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RESUMO: A osteogénese imperfeita é uma doenca genética rara do tecido conjuntivo,
caracterizada por fragilidade O6ssea e elevada suscetibilidade a fraturas, decorrente
principalmente de alteracSes na sintese do coldgeno tipo I. A variabilidade clinica da doenga
impde desafios significativos ao manejo terapéutico, exigindo abordagens integradas voltadas a
prevencio de fraturas e a reabilitagio funcional. O presente estudo tem como objetivo analisar
as evidéncias cientificas atuais acerca das principais estratégias utilizadas na prevencio de
fraturas e na promogio da funcionalidade em pacientes com osteogénese imperfeita. Trata-se
de uma revisdo narrativa da literatura, realizada a partir da anélise de artigos publicados em
bases de dados nacionais e internacionais, que abordaram intervencdes farmacolédgicas,
cirdrgicas e reabilitadoras. Os achados evidenciam que o uso de bisfosfonatos permanece como
a principal abordagem farmacolégica, com beneficios na densidade mineral éssea e no controle
da dor, embora com resultados heterogéneos na redugio da incidéncia de fraturas. Intervencdes
cirdrgicas ortopédicas, especialmente com o uso de hastes intramedulares, mostram-se
fundamentais na correcio de deformidades e na prevencio de fraturas recorrentes.
Adicionalmente, programas estruturados de reabilitagio funcional destacam-se por promover
maior autonomia, melhora da mobilidade e reducido do risco de quedas. Conclui-se que o manejo
eficaz da osteogénese imperfeita depende de uma abordagem multidisciplinar e individualizada,
integrando estratégias de prevencio de fraturas e reabilita¢io funcional, com impacto positivo
na qualidade de vida dos pacientes.
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ABSTRACT: Osteogenesis imperfecta is a rare genetic connective tissue disease characterized
by bone fragility and high susceptibility to fractures, mainly due to alterations in type I collagen
synthesis. The clinical variability of the disease poses significant challenges to therapeutic
management, requiring integrated approaches focused on fracture prevention and functional
rehabilitation. This study aims to analyze the current scientific evidence regarding the main
strategies used in fracture prevention and functionality promotion in patients with osteogenesis
imperfecta. This is a narrative literature review, based on the analysis of articles published in
national and international databases, which addressed pharmacological, surgical, and
rehabilitative interventions. The findings show that the use of bisphosphonates remains the
main pharmacological approach, with benefits in bone mineral density and pain control,
although with heterogeneous results in reducing the incidence of fractures. Orthopedic surgical
interventions, especially with the use of intramedullary nails, are fundamental in correcting
deformities and preventing recurrent fractures. Additionally, structured functional
rehabilitation programs stand out for promoting greater autonomy, improved mobility, and
reduced risk of falls. It is concluded that the effective management of osteogenesis imperfecta
depends on a multidisciplinary and individualized approach, integrating fracture prevention
and functional rehabilitation strategies, with a positive impact on patients’ quality of life.

Keywords: Osteogenesis imperfecta. Bone fragility. Functional rehabilitation.
INTRODUCAO

A osteogénese imperfeita (OI) é uma doenca genética rara do tecido conjuntivo,
caracterizada principalmente por fragilidade éssea e predisposicdo a fraturas recorrentes,
resultante de alteracdes qualitativas ou quantitativas na sintese do coldgeno tipo I. A maioria
dos casos decorre de mutacdes nos genes COL1A1 e COL1A2, responséveis pela codificacdo das
cadeias alfa do coldgeno, embora variantes genéticas adicionais tenham sido identificadas,
ampliando a compreensio da heterogeneidade clinica da doenca. A OI apresenta amplo espectro
fenotipico, variando desde formas leves, com poucas fraturas ao longo da vida, até apresentacdes
graves e potencialmente letais no periodo perinatal.

Além das fraturas frequentes, a osteogénese imperfeita pode cursar com deformidades
Osseas progressivas, baixa estatura, escoliose, hipermobilidade articular, dentinogénese
imperfeita, perda auditiva e comprometimento respiratdrio, impactando significativamente a
funcionalidade e a qualidade de vida dos individuos afetados. A recorréncia de fraturas,
especialmente durante a infincia e adolescéncia, compromete o desenvolvimento motor e
aumenta o risco de incapacidades permanentes, tornando o manejo clinico da OI um desafio
continuo para as equipes multiprofissionais de sadde.

Nas dltimas décadas, avancos no entendimento da fisiopatologia 6ssea da OI tém
possibilitado o desenvolvimento de estratégias terapéuticas mais eficazes voltadas a prevencio

de fraturas. O uso de agentes farmacolégicos, como os bisfosfonatos, tem demonstrado
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beneficios na reducio da dor éssea, no aumento da densidade mineral éssea e na diminuicio da
incidéncia de fraturas em determinados subgrupos de pacientes. Mais recentemente, terapias
emergentes, incluindo anticorpos monoclonais, moduladores da via Wnt e abordagens
genéticas experimentais, tém sido investigadas com o objetivo de melhorar a resisténcia dssea
e reduzir a progressio das deformidades esqueléticas.

Entretanto, a prevengio de fraturas na osteogénese imperfeita ndo se limita ao
tratamento farmacoldgico. Intervencdes cirdrgicas ortopédicas, como o uso de hastes
intramedulares telescépicas, desempenham papel fundamental na correcio de deformidades e
na estabilizagio éssea, especialmente em casos moderados a graves. Paralelamente, programas
estruturados de reabilitagio funcional, que englobam fisioterapia, terapia ocupacional e
orientagdes para atividades de vida didria, sio essenciais para promover o fortalecimento
muscular, a melhora do equilibrio e a autonomia funcional, reduzindo o risco de novas fraturas.

Dessa forma, o manejo da osteogénese imperfeita exige uma abordagem integrada e
individualizada, considerando a variabilidade clinica da doenga, a faixa etdria, o grau de
comprometimento funcional e as necessidades especificas de cada paciente. A integragio entre
prevencio de fraturas e estratégias de reabilitacio funcional representa um eixo central no
cuidado contemporineo da OI, com potencial para minimizar complica¢des, otimizar o
desempenho fisico e melhorar os desfechos a longo prazo.

Analisar, a luz das evidéncias cientificas atuais, as principais estratégias utilizadas na
prevencido de fraturas e na reabilitagio funcional de pacientes com osteogénese imperfeita,
destacando abordagens farmacolégicas, cirdrgicas e reabilitadoras, bem como seus impactos na

funcionalidade e na qualidade de vida.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura, desenvolvida com o objetivo de
sintetizar e discutir criticamente as evidéncias cientificas disponiveis sobre as estratégias atuais
de prevencio de fraturas e reabilitagio funcional em pacientes com osteogénese imperfeita. Esse
método foi escolhido por permitir uma anilise abrangente e contextualizada do tema,
contemplando diferentes abordagens terapéuticas e avangos recentes, sem a rigidez
metodoldgica caracteristica das revisdes sistematicas.

A busca bibliografica foi realizada nas principais bases de dados eletrénicas da drea da

satde, incluindo PubMed/MEDLINE, SciELO, LILACS e Web of Science. Foram utilizados
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descritores controlados e n3o controlados, combinados por meio dos operadores booleanos

PN 1Y

AND e OR, tais como: “Osteogenesis  Imperfecta”, “bone  fragility”, “fracture
prevention”, “rehabilitation”, “physical  therapy” e “functional  outcomes”, bem como seus
correspondentes em portugués. As estratégias de busca foram adaptadas conforme as
especificidades de cada base de dados.

Foram incluidos artigos originais, revisGes narrativas e sistemdticas, diretrizes clinicas
e consensos publicados em periédicos revisados por pares, que abordassem aspectos
relacionados a prevencio de fraturas, manejo clinico, intervencdes cirtrgicas e estratégias de
reabilitagio funcional em pacientes com osteogénese imperfeita. Consideraram-se estudos
publicados nos idiomas portugués, inglés e espanhol, sem restricio quanto ao delineamento
metodolégico, desde que apresentassem relevincia temdtica e contribui¢do para o entendimento
do assunto.

Como critérios de exclusdo, foram desconsiderados estudos duplicados, relatos de casos
isolados sem discussio tedrica relevante, resumos de congressos, cartas ao editor e publicacdes
que n3o abordassem diretamente as estratégias de prevencio de fraturas ou reabilitagio
funcional na osteogénese imperfeita. Também foram excluidos artigos cujo texto completo nio

estivesse disponivel para anilise. A selecdo dos estudos foi realizada inicialmente por meio da

leitura dos titulos e resumos, seguida da analise integral dos textos considerados elegiveis.

RESULTADOS

A anilise da literatura evidenciou que as estratégias de prevencdo de fraturas na
osteogénese imperfeita sio fundamentadas, predominantemente, no manejo farmacoldgico,
associado a intervencgdes cirdrgicas e a programas estruturados de reabilitagio funcional. Os
estudos revisados demonstraram que a abordagem combinada apresenta melhores desfechos
clinicos quando comparada a estratégias isoladas, especialmente no que se refere 4 reducio da
incidéncia de fraturas, melhora da mobilidade e aumento da qualidade de vida dos pacientes.

No 4mbito farmacolédgico, os bisfosfonatos intravenosos e orais foram os agentes mais
frequentemente descritos, com evidéncias consistentes de aumento da densidade mineral éssea
e reducdo da dor 4ssea, particularmente em criangas e adolescentes com formas moderadas a
graves da doenga. Entretanto, os resultados quanto i diminui¢do do nimero de fraturas
mostraram-se heterogéneos, variando conforme o tipo de osteogénese imperfeita, a idade de

inicio do tratamento e a duragio da terapia. Estudos mais recentes destacaram terapias
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emergentes, como o denosumabe e agentes anabdlicos 4sseos, que demonstraram potencial
beneficio na melhora da resisténcia éssea, embora ainda carecam de evidéncias robustas para
uso rotineiro.

As intervengdes cirtrgicas ortopédicas foram descritas como essenciais nos casos de
deformidades sseas significativas e fraturas recorrentes. A utilizago de hastes intramedulares,
especialmente as telescépicas, mostrou-se eficaz na corre¢io de deformidades, na prevencio de
fraturas subsequentes e na promogio da deambula¢io funcional. Os resultados apontaram que
pacientes submetidos a corregio cirtrgica associada ao tratamento clinico apresentaram maior
estabilidade éssea e melhor desempenho funcional, apesar do risco de complica¢des, como falha
do implante e necessidade de revisdes cirturgicas.

No que se refere a reabilitagio funcional, os estudos analisados enfatizaram a
importincia de programas individualizados de fisioterapia e terapia ocupacional, focados no
fortalecimento muscular, na melhora do equilibrio, na coordenagio motora e na prevengio de
quedas. Evidenciou-se que intervencdes precoces e continuas contribuem para maior
independéncia nas atividades de vida diidria e redugio do medo de movimento, fator
frequentemente associado a limitag¢do funcional em pacientes com osteogénese imperfeita.
Estratégias de educacio em satide para pacientes e familiares também foram associadas a
melhores ades8es ao tratamento e menor incidéncia de eventos traumaiticos.

De forma geral, os resultados da literatura indicaram que o sucesso no manejo da
osteogénese imperfeita depende de uma abordagem multidisciplinar e longitudinal, integrando
medidas farmacoldgicas, cirdrgicas e reabilitadoras. Observou-se, contudo, a auséncia de
protocolos padronizados universalmente aceitos, bem como a limitacdo de estudos de longo
prazo, especialmente em populagdes adultas. Esses achados refor¢am a necessidade de pesquisas
adicionais que avaliem de forma sistemitica os impactos combinados das estratégias

terapéuticas na prevencio de fraturas e na reabilitagio funcional ao longo do ciclo de vida.

DISCUSSAO

Os achados desta revisio narrativa refor¢cam que o manejo da osteogénese imperfeita
deve ser compreendido como um processo continuo e multifatorial, no qual a prevencio de
fraturas e a reabilitacdo funcional assumem papéis centrais. A heterogeneidade clinica da
doenca, associada as diferentes variantes genéticas e aos multiplos graus de fragilidade éssea,

imp&e a necessidade de estratégias terapéuticas individualizadas e adaptadas ao estigio de
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desenvolvimento e as demandas funcionais de cada paciente. Nesse contexto, a literatura
destaca que abordagens isoladas tendem a apresentar beneficios limitados, enquanto
intervencgdes integradas mostram resultados mais consistentes.

No campo farmacolégico, os bisfosfonatos permanecem como a principal opgio
terapéutica para a redugio da reabsor¢io 6ssea e o aumento da densidade mineral 6ssea,
especialmente em populagdes pediétricas. Entretanto, a discussdo atual evidencia controvérsias
quanto ao real impacto dessas drogas na reducdo do nimero de fraturas, sobretudo em adultos.
Além disso, preocupacdes relacionadas a duragio ideal do tratamento, aos potenciais efeitos
adversos e as consequéncias do uso prolongado tém impulsionado a investigacdo de terapias
alternativas, como o denosumabe e agentes anabdlicos, que apresentam resultados promissores,
mas ainda carecem de validagdo em estudos de maior robustez metodolégica.

As intervengdes cirtrgicas ortopédicas sd3o amplamente reconhecidas como
fundamentais na corre¢io de deformidades ésseas e na restauracdo do alinhamento esquelético,
contribuindo para a prevencdo secundiria de fraturas e para a melhora da mobilidade. A
discussdo dos estudos analisados aponta que o uso de hastes intramedulares telescépicas
representa um avango significativo no tratamento de pacientes pedidtricos, permitindo o
acompanhamento do crescimento 6sseo e reduzindo a necessidade de multiplas reoperagdes.
Contudo, permanecem desafios relacionados as complicacdes cirtirgicas, a selecio adequada do
momento da intervencdo e a integragio efetiva do tratamento cirtrgico com programas de
reabilita¢do pds-operatéria.

No que se refere a reabilitacdo funcional, a literatura converge ao destacar seu papel
essencial na promocdo da autonomia e na redugio do risco de novas fraturas. Programas de
fisioterapia baseados no fortalecimento muscular, treinamento de equilibrio e estimulo 2
mobilidade segura demonstram beneficios nio apenas fisicos, mas também psicossociais, ao
reduzir o medo de movimento e favorecer a participacdo social. A discussio evidencia que a
reabilitacio deve ser iniciada precocemente e mantida de forma continua, com adaptacdes ao
longo da vida, considerando as limitagGes estruturais e funcionais impostas pela doenga.

Por fim, a anélise critica dos estudos revela lacunas importantes no conhecimento
cientifico, especialmente no que se refere 4 padronizagio de protocolos terapéuticos e 4 escassez
de estudos longitudinais que avaliem os desfechos funcionais a longo prazo. A maioria das
evidéncias disponiveis concentra-se em populacdes pediatricas, havendo limitada produgio

cientifica voltada para adultos com osteogénese imperfeita. Assim, torna-se evidente a
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necessidade de pesquisas futuras que integrem abordagens clinicas, cirtrgicas e reabilitadoras,

com foco na funcionalidade, qualidade de vida e transi¢do do cuidado ao longo do ciclo de vida.

CONSIDERACOES FINAIS

As evidéncias analisadas nesta revisio narrativa demonstram que a combinagio de
abordagens farmacolégicas, cirtirgicas e reabilitadoras constitui o eixo central do cuidado
contemporineo, com impacto positivo na estabilidade éssea, na funcionalidade e na qualidade
de vida dos pacientes. Os avancos no tratamento farmacoldgico, especialmente com o uso de
bisfosfonatos e o surgimento de terapias emergentes, tém contribuido para a melhora da
densidade mineral éssea e para o controle da dor, embora persistam lacunas quanto 2 efetiva
reducio do risco de fraturas em determinados grupos etarios. Nesse sentido, a individualizacdo
do tratamento, baseada no tipo de osteogénese imperfeita, na gravidade clinica e nas
necessidades funcionais do paciente, mostra-se fundamental para a otimizagio dos resultados
terapéuticos.

As intervengdes cirdrgicas ortopédicas, associadas a programas estruturados de
reabilitagio funcional, desempenham papel decisivo na corre¢do de deformidades, na promogio
da mobilidade e na preven¢io de incapacidades permanentes. A atuacio multiprofissional,
envolvendo médicos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e outros profissionais da sadde,
destaca-se como elemento indispensével para o planejamento e a execucio de estratégias seguras
e eficazes.

Por fim, ressalta-se a necessidade de fortalecimento da producio cientifica por meio de
estudos longitudinais e multicéntricos que avaliem, de forma sistematica, os desfechos clinicos
e funcionais a longo prazo, especialmente em popula¢des adultas com osteogénese imperfeita.
O aprofundamento do conhecimento nessa 4rea poderd subsidiar o desenvolvimento de
protocolos mais padronizados e baseados em evidéncias, contribuindo para a melhoria continua
da assisténcia e para a promogio de maior autonomia e qualidade de vida aos individuos

acometidos por essa condigio.
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