo

n) Notou surgimento ou piora de dor éssea apos protocolo em dose Unica? ()
Sim () Néo

0) Ha melhora da satisfacdo e qualidade de vida com o tratamento em dose Unica para
0s pais/responsaveis e para o paciente? () Sim () Néo

p) Considera importante a diminuicdo da exposicao hospitalar por 3 dias no contexto da
pandemia de COVID-19? () Sim () Néo

g) Notou piora das fraturas durante a pandemia? () Sim () N&o

r) Notou piora da dor dssea durante a pandemia? () Sim () Néo

3. SOBRE ACOMPANHAMENTO MULTIDISCIPLINAR:

e Ortopedia: ( )sim ( )néo

a. Periodicidade porano: ( )1vez ( )até2x ( )3oumais



b. Realiza 0 acompanhamento no IMIP? () Sim ( )Nao

c. Parou o0 acompanhamento por causa da pandemia: ( ) Sim ( )Né&o

e Fisioterapia motora: ( )sim ( )néo
a. Periodicidade por semana: () 1x ( )até 2x ( ) 3 ou mais
b. Realiza 0o acompanhamento no IMIP? () Sim ( )N&o

c. Parou o acompanhamento por causa da pandemia: ( ) Sim ( )Né&o

e Fisioterapia respiratoria: ( ) sim ( ) ndo
a. Periodicidade por semana: ( ) 1x ( )até2x ( )3 oumais
b. Realiza 0 acompanhamento no IMIP? () Sim ( )Nao

c. Parou o0 acompanhamento por causa da pandemia: ( ) Sim ( )Nao

e Hidroterapia: ( )sim ( )ndo
a. Periodicidade por semana: ( ) 1x ( )até2x ( )3 ou mais
b. Realiza 0 acompanhamento no IMIP? () Sim ( )Nao

c. Parou o0 acompanhamento por causa da pandemia: () Sim ( )Nao

e Odontologia: ( )sim ( )néo
a. Periodicidade porano: ( )1vez ( )até2x ()3 oumais
b. Realiza 0 acompanhamento no IMIP? () Sim ( )Nao

c. Parou o acompanhamento por causa da pandemia: ( ) Sim ( )N&o

4. MOBILIDADE

a) Anda: ( )sim ( )néo



b) Usadrteses: ( )sim ( )ndo

c) Houve regressdo na mobilidade durante a pandemia? ( ) sim ( ) ndo



