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Introduction: Osteogenesis imperfecta (0I) 1is a genetically heterogeneous
disease, since it presents autosomal dominant and recessive inheritance, with
defect in the synthesis of type I collagen. There are three types and the type
IIT is considered the most serious. In general, patients with disabilities
should be followed in a holistic way, with the support of a multiprofessional
team, so that the complications of the diseases can be mitigated. However, other
non-syndromic diseases, such as systemic arterial hypertension (SAH), can
further compromise the health status of this population. Mean: to follow, along
with the multiprofessional team (psychology, nutrition, nursing and genetic
follow-up), the general state of health of an adolescent with OI during the
pregnancy. Methods: This is a case study. Results: the adolescent from childhood
had difficulty accepting the guidelines of the multiprofessional team, even so,
she was routinely monitored by the team. However, even though she was oriented
about the risks of the disease, especially during pregnancy, the teenager became
pregnant. Thus, follow-up was intensified during pregnancy to avoid damages to
adolescent and infant health, even with increased blood pressure, early
hospitalization of the adolescent, premature birth and fractures in the baby at
birth. Conclusion: in this case, close and multiprofessional follow-up was
extremely important, since it allowed the pregnancy to follow its course for 36
weeks and contributed to a reduction in complications for both the adolescent
and the baby, mainly because this patient presented rejection at Guidelines.
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./)xf#“INTRODUCAO

Uma das deficiéncias raras que pode afetar a populacdo é a Osteogenesis
imperfecta (0I). Essa é uma doenca geneticamente heterogénea, pois apresenta heranca
autossomica dominante e recessiva, com defeito na sintese do coldgeno tipo I e apresenta
uma incidéncia de 1:20.000 nascidos (SHAPIRO & GERMAIN-LEE, 2012). A OI pode ser
classificada em tipo I (leve); tipo II (Tetal) e tipo IIT (grave). A crianca portadora
do tipo III apresenta, desde o nascimento membros encurtados e encurvados, térax pequeno
(provocando problemas respiratoérios) e ao longo da vida, sofrer fraturas mdltiplas,
(ABOI, 2014).

Pacientes com deficiéncia podem sofrer, além de todas as consequéncias das
patologias associadas a deficiéncia, danos associados a outras doencas como hipertensdo
arterial sistémica, contribuindo para a diminuicdo da qualidade de vida e de salde.
Dessa forma, o rastreamento de sinais que indicam essas patologias, como o aumento da
pressao arterial é de extrema importancia e contribui para que o0s profissionais
envolvidos com esses pacientes possam desenvolver uma assisténcia holistica, colaborando
com 0 aumento da qualidade de vida dessa populacdo.

Assim, o objetivo do estudo, do tipo relato de caso, foi acompanhar,
juntamente com a equipe multiprofissional, o estado geral de saude de uma adolescente
com OI, durante a sua gestacdo. Este estudo foi aprovado pela Comissdo de Etica em
Pesquisa (CEP) da instituicdo onde foi realizado, por atender as diretrizes previstas
na resolucdo 466/12 do Conselho Nacional de Saude quanto aos aspectos éticos e legais
envolvendo pesquisas com seres humanos.

RELATO DO CASO

Adolescente B. R. S., acometida pela OI - tipo III, comecou a ser atendida
pela equipe multiprofissional (psicologia, enfermagem e aconselhamento genético) da
Instituicdo aos 8 anos de idade, apds 0s responsaveis relatarem que a mesma apresentou
cerca de /5 fraturas.

Em relacdo ao acompanhamento psicoldégico, esse foi iniciado ainda durante a
infancia, através da ludoterapia, pois jd era notavel sua auto-estima baixa. No inicio
da adolescéncia, jd usando cadeiras de rodas, houve rejeicdo, por parte da paciente, ao
tratamento psicolégico individual. Assim, a mesma foi orientada a participar do
tratamento em grupo, mas também demonstrou desinteresse. Aos 14 anos foi iniciado, de
forma compulsoéria, uma psicoterapia mais efetiva, onde a paciente ndo fazia contato
visual, respondia as indagacOes com poucas palavras, escondia o Seu rosto com bonés,
toucas ou com o seu proprio cabelo, pois a sua imagem corporal estava bem comprometida
pela doenca.

Por meio do aconselhamento genético, a familia foi orientada sobre o caso da
paciente e 0S riscos que a mesma apresentaria, em caso de gestacdo, tanto para ela
quanto para o bebé. Desde o inicio do acompanhamento multiprofissional, a enfermagem
foi a responsavel por avaliar parametros de saude, como pressdo arterial, frequéncia
cardfaca, temperatura corpérea e saturacdo de Oxigénio (02), os quais eram mantidos
dentro dos parametros da normalidade. Contudo, mesmo com o acompanhamento efetivo da
equipe multiprofissional, a adolescente engravidou e o trabalho da equipe
multiprofissional foi intensificado para acompanhar o seu estado de saude geral, durante
a sua gestacdo e ap6s o nascimento do bebé.

Aos 17 anos, em relacdo a sua estrutura corpérea, apresentava baixa estatura,
face triangular, escoliose, vértebras lTombares L1-14 com baixa massa 06ssea (osteopenia),
peso de 55 Kg e alimentacdo deficiente em ferro, cdlcio, fésforo, importantes para o 4
desenvolvimento-do-feto. Essas deficiéncias foram acompanhadas pelo servico de nutricdo =~
da In§tjtuigéo, 0 qual trabalhou de forma_efetiva na introducdo de uma dieta béligggggafﬁ
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d&yﬁ%ﬁﬁ/aé diminuir esses parametros. Contudes-.a_adolescente também era relutante em

/,xf‘“seguir a dieta indicada em domicilio. Dessa forma, o servico-de-nutricdo trabalhou a

alimentacdo da adolescente na propria Instituicdo, nos intervalos dos atendimentos.

A pressdo arterial da paciente foi monitorada pela enfermagem do inicio da
gestacdo, e variou os valores sistdlicos entre 120 - 140 mmHg e diastdlica entre 80 -
90 mmHg. A adolescente também apresentava cansaco, dificuldade para respirar e dormir.
Oscilacbes da pressao arterial foram comunicadas ao médico responsdvel por sua
gestacdo/patologia, o qual prescreveu metildopa 250 mg, geralmente utilizado em casos
de hipertensdo gestacional. O medicamento controlou a pressdao arterial de forma efetiva
e colaborou para que a gestacdo continuasse sem maiores intercorréncias. Com 34 semanas
de gestacdo o ultrassom morfolégico demonstrou um feto do sexo feminino apresentando
0ss0S com ecogenicidade normais, sem sinais de fratura, calota craniana ossificada, mas
discreta curvatura em fémur, sem sinais de fratura. Esses dados demonstraram grande
possibilidade de a bebé ser portadora de OI.

A internacdo da adolescente ocorreu por volta de 36 semanas de gestacdo, pelo
risco de desestabilizacdo da coluna vertebral, pré-eclampsia e Rotura Prematura das
Membranas Ovulares (RPMO). Foi realizada a cesariana, confirmando o nascimento de um
recém-nascido (RN) do sexo feminino, peso de 2.950 g e altura de 45 cm. Apds o parto,
a RN apresentou duas fraturas nos ombros e fratura nos fémures. A beb& permaneceu com
suspensério até a estabilizacdo das fraturas, perfodo que perdurou cerca de 30 dias.
Ap6s o nascimento, a crianca apresentava peso e densidade ¢ssea baixos, necessitando da
extensdo dos cuidados da equipe multiprofissional para além da mde, adicionando a
nutricao.

DISCUSSAO

Sabe-se que o0 nlmero de pessoas com deficiéncia (PCD’s) aumentou
consideravelmente, em decorréncia das diversas lutas sociais por seus direitos, pois
essas criaram coragem para estudar, trabalhar, passear e frequentar os servicos de saude
com autonomia. A UNICEF - “The United Nations Children's Fund” divulgou em 2014 dados,
0s quais demonstram que cerca de 10 % das criancas nascem ou adquirem algum tipo de
deficiéncia (fisica, mental ou sensorial), mas que cerca de 80 % das sequelas dessas
deficiéncias poderiam ser minimizadas com condutas simples. Dentre essas condutas estao
medidas preventivas em todas as esferas da saude, indicando que o0s pacientes com
deficiéncia, necessitam de uma atencdo a salde integral e multiprofissional, além de um
enfoque voltado para educacdo e promocdo da salde.

Estudos tem demonstrado uma gama de atividades que podem ser desenvolvidas
junto as PCD’S no ambito de promocdo da saulde, incluindo oficinas, teatro, debates,
workshops, dentre outras, a fim de trabalhar as diversas temdticas, desde aquelas
envolvidas com deficiéncia, como risco para quedas, até aquelas voltadas para salde de
um grupo especifico, como prevencdo do cancer de mama para as mulheres (CEZARIO et al.,
2008; CEZARIO e PAGLIUCA, 2007; PAGLIUCA e COSTA, 2005). Condutas voltadas a atencdo
holistica, praticados pela equipe multiprofissional, permite a deteccdo antecipada de
problemas e norteiam para o desenvolvimento de acles para reabilitacdo, o que diminui
os efeitos negativos da deficiéncia (MINISTERIO DA SAUDE, 2004). Assim, o trabalho
multiprofissional realizado desde o inicio da adolescente na Instituicdo, permitiu que
a equipe da psicologia percebesse a melhor estratégia de atendimento, nas diferentes
etapas da vida da mesma.

Mesmo com a gestacdo precoce, o0 aconselhamento genético foi essencial para
que a adolescente pudesse tirar dividas relacionadas a OI e para que o feto pudesse ser
acompanhado, quanto a presenca de danos relacionados a OI, através do ultrassom. Para
além da OI, um exemplo de doenca ndo sindrémica que pode acometer as pessoas com

deficiéncia é-a-hipertensao-arterial sistémica (HAS), como ocorreu com a adolescente do -~
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~ presente estudo, durante a gestacdo. Conswderando qué—aHAS—é uma—doenca cronica nao
transmissivel de alta prevaléncia, responsavel pela alta frequéncia de internacles e
pode gerar sérias complicacOes, como doencas cerebrovasculares, doenca arterial
coronariana, insuficiéncia cardiaca, insuficiéncia renal e doencas vasculares em geral
(SMELTZER e BARE, 2006), acompanhar a pressdo arterial da adolescente desde o seu inicio
na Instituicdo foi de extrema importancia para que qualquer alteracdo, durante a
gestacdo, fosse prontamente detectada.

No Brasil, a HAS é um dos principais fatores de risco para doencas
cardiovasculares, que sdo a principal causa de mortalidade e um dos maiores desafios
para os profissionais da salde, principalmente durante a gestacdo (MIINISTERIO DA SAUDE,
2009). No caso da adolescente do estudo, o uso de anti-hipertensivo e o monitoramento
da pressdo arterial continuo foram importantes para evitar maiores complicacdes durante
a gestacado.

Assim, para este caso, como a adolescente apresentou rejeicdo as orientacoes
dos profissionais, 0 acompanhamento proximo e multiprofissional, pprincipalmente durante
a gestacdo, foi de extrema importancia, pois permitiu que a gestacdo pudesse seguir seu
curso por 36 semanas e contribuiu para diminuicdo das complicacbes tanto para a
adolescente quanto para a bebé contribuiu para diminuicdo das complicacdes durante o
parto, tanto para a adolescente quanto para a bebé&. Atualmente, mde e filha sdo
acompanhadas pela equipe multiprofissional da Instituicdo com o intuito de diminuir os
agravos a saude de ambas, consequéncias da OI.
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