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INTRODUCAO

Muitas doencas sistémicas atingem o osso
temporal o que pode resultar em sintomatalogia
olalégica, A osteogenesis imperfecta (Ol) & uma
doenco relafivamente rara corockrizada por
frogilidade 6sseqa, esclera azul e hipoacisia.

Os achodos histolégicos séo semelhantes
aos encontrados na olosclerose e o estopedo-
fomia tem surgide come tratamento do compo-
nente de fransmissdo da hipoacisia.

CASO CLINICO

LMM, do sexo feminino, de 48 ancs & envia-
da & consulta de ORL por hipoocisio bilateral
com 10 anos de evolucdo, agravamento pro-
gressivo & mais infensa & esquerda.

Sem outra sintematologia olologica associo
da. Com diagnéstice de Ol tipo | B & malfor
macdo da charneira. Sem alteracdes relevan-
tes @ oloscopia.

Acumelrio com Rinne negativo bilateral
mente ¢ Weber laterolizado a esquerda.

Ao exome oudiologico apresenta hipoacisia
mista, moderada @ direita e grave & esquerda
laréfice 1). Timpanograma tipe A. Auséncia de
reflexos estopédicos bilateralmente.

Foi realizoda uma timpanotomia explorado-
ra esquerda abservando-se auséncia das cruras
do estribo @ fixogde do plating & janela aval,

Procedeu-se a uma estapedotomia com colo-
cacho de pistdo. O pésoperottrio decorreu
sem intercorréncios.

Mo estude audiolégico efectuado ao 4* més
de posoperaldrio observouse encerramenio
do gap. (grafico 2
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Por opcao teropéutica e decisGo do doente
ndo foi efectuado intervengdo cirlrgico oo ouw
vido direito.

DISCUSSAO

A Ol & uma doenca do tecido conjuntivo
que tem na sua génese uma ancmalia do colo-
géneo tipo |.

£ uma doenca relativamente rera com uma
incidéncio de 2-15 cosos por 100000 nasci-
mentos,

O colagéneo & constituide por Irés co-deias
peplidicas com uma estrutura helicoidal dena-
minadas cadeios a.

Ha diversos fipos de codeios a, coda vma
delas codificoda por um gene, o que origina
os diversos lipos de cologéneo.

No eoso do fipo | este & constituido por duos
caodeias al e uma a2. Mutagdes nos genes que
codificam estes codeias, COL1AT no cromos-
soma |7 e COL1AZ2 no cromossoma 2, provo:
cam Ol, O fipo de Ol que resulto de uma dado
mutac@o depende da codeia atingida e de tipo
de mulogdo e traduz-se por défices qualitativos
e quonfilativos,

A clossificocdo proposto em 1979 por
Sillence boseoda em aspecios clinicos mantém-
se hoje em dia com pequenissimas alferagdes.

Relativamente & sintomatologia ORL & mais
especificamente & hipoacisia elo pode ser de
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Tipe | Tipo Il Tipo Il
Forma tardia | Forma congénita Forma Tipo IV
Progressiva
Dentinogénesis A) - A -
Imperfecta B} + + + B} +
Transmissao AD AD ¢/ nova AD ¢/ nova
mutacdo mufocao Al
Rara/ AR
Apresentacao Inféncio In uiero In ulero ou
necnatal Infancio
Esperanca A - idéntica pop.
Média Vida B-¥ t ne 1° ano T t
Fracturas # faceis # mt faceis # faceis # faceis
10% in utero 100% in utero 0% in utero | raras in vlero
Estatura M
' thry A4 f
Esclera azul + + . .
Hipoacusia = 50% 2 pe freq 30%
Malf. osseas Citoescoleose Varios Varias Cifoescoleose
Diatese
hemorragica | Hematomas faceis + +

conducto, sensorionesural ou mista, embora
inicialmente seja, na maioria dos cosos de con-
dugdo [BO%).

Esté particularmente ossocioda o mutacdes
do cadeio al.

Surge por volta dos 10 @ 20 onos em mais
de 50% dos doentes com Ol tipo | sendo nor-
malmente de conducdo.

Por volta dos 50 anos oproximodomente
BO% destes doentes apreseniom este sintoma.

{ + PRESENTE; - AUSEMNTE; § MORTE: @ PRACTURAS)

Mo caso do tipo |l e doda o morte prematu-
ra destes doenles ndo existem estudos relolivo-
mente & incidéncia de hipoacisia.

Em relocdo & forma progressiva os estudos
reclizados opresentam conclusdes contradilérias.

Em alguns deles o incidéncia & comparavel
a do tipo | enquante que noutras a hipoacisia
£ rarg.

Contudo & consensual que quando surge é
mais grave do que no fipo |.
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Por dltime, a incidéncia no tipo IV é de 30%
com gravidade semelhante ao tipo .

O diognéstico de Ol pode ser pré ou pos.
natol e boseicse em estudos imogioldgicos,
determinacdo da densidade mineral dssea e
estudos genéticos & moleculares. Nao existindo
tralomento definitive para o Ol o papel do
médico deve incidir na prevencao e minoracao
das suas complicacdes. Dado que a hipoaci-
sio englobo o quadro da Ol o olorrinolaringo-
logisto tem um papel o desempenhar. Uma vez
que a perda ouditiva & bilateral e, na maiorio
dos cosos moderado o grove, todas os cri-
ancas com Ol devem ser ovaliades do ponto
de vista ofolégice o mais precocemente possh
vel @ acompanhadas durante todao a vida,

Os achodos otolégices incluem hipermobili-
dode da membrana timpénica e ouséncia do
sinal de Schawartze. O fimponograma revelo
auséncia do reflexo eslopédico e wvalores
demonsirativos de umo compliance aumentoda.

O entalhe de Carhart tombém estd ausente.
Imagiclogicamenta observa-se desmineralizacdo
da capsula labirintica indistinta da fase ostece-
spongidfica da olesclerose. Contudo, ao con
trério desta ditima em que 36 estd atingida o cap-
sula, na Ol também hé deiscéncia da ossificocio
noutros locais da piramide petrosa. Pode haver
froctura ou oplasia da crura estopédico e, numo
grande maioria dos casos, fixagdo do esiribo,

Histologicamente ha algumas semelhangas
com a olosclerose. Em 2/3 dos casos o fixo
¢fio do estribo deve-se a uma leséo localizadao
a nivel da platina que se assemelha & encon
rada na fose aoctiva da otosclerose (fose

oslecespongidtica).
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Contudo, o grou de desorganizacéo do
osso recém-formado & superior na Ol

Tem-se postulado que o olosclercse representa
uma forma localizada de Ol. Estudos genélicos
recentes em doentes com olosclerose envolvendo
os genes COLTA] & COL1A2 nao identificaram
quaisquer mutacdes o que sugere que haja um
mecanismo distinto no génese do atosclerose, O
cerne do fratamento da hipoacisia passa pela
evapedolomia, Esia estd reservada paro doentes
com gap e uma boa funcdo coclear. A cirurgia
s6 deve ser efecivoda quando o risco de frac-
turas esponiGneas diminuir consideravelmente o
que em regra ocorre apds o fim da puberdade.
O procedimento cirlrgico & idénfico ao efectuo-
da para o olosclerose. Devese ter em alencéio
que o risco de plating Hutuante estd considerav.
elmente ocumentode quando o doente tem Ol

Enguanio as condigdes para reglizegio de
cirurgia ndo es’do reunidas ou quondo esio
ndc @ opcdo e o défice o justifica o doente
deve ser aconselhado a usar prétese ouditiva,

CONCLUSAD

Embora com uma incidéncic boixa na pop-
ulocdo o osteogenesis imperfecio estd fre-
quentemente associada a sinfomatologia olor-
rinolaringolégica. Dado o carGoter por vezes
incapacitante da doenca e o co-morbilidede
associodo @ mesma lorna-se importante uma
avaliocdo cuidada, Mo caso apresentade foi
possivel a correcc@o parcial da sintomatologia
olorrinolaringelégica apresentada com melho-
ria franca da qualidode de vida da doente.
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