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INTRODUÇÃO 

Muitos doença s sistémicos o tingom o osso 
tomporol o que pode resulto r em sintomotologio 
otol6gico. A osleogenesis imperfecto (OI) é uma 
doença relotivomente raro carocktrizodo por 
ITogilidode ósseo, esdcro azul • lúpoocúsio. 

Os achados histológicos sõo semelhantes 
aos encontrados no otosclerose e o estopedo
tomio tem surgid o como trotomento do campo. 
nente de lronsmissõo do hipooeúsia. 

CASO CLÍNICO 

LIAM, do sexo feminino, de 48 onos é envi<r 
do à consulto de ORL por hipoocúsio bilateral 
com 1 O anos de evolução, ogroYOmenlo pro
gressivo e mais mtenso à esque,do . 

Sem outro slntomotologio otol6gico O$SOCio
do. Com dlogn6stico de OI tipo I 8 e molfor· 
moçõo do ehorneiro . Sem o lteroçõe$ relevon· 
tes ó otoscoplo. 

Acumetrio com Rinne negohvo bUorero~ 
mente o Weber loterolizodo ó esquerdo 

Ao exame oudiológico apresento hipoocúsio 
misto, moderoclo à direito e grave à esquerdo 
(gràfico 1 ). nmponogromo tipo A. Auséncio de 
reflexos ostopédicos bilateralmente. 

foi realizado uma timponotomio explorado
ra esquerdo ob•ervondo-•e ausência do• cruros 
do estribo e fixoçõo do platina 6 janela oval. 

Procedeu-se o umo esropedotomio com colo
cação de pistõo. O põ:roperotóno decorreu 
sem intercorrências. 

No estudo oudiológico efe<:toodo ao 4• mês 
de põs-opero16rio ob5e1VO....., encerramento 
do gop (gráfico 21 
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Por opçõo re<opeutico e decisão do doente 
nõo loi elecluodo inJervençõo cirúrgico ao ov
vido direito. 

DISCUSSÃO 

A OI é uma doença do tecido conjuntivo 
que tem no .suo gênese uma anomalia do colo· 
géneo tipo I. 

t umo doença relativamente raro com uma 
incodincio de 2·15 CO!OS por 100000 nasci
mentos. 

O cologéneo é consfiluido por três ca-deias 
peplldlcos com umo estrutura halicoidal deno
minados cadeias o. 

Há diverSO$ tipos de cadeias o# codo uma 
delas codificado por um gene, o que origino 
os diversos tipos de cologéneo. 

No coso do tipo I eote é conotituido por duos 
cadeias o 1 e uma o2. Mutações nos genes que 
codificam eotao codeioo, COL1 A 1 no cromos· 
oomo 17 e COL1 A2 no cromossomo 2 , provo
com OI. O tipo de O I que reouho de uma dada 
mutação depende da cadeia a tingida e da tipo 
de mutação e ttoduz..e por délices qualitativo• 
e quantitativos. 

A doiSilicoçõo proposto em 1979 por 
smence booeodo em aspectos cfinicoo mantém. 
se hoje em dia com pequcníssimo.s alterações 

Rolahvamenle à sintomotologio ORL e mais 
especificamente à hipoacúsio ela pode ser de 
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Tipo I 
Forma tardia 

Tipo 11 
Forma congênita 

Tipo 111 
Forma Tipo IV 

Progressiva 

Dentinogénesis AI · A) · 
lmperfecto B) + + + B) + 

Transmissão AD AD c/ nova AD c/ nova 
mutaç-ão mutoç·ão AD 

Rara/ AR 

Apresentação Infância ln utero In utMo ou 
neonato! Infância 

Esperonça A • idêntico pop. 
Médio Vida B- f t no 1° ano H+ + 
Fracturas # fáceis # mt fáceis # fáceis # f6ceis 

I 0% in utero 100% ln utero 50% in ulero rora$ in utero 

Estoturo N ou . 

Esclera azul + 

Hipoacúsia >50% 

Molf. ósseas Cifoescoleose 

Diótese 
hemorrágica Hematomas fáceis 

conduçõó, s.ensol"ioneurol ou misto, embora 
inicialmente .ejo, no moooria dos coso. de con
dução (80%). 

Estô porticuJormente ouociodo o mutações 
do cadeia a 1. 

Surge por volta dos 1 O o 20 o nos em mais 
de 50% dos doente• com OI tipo I sendo nor· 
malmente de condução. 

Pa< volta dos 50 anos oproximodomante 
80% desles doentes apresentam este sintoma. 

HH •H • 
+ . . 

? pc lre<J 30% 

Vários Vários Cifooscoleose 

+ + . 
C • PltiStNTir • AU5lNTt; t MOIUIJ I "tACTUitA$) 

No coso do tipo 11 e dado o morte prematu
ro destes doentes não existem e$1udos relativo
mente õ incidência de hipoo<:Vsío. 

Em reloçõo ô formo progressivo os estudos 
reolizodo~ apresentem conclusões cootroditórios. 

Em o lgun• deles o incidência é compoo·6vel 
ó do tipo I onquonto que noutros o hipoocósio 
é raro. 

Contudo ó con .. nsuol que quando surge é 
moi• grave do que no tipo I. 
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Por último, o incidência no lipo IV é de 30% 
com gravidade semelhonle oo lipo I. 

O diagnóslica da OI poda ser pré oo pós
natol e baseia-se em ellvdos omagiolôgicas, 
delerminoçõo da densidade mineral ósseo e 
estudos genéticos e moleculares. Não existindo 
lrolomenlo definitivo poro o OI o papel do 
médico deve incidir no provonçào e mineração 
dos suas complicações, Dado que a hipoacú· 
sio englobo o quadro do OI o otorrinolarongo
logisto tem um papel o desempenhar. Uma vez 
que o perda auditivo é bilalerol e, no moio<oo 
dos C0$0$ moderodo o grove1 todos os cri· 
onças com OI devem ser avaliados do ponto 
de visto etológico o mais precocemente possi. 
vel o acompanhados duo·onle lodo o vida. 

Os achados otológicos Incluem hipermobili· 
dodo do membrana timp6nico e ausência do 
sinal do Schowortze. O limponogromo revelo 
ausência do reflexo estopéd1co e valores 
demonsll'ativos de uma complionce aumentado 

O entalhe da Carhort lombém está ausente. 
lmogiolagicomenle observo·se desminerolizoçõo 
do cópsulo labiríntico Indistinto do fase osleoo· 
spongiótico do olosclerose. ConiUÔO, ao oon· 
lr6tio desto u&ima em que .o estó ofingido o cáp
sula, na Ollombém h6 deiscêncio do ossilicoçõo 
noutras locais do pirâmide pelraso. Pode too
lrocluro ou oplosio do cruro estopédico e, numa 
gfondo maioria ~ co.sos, Rxoçõo do estribo. 

Hislologicamente h6 algumas semelhanças 
com o otosderose. Em 2/3 dos casos o fixa
ção do estribo deve-se a uma lesão localizado 
o nível do platina que se auemelho à encon
trado no fase aclive do Olosderose (fase 
osleoespongió!ico). 
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Contudo, o grau de desorganização do 
osso recém-formado é superior no OI. 

Ten-Hé pasJulodo que o otosderose represento 
uma k>nno looolizodo de OI. Estudos genéticos 
recenbes em doenles com olosderose envolvendo 
a. genes COl I A I e COLI A2 não ideMificorom 
quaisquer mutações o que sugere que hoja um 
moconismo d istinto no gónese do otosde rose. O 
oorne do trolomenlo do hipoacúsio posso pelo 
osoapodo1ornio. Eslo ost6 reservada poro doonltu 
com gap e uma boa lunçõo cocleor. A ciNrgia 
.O o:leYe ser efectuodcr quando o risco de lroc
turas espoo.tõneos diminuir c:onsidMOYelmente o 
que ern regra ocorre apó• o fim do puberdade. 
O proceclimeniO cirúrgico é idêntico ao efoctuo· 
da poro o otosclerose. Deve-se ler em alenção 
que o risco de plolina llutuanle estó considerav· 
elmenle aumentado quando o doenle tem OI. 

Enquanto O$ condições poro reolizoç6o do 
cirurgia nõo esiÕo reunidos ou quando eskJ 
não é opção e o défice o justifico o doente 
de"e ser aconselhado o usar prótese audilivo. 

CONCLUSÃO 

Emboto com uma 1ncidêncio boixo no po~ 
uloçõo a osoeogeneSis imperfeclo eslÕ fre
quentemente 0$.$0Cioda a sintomotologio otor· 
rinolaringológica. Dado a corócter por vezes 
incap-ocitonte do doonça e o co-morbilidodo 
associado ó mesmo lorno•iC importante uma 
avaliação c uidada. No caso apresentado foi 
possível a correcçõo parcial do sintomolalogio 
alorrinoloringclógica opresenlada com melho
ria franco do qualidade de vida da doente 
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