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Introdução: A osteogênese imperfeita (OI) é uma doença genética rara que provoca fragilidade óssea devido 

a alterações no colágeno tipo I, componente orgânico dos ossos, resultando em fraturas frequentes e 

deformidades. A variabilidade genética e clínica torna o diagnóstico e tratamento desafiadores. Objetivo: 

Analisar os aspectos clínicos, diagnósticos e terapêuticos da osteogênese imperfeita descritos na literatura e 

discuti-los à luz do relato de caso de uma família acometida pela doença. Metodologia: Foi realizada uma 

pesquisa nas bases de dados PubMed, Scielo e Google Acadêmico utilizando os termos "osteogênese 

imperfeita", "tratamento" e "diagnóstico". Dos 50 artigos encontrados, 10 artigos científicos nacionais e 

internacionais foram selecionados (2004-2023), considerando a qualidade dos artigos, das fontes e das 

informações. Além disso, os aspectos descritos na literatura foram correlacionados com o caso clínico real. 

Resultados: O diagnóstico da osteogênese imperfeita é estabelecido com base na avaliação clínica, histórico 

de fraturas recorrentes, exame físico detalhado e exames complementares, como radiografias e análises 

laboratoriais. As manifestações clínicas mais frequentes incluem fraturas de repetição, deformidades ósseas 

progressivas, dor crônica, baixa estatura, escoliose e alterações torácicas. O manejo terapêutico envolve 

abordagem multidisciplinar, incluindo intervenções cirúrgicas para correção de deformidades e fraturas, além 

do uso de suplementação de cálcio, vitamina D e bifosfonatos com o objetivo de aumentar a densidade mineral 

óssea. No caso clínico analisado, tais achados são evidenciados em uma família de Minas Gerais diagnosticada 

com osteogênese imperfeita tipo III. Os dois filhos herdaram a condição geneticamente, sendo que um deles 

teve diagnóstico intrauterino após identificação de fratura de fêmur, enquanto o outro apresentou fratura de 

úmero proximal no período neonatal, o que possibilitou diagnóstico precoce. Em contraste, o pai apresentou 

atraso diagnóstico, inicialmente sendo erroneamente diagnosticado com osteoporose na infância, apesar da 

presença de sinais clínicos compatíveis com osteogênese imperfeita. O diagnóstico correto foi estabelecido 

apenas aos nove anos de idade, após avaliação especializada. A trajetória clínica da família é marcada por 

múltiplas fraturas — que somam mais de 50 episódios —, deformidades ósseas e limitação funcional 

importante, exigindo uso de cadeira de rodas e impactando significativamente a qualidade de vida. 

Conclusões: A osteogênese imperfeita (OI) é uma doença genética rara que causa fragilidade óssea e fraturas 

frequentes. O diagnóstico inclui história clínica, exame físico, análise de exames laboratoriais e fraturas 

atípicas. Tratamento precoce e diagnóstico assertivo são essenciais para reduzir complicações e melhorar a 

qualidade de vida, como evidenciado no caso clínico estudado. 
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