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RESUMO

A osteogénese imperfeita (OI) ¢ uma condi¢do genética rara caracterizada por ossos frageis e susceptiveis a fraturas, devido a
uma deficiéncia na produgdo de colageno. O tratamento envolve uma abordagem multidisciplinar, onde a assisténcia de enfermagem
desempenha um papel fundamental no cuidado integral da crianga com OI. Diante desse contexto, o objetivo deste trabalho foi
analisar a incidéncia da OI em pacientes pediatricos, aprofundando o conhecimento sobre as intervengdes de enfermagem para
aprimorar a qualidade da assisténcia e disseminar informagdes entre os profissionais de satide. Foi realizada uma busca de artigos
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cientificos indexados no Scielo, Scopus ¢ Pubmed com descritores “osteogénese imperfeita”, “epidemiologia”, “interveng¢des de
enfermagem”, “qualidade da assisténcia” ¢ “pediatria” no periodo 2019 a 2024. A incidéncia global estimada ¢ de 1 em 10.000 a
20.000 nascidos vivos, enquanto no Brasil, a estimativa ¢ de 1 caso para cada 50.000 nascidos vivos. Observou-se um numero
limitado de estudos (3,96%) sobre as interven¢des de enfermagem na OI pediatrica em comparagdo com o volume total de
publicacdes (126). A incidéncia da Ol em pacientes pediatricos ¢ significativa, mas ainda subestimada. A participacdo da
enfermagem no cuidado da crianga com OI ¢ essencial, mas necessita de mais pesquisas para aperfeicoar as intervengdes e protocolos
especificos. O investimento em pesquisas ¢ a disseminagdo do conhecimento sobre a Ol sdo cruciais para o aprimoramento da

assisténcia e a promogao da qualidade de vida das criancas afetadas.

Palavras-Chaves: Osteogénese Imperfeita, Epidemiologia, Interven¢des de Enfermagem, Pediatria, Qualidade da Assisténcia

NURSING STRATEGIES FOR THE CARE OF CHILDREN WITH
OSTEOGENESIS IMPERFECTA: A REVIEW

ABSTRACT

Osteogenesis imperfecta (Ol) is a rare genetic condition characterized by fragile bones and a susceptibility to fractures due to
a deficiency in collagen production. Treatment involves a multidisciplinary approach, with nursing care playing a fundamental role in
the comprehensive care of children with OI. In this context, the objective of this study was to analyze the incidence of Ol in pediatric
patients, deepen the knowledge on nursing interventions to improve the quality of care, and disseminate information among
healthcare professionals. A search for scientific articles indexed in Scielo, Scopus, and PubMed was conducted using the descriptors
"osteogenesis imperfecta,” "epidemiology," "nursing interventions," "quality of care," and "pediatrics" from 2019 to 2024. The
estimated global incidence is 1 in 10,000 to 20,000 live births, while in Brazil, the estimate is 1 case per 50,000 live births. A limited
number of studies (3.96%) on nursing interventions in pediatric Ol were observed compared to the total volume of publications
(126). The incidence of OI in pediatric patients is significant but still underestimated. The participation of nursing in the care of
children with OI is essential, but more research is needed to improve specific interventions and protocols. Investment in research and
the dissemination of knowledge about OI are crucial to enhance care and promote the quality of life of affected children.

Keywords: Osteogenesis Imperfecta, Epidemiology, Nursing Interventions, Pediatrics, Quality of Care
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1. Introducio

A osteogénese imperfeita (OI) ¢ uma doenga genética rara do tecido conjuntivo,
caracterizada pela fragilidade 6ssea decorrente de defeitos qualitativos ou quantitativos do colageno
tipo 1, predominantemente sintetizado por osteoblastos. Esta condi¢cdo afeta todos os tecidos que
contém coldgeno, com énfase no tecido 0sseo, resultando em baixa massa dssea, ossos frageis e
predisposicdo a deformidades e fraturas. O diagndstico precoce ¢ crucial para prevenir
complicagdes e melhorar a qualidade de vida dos pacientes '.

A OI pode apresentar variagdes de gravidade, com manifestacdes que incluem baixa
estatura, esclerdtica azul, perda auditiva, anomalias dentéarias e laxidao dos ligamentos. Estima-se
que a prevaléncia seja de aproximadamente 1 a cada 10.000 nascimentos, destacando a importancia
de uma abordagem multidisciplinar para o manejo eficaz e melhoria do cuidado de pacientes com
(O)

Apesar de ser uma condigdo rara, a complexidade e o impacto multifacetado da OI exigem
uma abordagem especializada por parte dos profissionais de saude. A expertise no manejo desta
patologia ainda ¢ limitada, porém, ¢ inegavel que os individuos afetados requerem uma assisténcia
personalizada e meticulosa para o manejo clinico adequado .

Além das implicagdes médicas, € necessario reconhecer o profundo impacto que a OI exerce
na vida didria das criangas e suas familias. A fragilidade Ossea limita significativamente a
mobilidade e a participagdo em atividades cotidianas. Fraturas frequentes e intervengdes médicas,
embora essenciais, sdo fontes constantes de estresse fisico e emocional para as criancas e seus
cuidadores *

Esse cendrio ressalta a importincia de uma abordagem holistica e multidisciplinar no
cuidado de pacientes com OI, onde profissionais como enfermeiros, ortopedistas, fisioterapeutas e
psicologos tém papéis complementares ao atender as diversas necessidades médicas, emocionais e
sociais desses pacientes. A comunicacdo eficaz entre a equipe de saude e os pais também ¢
essencial, permitindo uma avaliagcdo completa das necessidades do paciente e a personalizacao do
tratamento de acordo com a gravidade da doenga e a idade do paciente **

No contexto do cuidado de enfermagem, os profissionais t€m um papel fundamental em
todas as etapas do tratamento da crian¢a com OI. Desde o diagnostico inicial até a educagdo sobre a
condic¢do, gestao da dor, prevencao de fraturas, promogao da mobilidade e adaptacdes no ambiente
para garantir a seguranca, a enfermagem exerce uma funcio crucial ®

Apesar dos avangos no entendimento e manejo da OI, desafios permanecem. A falta de
conscientizacdo, a escassez de recursos especializados e as desigualdades no acesso ao cuidado sdo
obstaculos significativos. Entretanto, esses desafios também trazem oportunidades para a pesquisa
inovadora, politicas de saude mais inclusivas e investimentos em educacdo e treinamento de
profissionais de saude *’

Diante desse contexto, este estudo tem como objetivo analisar as principais estratégias de
enfermagem no cuidado de criangas com OI, identificando os desafios no manejo dessa condi¢ao e
propondo intervengdes que possam aprimorar a qualidade da assisténcia e o bem-estar dos pacientes
e suas familias.

2. Material e Métodos

Trata-se de um estudo descritivo realizado através de levantamento bibliogréafico, revisao
de literatura narrativa de estudo observacional retrospectivo. A pesquisa em artigos cientificos foi
realizada com base nos dados do Scielo (Scientific Eletronic Library Online), Pubmed (Biblioteca
Nacional de Medicina dos Estados Unidos, Institutos Nacionais de Saude) utilizando os
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descritores “osteogénese imperfeita”, “‘epidemiologia”, “intervengdes de enfermagem?”,
“qualidade da assisténcia” e “pediatria” no periodo 2019 a 2024.

Os critérios de inclusdo aplicados aos resultados foram: (1) o texto disponivel na integra;
(2) artigos publicados entre 2019-2024; (3) escritos em portugués, inglé€s ou espanhol e, (4) estar
diretamente relacionado ao objetivo do estudo aqui apresentado.

Com base na pesquisa, foram encontradas 126 publica¢des, porém apenas 36 estavam
relacionados ao tema pertinente ao trabalho. Tendo em vista os critérios adotados na metodologia
para a elaboragdo desta pesquisa apenas 05 artigos se enquadraram para responder os objetivos
especificos desta pesquisa. O fluxograma apresentado na Figura 1 ilustra os artigos selecionados
para este estudo que atenderam aos critérios de inclusdo estabelecidos.

Os periodicos resultantes da busca serdo analisados com base nas estratégias utilizadas
pela enfermagem para o cuidado da crianga com osteogénese imperfeita. Os dados obtidos serdo
armazenados e processados no Microsoft Excel (Microsoft Office®2016) para interpretacdo e
discussdo dos resultados.

Figura 1: Fluxograma da selecio do estudo
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ApoOs a andlise dos artigos selecionados, foram identificadas diversas estratégias de enfermagem
que desempenham um papel crucial no cuidado de criangas com osteogénese imperfeita (OI). Essas
estratégias estdo focadas em areas especificas, incluindo a preveng¢ao de fraturas, o manejo da dor, a
promog¢do da mobilidade e a educagdo familiar, além da adaptagdo ambiental para garantir a

seguranga.
Tabela 1: Selecao dos artigos analisados
Autores Titulo Objetivo Resultados
Dinulescu et al. | Novas Revisar terapias | Na revisao da literatura, oito
(2024)’ perspectiva | experimentais ou menos [ novas terapias potenciais para
S de | conhecidas para OI apoiadas | Ol foram identificadas,
terapias em | pela literatura cientifica. comprovando resultados
osteogénese promissores em células e
imperfeita modelos animais ou na pratica
— uma humana, mas mais pesquisas
revisdo da ainda sdo necessarias.
literatura
Hill et al. (2024)® | Otimizando | Examinar o impacto que o | Otimizar a qualidade de vida
a qualidade | diagnostico e o tratamento | relacionada a satide em criangas
de vida | da osteogenesis imperfecta | com Osteogénese Imperfeita
relacionada | tém na qualidade de vida | costuma ser uma jornada
a saude em | relacionada a saude de uma | complicada e multifacetada que
criangas crianga. envolve a crianga, sua familia,
com escola, equipe extracurricular e
osteogénese varios profissionais de saude.
imperfeita
Carrasco,Corone | Osteogénes | Descrever os cuidados de | Relativamente a teoria do

1, Relica, (2023)°

e imperfeita

enfermagem a uma paciente

autocuidado de Dorothea Orem

de cuidar

em paciente | com diagnostico de | e a forma como o pessoal de
pediatrico | osteogénese imperfeita com | saude realizava os respetivos
com base | base na teoria de Dorothea | cuidados e orientava a familia
na teoria do | Orem. que se encarrega do seu cuidado
autocuidad diario.
0
Souza et al. Desafios Identificar ~ os  desafios | Entendeu-se que
(2020)° dos dos enfermeiros na assisténc | o cuidado dessas criangas se
enfermeiros | ia & crianga com osteogénese | torna um desafio, visto que
frente a | imperfeita. qualquer intervengao
crianga com inapropriada  relacionada a
osteogénese mobilizagao podera
imperfeita desencadear complicacdes devid
o a fragilidade Ossea.
Castro et al. As Explorar as experiéncias | cuidado familiar na
(2020)> experiéncia | cotidianas de cuidadores | Osteogenesis Imperfecta
s cotidianas | familiares que cuidam de | envolvia: (a) gerenciar

atividades regulares de cuidado
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de criangas | criancas com Osteogénese | do dia a dia, incluindo rotinas

com Imperfeita (OI). matinais, rotinas noturnas e a
Osteogénes facilitagdo da mobilizagdo do
e filho; (b) lidar com periodos que
Imperfeita: tornavam a rotina de cuidado
um estudo mais desafiadora, como fraturas,
descritivo cirurgias e dor; e (c) elaborar
qualitativo estratégias de longo prazo para

dar suporte ao cuidado diério,
como gerenciar o ambiente,
acessar recursos médicos ¢
escolares e coordenar cuidados
e descanso.

Fonte: Autores (2024).

De acordo com estudos realizados por McDowell” e Wang et al.'’, a prevengio de fraturas é uma

prioridade no cuidado de criangas com OI, dado o risco elevado devido a fragilidade dssea. As
intervengdes de enfermagem incluem o uso de dispositivos de imobilizagao adequados e técnicas de
manuseio cuidadosas para reduzir o trauma 6sseo. Uma abordagem preventiva envolve orientagdes
constantes a equipe multidisciplinar e familiares sobre como manipular a crianga, evitando quedas e
movimentos bruscos.

O manejo da dor também foi uma area relevante identificada na pesquisa corroborando com
resultados encontrados por Li et al.'. A dor cronica é uma complicagdo comum, especialmente apOs
fraturas, e deve ser tratada com uma combinagdo de analgésicos ¢ medidas ndao farmacoldgicas,
como técnicas de relaxamento e terapia fisica adaptada. A enfermagem atua na avaliagdo continua
da dor, ajustando as intervengdes conforme necessario, sempre priorizando o bem-estar do paciente.

A promog¢do da mobilidade segura ¢ essencial para o desenvolvimento fisico e a qualidade de
vida da crianga com OI. Estudos realizados por Barros, Vasconcelos'> demonstram as enfermeiras,
em conjunto com fisioterapeutas, desempenham um papel ativo na implementacdo de exercicios
adaptados que fortalecem a musculatura sem comprometer os ossos frageis. Essas intervencoes
visam ndo apenas melhorar a capacidade fisica, mas também reduzir o risco de novas fraturas ao
melhorar a coordenagao motora.

A educacdo dos familiares sobre os cuidados didrios da crianga ¢ uma das principais
intervengdes de enfermagem. A orientagdo abrange desde técnicas para mobilizar a crianga de
forma segura até informagdes sobre como lidar com possiveis emergéncias, como fraturas. O estudo
ressalta a importancia de um acompanhamento continuo para garantir que os cuidadores sintam-se
preparados para gerenciar as demandas didrias, este fato corrobora com o estudo realizado por
Wang et al '°.

Apesar das estratégias eficazes, diversos desafios persistem. A escassez de recursos
especializados, a falta de conscientizacdo sobre a doenca entre os profissionais de satde e as
desigualdades no acesso aos cuidados foram obsticulos comumente encontrados no estudo.
Segundo Carrasco et al.°, a enfermagem enfrenta dificuldades em fornecer cuidados adequados
devido a falta de treinamento especializado e a limitada disponibilidade de servigos de reabilitagdo e
suporte psicologico para as familias.

Além disso, as barreiras financeiras e geograficas dificultam o acesso a tratamentos e
dispositivos de apoio, especialmente em regioes mais remotas. Esse cenario reforca a necessidade
de politicas publicas voltadas para melhorar o acesso ao tratamento e o apoio continuo as familias.
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4. Conclusao

As estratégias de enfermagem para o cuidado de criangas com osteogénese imperfeita abrangem
um amplo espectro de intervengdes, desde a prevencao de fraturas até a promog¢ao da mobilidade e a
educagao familiar. A abordagem multidisciplinar € crucial para garantir que as necessidades fisicas
e emocionais dessas criangas sejam atendidas de maneira holistica.

No entanto, os desafios relacionados a falta de conscientizagao, recursos especializados e acesso
desigual aos cuidados devem ser superados para que a qualidade da assisténcia possa ser
aprimorada. Mais pesquisas e investimentos em educagdo e treinamento de profissionais de saude
sdo necessarios para fortalecer o papel da enfermagem e melhorar o cuidado prestado as criangas
com Ol e suas familias.

A osteogénese imperfeita, apesar de ser uma doenga rara, continua a demandar um avango
significativo tanto no manejo clinico quanto na pesquisa cientifica. As estratégias de enfermagem
para o cuidado de criancas com OI devem ser continuamente aprimoradas para atender as
necessidades fisicas, emocionais e sociais desses pacientes, especialmente considerando a
complexidade da patologia e suas implicacdes na vida didria. Nesse sentido, algumas perspectivas
futuras sao fundamentais:

e Avancos na Formagdo de Profissionais de Saude: A inclusdo de conteudos mais
aprofundados sobre doengas genéticas raras, como a osteogénese imperfeita, nos curriculos
de enfermagem e de outras areas da saude € essencial para capacitar os profissionais desde a
graduacdo. Capacitagdes continuadas e especializagdes sobre o manejo da Ol podem
garantir uma assisténcia de enfermagem mais qualificada e personalizada.

e Desenvolvimento de Protocolos Multidisciplinares: A criagdo e disseminagdo de protocolos
de atendimento multidisciplinar baseados em evidéncias sdo cruciais para padronizar e
aprimorar a qualidade da assisténcia a crianca com OI. A colaboragdo entre enfermeiros,
ortopedistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e psicologos permitirda um cuidado
mais integrado, otimizando a prevencao de fraturas e promovendo a reabilitacdo fisica e
emocional.

e Uso de Tecnologias no Cuidado de Enfermagem: A implementacao de tecnologias assistivas
no cuidado de criangas com OI, como dispositivos de monitoramento remoto para detec¢ao
precoce de fraturas e outros problemas, pode melhorar o acompanhamento continuo e
reduzir a necessidade de internagdes frequentes. Além disso, plataformas digitais que
facilitem o acompanhamento do tratamento e o suporte emocional as familias sdo areas que
merecem maior aten¢ao e desenvolvimento.

e Pesquisa e Inovagdo no Tratamento da Ol: Embora os tratamentos atuais visem controlar
sintomas e melhorar a qualidade de vida, a ciéncia estd em constante evolucdo, e novas
terapias voltadas para corrigir os defeitos no coldgeno tipo 1 podem surgir nos proximos
anos. Ensaios clinicos sobre tratamentos bioldgicos e o uso de terapias celulares e genéticas
para regeneragao 0ssea sao areas promissoras.

e Politicas Publicas e Conscientizagao Social: A criagdo de politicas publicas que ampliem o
acesso a cuidados especializados e a conscientizagdo sobre doencas raras ¢ fundamental.
Além disso, a promocao de campanhas de sensibilizacdo pode ajudar a reduzir o estigma
associado a OI, promovendo a inclusdo social e a melhoria da qualidade de vida desses
pacientes.

e Assisténcia Integral e Suporte Familiar: Outro aspecto relevante para o futuro do cuidado de
enfermagem em OI ¢ o fortalecimento do suporte as familias. Estruturas de acolhimento
psicoldgico e redes de apoio social devem ser ampliadas para garantir que os cuidadores,
muitas vezes sobrecarregados, recebam a ajuda necessaria, promovendo um ambiente mais
saudavel para as criangas.
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