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IRMAS COM OSTEOGENESE IMPERFEITA E FENILCETONURIA. DUAS DOENCAS
GENETICASRARASNA MESMA FAMILIA EN SANTO TOME —CORRIENTESAR

LARISSA CALDERAN TOMAZZI; JORDAN BENETTI

Introducdo: A Osteogénese Imperfeita € uma doencga genética com mutagdes dos cromossomos 17 ou
7 produzem uma forma defeituosa de col&geno tipo um. E classificada em cinco tipos, podendo ser
Autossdbmica Dominante (AD) ou Recessiva (AR). Os pacientes apresentam fragilidade e
deformidades dsseas, articulacbes frageis, estatura baixa, esclerdticas azuis, dentinogénese imperfeita
e surdez. Suaincidéncia é de 1 a cada 20.000 recém nascidos vivos. A fenilcetondria é um transtorno
metabolico hereditario de caréacter recessivo, com deficiéncia da enzima fenilalanina hidroxilase, que
converte fenilalanina em tirosina. Sua acumulacéo € toxica para o Sistema Nervoso Central. Sua
incidéncia é de 1 cada 10.000 recém-nascidos vivos. Nao encontramos na bibliografia nenhum caso de
concomitancia de ambas as doengas em uma mesma familia. Objetivos. Apresentar duas pacientes
uma com Osteogénese imperfeita e outra com Fenilcetondria na mesma familia em Santo Tome,
Corrientes/AR. M etodologia: Foi realizada uma entrevista com a mée das pacientes, direcionada no
desenvolvimento e evolucdo das mesmas. Resultados: A familia é composta por dois progenitores
com seis descendentes, onde duas delas apresentam mutagdes genéticas sem relacdo direta nem
antecedentes heredofamiliares conhecidos. Paciente de sexo feminino de 17 anos, que apresentou
fraturas multiplas j4 ao nascimento, a mée nado realizou pré-natal, nasceu de parto vaginal, e nas
primeiras horas de vida foi encaminhada ao Hospital terciario onde foi realizado o diagnostico
Osteogénese Imperfeita do Tipo I1l, atualmente apresenta baixa estatura, escleréticas azuis,
dentinogénesis imperfeita, malformacdes e fragilidade 6ssea com reparacfes cirdrgicas. A segunda
paciente de 5 anos de idade foi diagnosticada com Fenilcetonuria aos seis meses de idade por
apresentar hepatoesplenomegalia, hiperatividade e hiperemésis, comegou seu tratamento precocemente
e ndo apresenta alteragdes neuroldgicas. Conclusdo: A Osteogénese Imperfeita poderia ser uma
“mutacdo de novo” ja que € de carécter AD e nenhum de seus progenitores o presentavam. A
fenilcetondria por ser AR sugere que ambos 0s pais sdo portadores do gene alterado o que representa
uma probabilidade de 25% de apresentacdo em cada gravidez. Por esse motivo, é importante o
acompanhamento pré-natal, screening neonatal e exames semiol dgicos para o diagndstico precoce de
doengas congénitas e seu tratamento para uma melhor qualidade de vida.
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