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RESUMO

Introducdo: A Osteogénese Imperfeita (Ol) € um distirbio generalizado do tecido
conjuntivo, que apresenta grande variabilidade da gravidade de manifestacdes no tecido 6sseo,
caracterizadas por graus variados de fragilidade éssea, recorréncia de fraturas, deformidades
Osseas e deficiéncia no crescimento. Objetivo: Descrever e analisar os aspectos motores,
nutricionais e desempenho funcional de individuos com Osteogénese Imperfeita. Métodos:
Estudo descritivo transversal e correlacional. Cinquenta sujeitos selecionados com diagndstico
de osteogénese imperfeita, pacientes do Hospital Universitario de Brasilia - DF, centro de
referéncia da regido Centro-Oeste em OIl, com idades entre 2 e 21 anos, (9,2 + 5,0) com 0s
tipos | (n=11), Ill (n=21) e IV (n=18) da doenca. Os participantes foram avaliados quanto a
antropometria, analise bioguimica, consumo alimentar, desempenho funcional, equilibrio e
forca de preensédo manual. Foi verificada a normalidade dos dados, diferenca entre grupos e as
correlagbes entre variaveis. Resultados: O controle postural apresentou valores
significativamente maiores no comprimento do CoP e velocidade média, na situagdo de olhos
fechados quando comparados com a situacdo de olhos abertos. Observou-se quanto maior a
gravidade da Ol menor é a for¢a de preensdo manual e quanto maior o desempenho funcional,
no quesito mobilidade, maior a for¢ca de preensdo manual. Quanto aos aspectos nutricionais,
os individuos apresentaram baixo consumo de calcio. Observou-se um alto percentual de
individuos com apresentou sobrepeso (16,7%), obesidade (6,3%) e apresentou obesidade
grave (4,2%). Conclusdes: Individuos com Ol apresentam quadros de sobrepeso e obesidade
logo na infancia, além de comprometimento da funcionalidade e consumo de célcio abaixo dos
niveis adequados. Foi observada associacado entre forca de preensdo manual e nivel de

funcionalidade, bem como com o tipo de Ol.

Palavras-chave: Osteogénese Imperfeita, obesidade , forca de preensdao manual, equilibrio

corporal, funcionalidade.



ABSTRACT

Introduction: Osteogenesis Imperfecta (Ol) is a generalized disorder of connective tissue,
which presents great variability of severity of manifestations in bone tissue, characterized by
varying degrees of bone fragility, fracture recurrence, bone deformities and growth deficiency.
Objective: To describe and analyze motor, nutritional and functional performance of individuals
with Osteogenesis Imperfecta. Methods: Cross-sectional and correlational descriptive study.
Fifty selected subjects diagnosed with osteogenesis imperfecta, patients from the University
Hospital of Brasilia - DF, reference center of the Midwest region in Ol, aged 2 to 21 years, (9,2 =
5,0) with types | (n = 11), lll (n = 21) and IV (n = 18) of the disease. Participants were evaluated
for anthropometry, biochemical analysis, food intake, functional performance, balance and
handgrip strength. Data normality, difference between groups and correlations between
variables were verified. Results: Postural control showed significantly higher values for CoP
length and mean velocity in eyes closed compared to eyes open. The higher the severity of Ol,
the lower the handgrip strength, and the higher the functional performance, in terms of mobility,
the higher the handgrip strength. Regarding nutritional aspects, individuals had low calcium
intake. There was a high percentage of individuals with overweight (16.7%), obesity (6.3%) and
severe obesity (4.2%). Conclusions: Individuals with Ol present overweight and obesity in
early childhood, in addition to impaired functionality and calcium intake below adequate levels.
Association between handgrip strength and functionality level was observed, as well as with the
type of Ol.

Keywords: Osteogenesis Imperfecta, obesity, handgrip strength, body balance, functionality.



1. INTRODUCAO

A Osteogénese Imperfeita (Ol) € um distarbio generalizado do tecido conjuntivo, que
apresenta grande variabilidade da gravidade de manifestacdes no tecido 6sseo, caracterizadas
por graus variados de fragilidade 6ssea, recorréncia de fraturas, deformidades Gsseas e
deficiéncia no crescimento (GERMAIN-LEE et al., 2016). E uma condicdo genética de
transmissao autossémica dominante ou recessiva e casos de mutagao “de novo”. Trata-se de
uma doencga rara que atinge 1 em cada 15-20 mil nascimentos (FORLINO; MARINI, 2016).

Originalmente, a Ol era conhecida como um distdrbio de transmissdo essencialmente
autossémica dominante causado por mutagdes nos genes COL1A1 e COL1A2, que codificam
respectivamente as duas cadeias al e a2 que formam a molécula helicoidal tripla, conhecida
como colageno tipo 1, a proteina mais abundante nas matrizes extracelulares de osso, pele,
dentina e tenddo (FORLINO; MARINI, 2016). A matriz é6ssea é composta em 90% de coldgeno
tipo | e 10% de proteinas ndo colagenosas. Sabe-se que a maioria dos casos sdo causados
por mutagbes que promovem alteracdes na estrutura ou quantidade de coldgeno, porém
atualmente a desordem é mais compreendida como um transtorno relacionado ao proprio
colageno (FORLINO; MARINI, 2016).

Inicialmente, Sillence et al. dividiram a patologia em quatro distintos tipos, classificados de
leve a letal, baseados em suas manifestacdes clinicas e radiogréficas (SILLENCE; SENN;
DANKS, 1979). A identificagcdo de defeitos de coldgeno mostrou que a forma leve, tipo |, estava
relacionada a muta¢gbes quantitativas, que levam a reducdo da quantidade de colageno,
enquanto que as formas letal (tipo Il) caracterizada pela letalidade no periodo neonatal, grave
(tipo Ill) , forma mais grave em individuos que sobrevivem, e moderada (tipo IV) intermediaria
entre as formas | e lll, apresentavam mutac¢des qualitativas, que resultam em anormalidades
estruturais do colageno (MARINI et al., 2007; MAROM et al., 2016).

A classificacdo da patologia evoluiu com as novas descobertas, desde a descricdo dos
tipos relatados em 1979. Pelo menos 12 novos tipos de Ol foram descritos. No entanto, a
classificacé@o original de Sillence ainda é mais utilizada tanto no meio cientifico quando clinico
(MAROM et al., 2016).

Os avancos cientificos provocaram um renovado interesse pela osteogénese imperfeita,
iniciando uma nova era para o diagnostico e possiveis tratamentos (FORLINO; MARINI, 2016).
Apesar de ser uma doenca geneticamente determinada, o diagnéstico € eminentemente
clinico, feito por uma combinacéo de fatores disponiveis para confirmacgédo diagnéstica (DWAN
et al., 2014).

Varias sdo as manifestacdes clinicas da Ol, como esclera azul/cinza, dentinogénese
imperfeita (anomalias dentarias que afetam especialmente a denticdo primaria),
hipermobilidade articular, deficiéncia auditiva, baixa estatura causada por deformidades
esqueléticas progressivas, complicacbes cardiovasculares e do sistema nervoso central
(TOURNIS; DEDE, 2018). Tais manifestaces, no entanto, afetam a funcionalidade de varias

formas resultando em graus variados de incapacidades (CABRAL et al., 2007).



Em todos os tipos de Ol ha uma mineralizacdo anormal e propriedades mecanicas
alteradas do tecido ésseo, além de ossos menos densos e mais frageis do que o tecido 6sseo
normal. Diante de todos esses aspectos e devido a grande fragilidade 6ssea, geralmente os
pacientes sdo inadequadamente orientados a nado praticar atividades fisicas (FRITZ et al.,
2009).

O tratamento farmacoldgico estabelecido para as formas moderadas e graves da patologia
€ a infusdo ciclica intravenosa com bisfosfonatos (BPs) (TOURNIS; DEDE, 2018). Séo
analogos estaveis de pirofosfato que inibem a reabsorcdo 6ssea por osteoclastos e
indiretamente aumentam a formacéo 6ssea por osteoblastos (MAROM et al., 2016). Ele tem
sido usado desde 1998, para aumentar a densidade Ossea e tentar diminuir o nimero de
fraturas, com o objetivo de melhorar a qualidade de vida de pacientes com formas moderadas
a graves de Ol (CASTILLO; SAMSON-FANG, 2009). Nesses pacientes, o uso de BPs
demonstrou aumentar a massa 0ssea e, em certa medida, reduzir o risco de fratura (SHI;
ZHANG; YUAN, 2016).

A ocorréncia de fraturas tende a diminuir progressivamente na puberdade. Apés a
ocorréncia de uma fratura, as atividades da vida diaria sé@o limitadas devido a imobilizagédo
(CAUDILL et al., 2010). No momento da fratura e durante a cicatrizacdo, as criangas relatam
dor, fator que gera reducao do nivel de atividade fisica, pois, além disso, apds uma fratura, os
musculos e 0os 0ssos tornam-se mais fracos, aumentando o risco de uma nova ocorréncia. Tais
condi¢cdes podem retardar o desenvolvimento de habilidades motoras ou até mesmo regredir
as habilidades ja adquiridas (CAUDILL et al., 2010; ZACK et al., 2005).

Tem sido frequentemente relatado altos niveis de fadiga, diminuicdo da capacidade
funcional e diminuicdo da aptiddo fisica em criancas com Ol (CAUDILL et al., 2010). Estudos
que avaliaram aspectos motores da Ol tem demonstrado que o controle postural, condigédo
base para as demais atividades motoras, parece ser diminuido em individuos com Ol tipo |
(POULIOT-LAFORTE et al,, 2017). Quando avaliados quanto a funcdo muscular, sob a
realizacdo de movimentos comuns as atividades da vida diaria, individuos com Ol
demonstraram menor forca e poténcia muscular de membros inferiores (POULIOT-LAFORTE
et al.,, 2015; VEILLEUX et al., 2017, 2014). J4 a forgca dos membros superiores € inferior
quando comparada a individuos saudaveis (MONTPETIT et al., 2003; TAKKEN et al., 2004).
Além disso, a funcionalidade na Ol pode ser afetada de diversas formas dependendo do grau
de comprometimento da patologia, porém a realizacdo de um tratamento adequado e
multiprofissional promoveu uma melhora da capacidade funcional ao longo do tempo
(ENGELBERT et al., 2004). E relatada, também, grande incapacidade fisica associada a Ol,
presente até mesmo nos pacientes com o tipo mais brando, relacionada a presenca de
deformidades que afetam diretamente a mobilidade (ENGELBERT et al., 1997a). Para criancas
com Ol, as abordagens de reabilitacdo focam principalmente na melhoria do movimento das
articulacdes e da forca dos musculos do tronco e das extremidades (ENGELBERT et al., 1999).

Um programa de treinamento fisico padronizado de trés meses supervisionado com exercicios



funcionais basicos pode melhorar a capacidade aerdbica e a forga muscular e reduzir os niveis
de fadiga em criancas com Ol tipo | e IV (VAN BRUSSEL et al., 2008).

O tratamento de pacientes com Ol envolve o manejo das manifestacfes clinicas, com o
objetivo de reducdo da incidéncia de fraturas, melhoria da mobilidade, aumento da
independéncia do paciente, alivio da dor Gssea e prevengdo dos efeitos adversos do
tratamento medicamentoso (TOURNIS; DEDE, 2018). A abordagem multidisciplinar agrega um
conjunto de medidas que visa melhorar a salde 6ssea, como nutricdo, atividade fisica e
comorbidades associadas (TOURNIS; DEDE, 2018). A reabilitacdo fisica desempenha um
papel importante na melhoria da funcédo individual e na promocéo da independéncia (AZZAM et
al., 2016; MONTPETIT et al., 2015).

Por se tratar de uma doenca rara, estudos que abordam os dados epidemioldgicos e
clinicos da osteogénese imperfeita sdo importantes para fundamentar o tratamento por
profissionais que lidardo com tais pacientes. As informacfes apresentadas nesse estudo
poderdo refletir na melhor abordagem quanto as atividades fisicas, reabilitacdo e terapias
nutricionais de acordo com o diagnoéstico, tendo em vista que h& poucos estudos com tal
abordagem na literatura ja existente.



2. OBJETIVOS

2.1 Objetivo Geral
Descrever e analisar os aspectos motores e nutricionais de criancas e adolescentes com
Osteogénese Imperfeita.

2.2 Objetivos Especificos

- Descrever o equilibrio estatico na posicdo em pé ou sentado de olhos abertos e olhos
fechados de criancas e adolescentes com Ol

- Descrever os parametros de forca de preensao manual de criancas e adolescentes
com Ol;

- Descrever o IMC de criancas e adolescentes com Ol;

- Descrever 0s parametros bioquimicos do metabolismo 6sseo e energético de criancas
e adolescentes com Ol

- Descrever o consumo alimentar de criangas e adolescentes com Ol;

- Verificar correlac@o entre a for¢a de preensdo manual e os aspectos antropométricos,
nutricionais e desempenho funcional em criancas e adolescentes com Ol

- Verificar correlagdo entre a forca de preensdo manual e o desempenho funcional e
equilibrio em crianc¢as e adolescentes com Ol.

3. HIPOTESES

- A prevaléncia de sobrepeso e obesidade em individuos com Ol é maior que a descrita
na populacao geral;

- Existe correlagdo entre a forca de preensdo manual e 0s aspectos antropométricos,
nutricionais e desempenho funcional em criancas e adolescentes com Ol

- Existe correlagédo entre a forca de preensdo manual e o desempenho funcional em
criangas e adolescentes com Ol.



4. REVISAO BIBLIOGRAFICA

4.1 Osteogénese Imperfeita e Equilibrio Postural

O controle postural pode ser definido como o ato de encontrar uma posi¢cao corporal
desejada e manté-la em qualquer posicao estatica ou dindmica (VERBECQUE et al., 2015).
Autores descreveram o equilibrio como a "base para todas as habilidades motoras voluntarias"
e, portanto, um componente integral da mobilidade (HUXHAM; GOLDIE; PATLA, 2001).

As mudanc¢as no campo da visdo trazem grandes influéncias na obten¢&o da estabilizacdo
postural. A entrada visual bem como suas modificagcdes, como o abrir e fechar os olhos, resulta
em um aumento da oscilacdo corporal causando instabilidade postural sob condicdes estaticas
e dinamicas, mesmo em individuos saudaveis (NARDONE; TURCATO, 2018). Para evitar
guedas sao necessarias reagbes adequadas as forcas desestabilizadoras, usando-se de
estratégias de equilibrio para restaurar a estabilidade postural (VERBECQUE et al., 2015).

No inicio da vida e durante a infancia é necessério alcancar novas posturas e habilidades
motoras mais complexas, para isso, o controle postural faz-se necessario durante o
desenvolvimento da crianca. Quando o controle postural ndo se desenvolve adequadamente
nessa fase da vida, o desenvolvimento motor global podera ser posteriormente afetado
(DEMURA et al., 2008).

Individuos com o tipo mais brando de Ol, embora geralmente com boa capacidade motora,
podem apresentar limitac6es durante as atividades de vida diaria como caminhada e corrida
(CAUDILL et al., 2010). Durante a caminhada, observou-se o aumento da duragdo da fase de
apoio duplo em criangas com Ol tipo | em comparacdo com criancas tipicamente em
desenvolvimento (TD) (GRAF et al., 2009). Essa estratégia pode ajudar individuos com Ol a
superar as dificuldades de controle postural (POULIOT-LAFORTE et al., 2017).

Quando questionados sobre os aspectos fisicos, emocionais e sociais relevantes da
qualidade de vida, individuos com Ol relataram como aspectos importantes temas como
seguranca e cuidado, reducdo da funcdo, dor, medo, isolamento e independéncia (HILL;
BAIRD; WALTERS, 2014). O controle postural, bem como a mobilidade, pode afetar cada um
desses parametros (GARMAN et al., 2017).

Pouliot-Laforte et al., avaliaram o controle postural estatico em condi¢des de olhos abertos
e fechados em individuos com Ol tipo | em compara¢édo com individuos TD e observou um pior
controle postural em individuos com Ol tipo | em comparagdo com individuos TD. Os resultados
também indicaram associacédo a um déficit proprioceptivo (POULIOT-LAFORTE et al., 2017).

Fatores de comprometimento ligados a proteina defeituosa em Ol, o colageno tipo |
estdo suscetiveis a afetar informacgdes sensoriais proprioceptivas que influenciam o controle
postural. Masculos, tenddes, ligamentos e pele, compostos principalmente pelo colageno tipo |,
demonstram ter impacto no controle postural (POULIOT-LAFORTE et al., 2017). Além disso, a
hipermobilidade articular devido a hiperfrouxiddo dos ligamentos, contribui para o pior controle
postural por meio da instabilidade articular do tornozelo (ENGELBERT et al., 2004). E por fim,

uma perda de elasticidade na pele ou as alteracdes nas propriedades dos tenddes podem



afetar a percepcdo de uma perturbacdo que exigiria um ajuste postural (KAVOUNOUDIAS;
ROLL; ROLL, 2001).

Os achados do estudo indicaram que individuos com Ol podem apresentar maiores riscos
de quedas do que os individuos TD. Sendo assim, com o objetivo de reduzir o risco de quedas
e a frequéncia de fraturas em criangas e adolescentes com Ol, terapias destinadas a melhorar
o controle postural se fazem necessérias (POULIOT-LAFORTE et al., 2017).

4.2 Osteogénese Imperfeita e Forca de Preensdo Manual

Até o presente momento, 0s estudos sdo pouco conclusivos a respeito da causa da
fraqueza muscular em individuos com Ol tipo |, ndo se sabe se tal fato € uma consequéncia de
baixos niveis de atividade fisica ou simplesmente resultado da sintese deficiente de colageno
tipo I em mdusculos ou tendBes (POULIOT-LAFORTE et al., 2015). Porém, é sabido que
criangas e adolescentes com Ol tem vida menos ativa quando comparados a individuos
saudaveis devido a seus historicos de fraturas frequentes e aos recorrentes periodos de
imobilizagdo (CAUDILL et al., 2010).

A mensuracdo da forca de preensdo manual é frequentemente utilizada como um teste
funcional de forca geral em estudos das areas médicas e ciéncia do esporte (WIND et al.,
2010). Esse fato resulta de diversas caracteristicas positivas de seu instrumento como
viabilidade, alta confiabilidade das medicbes além de se tratar de um método ndo invasivo,
barato e simples de implementar (GASIOR et al., 2018).

Em um estudo com criancas e adolescentes com Ol tipo |, a dinamometria manual
mostrou que os musculos abdutores do ombro e punho eram mais fracos comparados aos
valores de referéncia (TAKKEN et al., 2004).

Montpetit et al. afirmam que criancas e adolescentes com formas graves de Ol
apresentam menores niveis de forca de preensdo manual do que individuos saudaveis da
mesma idade. Quando avaliado por meio do escore z da forca de preenséo especifica para a
idade o resultado se mostrou inferior nos pacientes com os tipos mais graves, sendo, portanto
considerado um indicador da gravidade da doenca (MONTPETIT et al., 2003).

Em recente estudo com Ol tipo IV, a forca de preensdo dos membros superiores de
individuos com OI era normal comparada aos dados de referéncia relacionados a altura
(VEILLEUX et al., 2017). Tal achado difere dos resultados de um estudo anterior no qual o
tamanho do musculo do antebrago, foi menor em pacientes com Ol tipo 1V, em comparagao
com o grupo saudavel (PALOMO et al., 2016), podendo levar a conclusao de que a forca de
preensdo manual é adaptada a altura e ao tamanho do musculo.

Levando em consideragdo os achados citados no tdpico anterior, que refletiram em
déficits na forga e poténcia muscular de musculos inferiores, € discutido que pacientes com Ol
podem fazer o uso de seus bracos para atividades do dia a dia com maior intensidade, como
para levantar de uma cadeira, para compensar a fraqgueza muscular dos membros inferiores
(VEILLEUX et al., 2017).



4.3 Osteogénese Imperfeita e Antropometria

Pacientes com Ol apresentam estado nutricional, densidade mineral e necessidades
dietéticas diferentes da populacdo em geral (CHAGAS et al., 2012). A falta de atividade fisica,
baixa estatura e ingestéo caldrica inadequada ao gasto caldrico podem levar criancas e adultos
com osteogénese imperfeita a desenvolver obesidade como resultado de tais fatores. Estudos
mostraram que pacientes com varios tipos de Ol tendem a estar acima do peso ou obesos
(AGLAN et al., 2012; CHAGAS et al., 2012; FANO et al,, 2010). Como consequéncia, a
obesidade acaba impedindo a mobilidade, aumentando o impacto sobre 0s 0ssos e o risco de
doencas crdnicas derivadas do excesso de peso, como diabetes e hipertensdo (ZANI et al.,
2017).

A antropometria € o método mais utilizado para avaliagdo da composi¢do corporal em
nivel populacional, principalmente em criancas e adolescentes, por ser de facil utilizagcdo, de
baixo custo e ndo apresentar riscos (SIGULEM; DEVINCENZI; LESSA, 2000).

Uma ingestdo inadequada de macronutrientes associada a uma baixa ingestao de calcio,
excesso de peso e baixa mobilidade se tornam fatores limitantes do crescimento linear e
mineralizagéo do osso (ZAMBRANO et al., 2014).

Embora em um modelo de rato com OI, a porcentagem de gordura corporal tenha
apresentado baixos valores (CHEN et al., 2014), Zambrano et al., avaliaram individuos com a
patologia e mostraram uma associagdo entre excesso de peso ou obesidade e os tipos de Ol,
especialmente em tipos clinicos graves (ZAMBRANO et al., 2014). Esse achado corrobora com
um estudo com adolescentes e adultos com Ol, no qual 46% dos individuos portadores de Ol
tipo 1l foram classificados como obesos (CHAGAS et al., 2012). Além disso, em um estudo
com individuos com Ol com idade entre 2 e 18 anos, os autores observaram que 19%
apresentavam sobrepeso e 11% eram obesos, independente do tipo de Ol (FANO et al., 2010).

Achados diferentes dos citados anteriormente revelam que ndo foram encontradas
diferencas significativas entre o IMC e o tipo de Ol, apenas uma diferenca significativa no peso
médio relacionado com os tipos de Ol, na qual a forma mais grave de Ol apresentou um menor
desvio padrdo do que as demais (FANO et al., 2010), podendo ser explicado pela deficiéncia
de crescimento presente nas formas mais graves de Ol (ZAMBRANO et al., 2014).

O excesso de gordura corporal traz diversas consequéncias negativas para a populacéo
em geral, porém em criancas com Ol grave, a maior massa de gordura pode trazer
interferéncias no tratamento e na reabilitacdo (MONTPETIT et al., 2015), sendo essa condi¢édo
um fator de risco para a diminuicdo da funcdo motora, dificultando a mobilidade (ENGELBERT
et al., 2004).

Sendo assim, a importancia de melhorar a saude 6ssea de individuos com Ol torna-se
evidente e para isso é necesséaria uma ingestdo dietética adequada, a fim de diminuir as
fraturas 6sseas ao longo da vida (STRANSKY; RYSAVA, 2009). Nutrientes relacionados a
salude 6ssea, como calcio, vitamina D e proteina, podem se fazer fundamentais para o
tratamento da patologia (CHAGAS et al., 2012).



4.4 Osteogénese Imperfeita e Analise Bioquimica

Sabe-se que as principais patologias osteometabdlicas ndo demonstram sintomas em sua
fase inicial, periodo de grande importancia para a intervencdo terapéutica, portanto diante
desse fato a realizacdo de métodos laboratoriais e/ou de imagem é fundamental (VIEIRA,
2007).

Nos ultimos anos, os estudos e conhecimentos sobre fisiologia e patologia Osseas
evoluiram de maneira consideravel. Novas metodologias de diagnésticos e novos esquemas
terapéuticos, bem como o crescente acumulo de informacdes sobre as patologias mais
comuns, tornam a analise laboratorial das doencas osteometabdlicas um processo cada vez
mais complexo e de grande importancia para o diagnéstico, definicdo terapéutica e seguimento
(VIEIRA, 2007).

Célcio e fosforo séricos e urinarios constituem os elementos basicos de diagndstico de
qualquer doenca osteometabdlica, além de marcadores bioquimicos do metabolismo 4sseo,
divididos entre os que refletem formacdo e os que refletem reabsor¢cdo 6ssea. Sé&o
considerados marcadores de formagédo a fosfatase alcalina dssea, a osteocalcina e o peptideo
C-terminal do pré-colageno tipo |, forma precursora mais comum do coldgeno presente nos
ossos. Dentre os marcadores de reabsorcdo Ossea estdo a hidroxiprolina (produto da
degradacéo de colageno), piridinolina, desoxipiridinolina, indicadoras de catabolismo ésseo e o
telopeptideo N-terminal do colageno tipo 1 (NTX) (GALI, 2001).

Chagas et al., mostraram que pacientes com Ol tipo Il apresentaram concentracfes
séricas de creatinina diminuidas quando comparados com pacientes com Ol tipo | e individuos
saudaveis (CHAGAS et al.,, 2012). Baixas concentracfes de creatinina sérica tém sido
associadas a baixa massa muscular, que por sua vez juntamente com niveis de for¢a tém sido
associados a risco aumentado de fraturas (PAHOR; MANINI; CESARI, 2009).

Exames de avaliacdo bioquimica do metabolismo ésseo demonstraram um menor turnover
6sseo, medido através do telopeptideo carboxiterminal do colageno tipo | (CTX), em pacientes
com Ol devido ao uso de bisfosfonatos (CHAGAS et al.,, 2012). Tal achado foi também
observado em criangcas com Ol grave apds um tratamento intravenoso com pamidronato
(SALEHPOUR; TAVAKKOLI, 2010).

A vitamina D é um horménio importante para a funcdo muscular. Adolescentes com niveis
séricos de 25-hidroxivitamina D muito baixos j& demonstraram baixo desempenho em testes
mecanograficos (WARD et al., 2009).

As concentracBes séricas de vitamina D foram insuficientes em 71% dos individuos
saudaveis, 69% dos individuos portadores de Ol tipo | e 77%, dos pacientes com Ol tipo |,
além de 8% dos pacientes com Ol tipo Ill foram considerados deficientes em vitamina D
(CHAGAS et al., 2012). A vitamina D favorece a formacéo 6ssea e facilita a absorcéo intestinal
do célcio (GALI, 2001).

O calcio é o principal elemento responsavel pela mineralizacdo da massa 6ssea. Em
situagBes em que ocorre uma baixa ingestao de calcio, 0 mesmo é mobilizado dos 0ssos para

a manutencdo dos niveis sanguineos adequados, causando redugdo da massa Ossea e



aumentando sua fragilidade. A deficiéncia de calcio tem sido também associada ao aumento da
lipogénese e a diminuicdo da lipdlise pelo aumento dos niveis de calcio intracelular dos
adipdcitos (CHAGAS et al., 2012).

4.5 Osteogénese Imperfeita e Consumo Alimentar

Uma ingestdo dietética adequada, rica em célcio associada a um estado nutricional
adequado sdo fatores fundamentais para o aumento da saude 6ssea e diminuigédo de fraturas
ao longo da vida (ZAMBRANO et al., 2014). Estudos anteriores observaram correlacdo entre
ganho de peso e idade em pacientes com Ol (FANO et al., 2010) e esse comportamento pode
ter relacdo com mudancas nos habitos alimentares na fase da adolescéncia, em que alimentos
saudaveis séo substituidos por alimentos processados e com alto teor de agicar (ZAMBRANO
et al.,, 2014). Uma dieta rica em proteinas tem sido relatada como importante para poupar
massa livre de gordura e diminuir a massa gorda (WESTERTERP-PLANTENGA et al., 2009).

Estudo recente demonstrou que individuos com Ol tipo Il apresentavam uma
porcentagem média de consumo de energia significativamente maior em comparacao aos tipos
| e IV. Esse consumo era principalmente de proteinas e lipidios, atingindo valores acima da
recomendagcdo méaxima em 23,8% e 30,2% dos sujeitos, respectivamente. A ingestdo de
carboidratos ficou abaixo do valor minimo recomendado em 12,7% dos individuos
(ZAMBRANO et al., 2014).

Diferentes resultados foram encontrados em um recente estudo brasileiro com
adolescentes e adultos, no qual ndo foram observadas diferengas significativas em relacdo a
ingestdo de energia, carboidratos, proteinas ou gorduras em individuos saudaveis e individuos
com Ol (CHAGAS et al.,, 2012). Porém é considerado que esse padrdo alimentar tem sido
comum em Varios estudos brasileiros em populacdes saudaveis de diversas faixas etarias (DA
SILVA et al., 2010; GARCIA; GAMBARDELLA; FRUTUOSO, 2003). Possivelmente, individuos
com Ol possuem o0s habitos alimentares semelhantes aos das criangas saudaveis
(ZAMBRANO et al., 2014).

A ingestdo de calcio desempenha um papel importante na regulacdo do metabolismo
energético e no risco de desenvolver obesidade. Zambrano et al., observaram que 75% dos
individuos tinham ingestéo de calcio abaixo de 95% do valor diario recomendado em todos os
tipos de gravidade da patologia. Além de uma relagdo inversa entre idade e ingestdo de célcio,
na qual criangas mais velhas consumiram uma porcentagem menor do recomendado de calcio
(ZAMBRANO et al., 2014). Quando suplementado, célcio e vitamina D, 58% e 12% dos
pacientes com OlI, respectivamente, ndo atingiram os valores recomendados de acordo com as
ingestbes de referéncia dietéticas publicadas pelo Institute of Medicine (CHAGAS et al., 2012).

Em individuos negros, a massa de gordura corporal total foi significativa e inversamente
associada a concentracédo de vitamina D em resposta a suplementagcdo de 2000 Ul, tal achado
sugere que criancas com maior massa de gordura necessitam de doses mais altas para

alcancar os niveis recomendados de vitamina D (DONG et al., 2010).



Mesmo em individuos saudaveis, é reconhecido que, durante toda a vida, uma baixa
ingestdo de calcio e vitamina D pode contribuir para um maior risco de fraturas (KALKWARF;
KHOURY; LANPHEAR, 2003). Em individuos com Ol, esses nutrientes se tornam ainda mais
importantes tendo em vista que a terapia com bisfosfonatos requer uma ingestao adequada de
calcio e niveis adequados de vitamina D para aumentar a formagdo 6ssea (DRAKE; CLARKE;
KHOSLA, 2008).

4.6 Osteogénese Imperfeita e Desempenho Funcional

Frequentes fraturas que levam a dor, progressdo de deformidades, deficiéncias e
incapacidades ocorrem em criancas com formas graves de Ol. Esses fatores influenciam o
tempo necessario para tais individuos atingirem marcos motores diversos, o0 nivel de
deambulacéo e as habilidades de autocuidado (LAND et al., 2006).

A participacdo de adultos jovens com Ol nos quesitos mobilidade, autocuidado, vida
domeéstica e funcionamento social foi avaliada em um estudo que observou que os individuos
Ol tipo Il apresentavam menores escores em relagdo & mobilidade e a vida doméstica, e
tiveram menores niveis de participacdo no meio profissional, atividades esportivas e meios de
locomogéo (MONTPETIT et al., 2011).

Engelbert et al. relataram que as manifesta¢gfes clinicas nos diferentes tipos de Ol tém
impacto no comprometimento motor e limitagdo funcional (ENGELBERT et al.,, 1999), e
posteriormente avaliaram as alteracbes de amplitude de movimento, forca muscular e
capacidade funcional desses sujeitos, em periodos de 1 e 4 anos, concluindo que deficiéncias
especificas ndo sofreram alteragbes ao longo do tempo, porém as habilidades funcionais
melhoraram, indicando que as estratégias de tratamento devem se concentrar principalmente
na melhoria da capacidade funcional do que em deficiéncias especificas (ENGELBERT et al.,
1999, 2004).

O Inventario de Avaliagdo Pediatrica de Disfungdo foi usado para determinar se a
gravidade da Ol poderia influenciar os resultados funcionais. No dominio do autocuidado e da
funcédo social ndo houve diferenca significativa entre os individuos com diferentes tipos de Ol,
enquanto o dominio da mobilidade apresentaram escores diferentes entre criangcas com todos
os tipos de Ol (ENGELBERT et al., 1997b).

O mesmo estudo de Engelbert et al. avaliaram caracteristicas clinicas de individuos com
Ol para prever a progressdo ou regressdo da deambulacdo ao longo de 4 anos. Os achados
indicaram que o peso corporal foi significativamente menor naqueles que apresentaram
consisténcia ou progressao na deambulacao, ja o grupo que obteve os niveis de deambulacéo
regredidos apresentaram peso corporal significativamente maior (ENGELBERT et al., 2004).

Corroborando com os achados anteriores, ao analisar a associacdo entre o estado
nutricional e a mobilidade de individuos com OI, Zambrano et al. observaram que 63,7% do
grupo que ndo foi capaz de caminhar foram classificados com sobrepeso ou obesidade,
enquanto que apenas 29,3% dos individuos que apresentavam independéncia na mobilidade

foram classificados com sobrepeso ou obesidade (ZAMBRANO et al.,, 2014). Tais dados
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podem indicar uma tendéncia de excesso de peso ou obesidade em pacientes com mobilidade
funcional comprometida (ENGELBERT et al., 2004).
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5. METODOS

5.1 Tipo de Estudo

Estudo descritivo transversal e correlacional.

5.2 Participantes

A amostra de conveniéncia foi composta de sujeitos selecionados com diagnéstico de
osteogénese imperfeita, pacientes do Hospital Universitario de Brasilia - DF, centro de
referéncia da regido Centro-Oeste em OI, com idades entre 2 e 21 anos (9,24 + 5,06) com os
tipos | (n=11), lll (n=21) e IV (n=18) da doenca.

Os sujeitos da amostra preencheram os seguintes critérios de incluséo:

- diagnéstico dos tipos I, Il e IV de osteogénese imperfeita comprovado através de laudo
médico;

- estar internado no Hospital Universitario de Brasilia ou frequentar o Ambulatério de
Metabolismo Osseo do HUB;

- teridade entre 2 e 21 anos;

Como critérios de exclusao foram utilizados:

- déficit visual ndo corrigido;

- outras patologias associadas;

- alteragbes nas fungBes cognitivas que impecam a colaboragcdo, compreensdo e

participagdo nas atividades propostas.

5.3 Aspectos Eticos

A presente pesquisa foi aprovada (Protocolo 2.570.210 - ANEXO 1) pelo Comité de Etica
em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias da Saude da Universidade de Brasilia, cumprindo as
exigéncias necessarias.

A permissao dos participantes foi voluntaria, sendo assim, foi garantida a liberdade da
retirada do consentimento pelo responsavel a qualquer momento. A coleta dos dados e a
realizacdo do procedimento foram realizadas apenas apés a leitura e assinatura do termo de
consentimento livre e esclarecido (TCLE - APENCICE 1) pelo responsavel do individuo e do
termo de assentimento do menor (APENDICE 2). Todos os dados e materiais coletados foram
preservados de forma sigilosa e apenas utilizados para fins deste estudo. Ndo houve despesas
pessoais para o participante, ou seja, ndo houve dnus ou bdnus financeiro para o participante

em qualquer fase do estudo. O estudo ndo apresentou maleficios ao participante.

5.4 Procedimentos

Inicialmente foi realizado o preenchimento dos documentos necessarios para O
desenvolvimento de projetos de pesquisa no HUB que visam a regulamentacdo da
documentacao e dos procedimentos institucionais, a fim de solicitar autorizacéo para realizagéo
da pesquisa no local e com os pacientes. Ap0s a autorizacdo da instituicdo, foi realizado

contato com as familias e feito convite para os pais, responsaveis da crianga ou adolescente
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participarem do projeto de pesquisa, sendo esclarecidos, verbalmente, os objetivos e
procedimentos da coleta de dados, bem como oferecido convite impresso com detalhes dessas
informacdes para, em caso de concordancia, proceder a assinatura do termo de consentimento
livre e esclarecido. Os dias de coleta foram estabelecidos de acordo com o agendamento de

internacdes no HUB e da consulta no ambulatério, bem como dos sujeitos de pesquisa.

5.5 Avaliacbes

As avaliagdes foram realizadas na Unidade de Pediatria do Hospital Universitario de
Brasilia - HUB e no Ambulatério de Metabolismo Osseo do HUB, de acordo com as melhores
condicdes para o paciente e realizacdo dos testes.

Os individuos internados na Unidade de Pediatria sob uso de pamidronato foram avaliados
guanto a antropometria, andlise bioquimica, consumo alimentar, desempenho funcional e forca
de preensdo manual. Ja& os individuos captados no Ambulatério de Metabolismo Osseo
possuem os tipos mais leves de Ol e ndo fizeram o uso de pamidronato ou j& terminaram o
periodo de uso foram, portanto, avaliados quanto ao equilibrio postural, forca de preensédo

manual, antropometria e desempenho funcional.

55.1 Anamnese
Foi aplicado um questionario de triagem contendo questdes sobre os dados gerais, 0s
habitos de salde, atividades fisicas, tempo de pratica, frequéncia e duragéo (APENDICE 3).

Este questionario foi utilizado para verificar critérios de caracterizacdo da amostra.

5.5.2 Equilibrio Postural

Para a aquisicdo dos dados referentes ao equilibrio postural, foi utilizada uma plataforma
de forca portéatil AccuSway Plus (Advanced Mechanical Technologies, Inc).

Foram avaliadas duas situacdes: na posicao ortostatica com olhos abertos e na posi¢édo
ortostatica com olhos fechados. Foi solicitado inicialmente que o individuo mantivesse uma
distancia confortavel (autosselecionada) entre os pés, mas sem que excedesse a largura dos
ombros, bracos relaxados ao lado do corpo. Néao foram utilizados cal¢ados ou érteses durante
0os testes. Para as tentativas com os olhos abertos, foi solicitado aos individuos que
permanecessem com o olhar fixo a um ponto a frente na altura dos olhos, a uma distancia
aproximada de dois metros.

Para cada protocolo foram realizadas trés tentativas, com intervalo de um minuto entre
elas, na qual os sujeitos permaneceram sentados em cadeira com apoio na regido dorsal. A
frequéncia de amostragem utilizada foi de 100 Hz e o tempo de aquisicdo para cada coleta de
20 segundos.

Foi utilizada para analise a média das 3 tentativas das seguintes medidas do equilibrio

estatico: amplitude de deslocamento do centro de presséo nos planos sagital (antero-posterior)
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e frontal (médio-lateral), a velocidade média de deslocamento do centro de pressédo, o
comprimento do centro de presséo e a area da elipse 95%.

Estas informac8es foram registradas no formulario de registro de dados do ambulatério de
metabolismo 6sseo (APENDICE 5).

5.5.3 Forcade Preensdo Manual

A avaliacdo de preensdo manual é um indicador geral de forga, poténcia muscular e foi
determinada por meio do uso do dinamémetro Saehan - SH5001, com resolugdo em 1kgf e
capacidade de leitura maxima de 90 quilograma forca ou 200 “pound force”.

Antes da execucdo das medidas da avaliacdo da preensdo manual, foi efetuada uma
medida de familiarizagdo. Durante a avaliacdo, o participante permaneceu sentado em uma
cadeira sem apoio para os bracos, com a coluna ereta, joelhos flexionados a 90°, e membro a
ser testado suspenso no ar com a méo posicionada no dinamdmetro (ombro em aducédo e em
posi¢cdo neutra de rotagdo, cotovelo flexionado a 90°, antebraco em meia pronac¢éo, e punho
variando de zero a 30° de extensdo), pegada neutra.

O voluntario foi instruido a realizar a preensédo por cinco segundos. Foram realizadas trés
medicdes do braco dominante, com intervalo de um minuto entre as medidas. Os individuos
que estavam internados realizaram a preensdo manual com o brago que néo estava recebendo
a medicacdo. Para a analise do desempenho, foi levada em consideragdo a média das trés
tentativas realizadas.

Estas informacdes foram registradas no formulario de registro de dados da unidade de
pediatria (APENDICE 4) e do Ambulatério de metabolismo 6sseo (APENDICE 5).

5.5.4 Antropometria
Quanto a antropometria, foram obtidas informagfes através do prontuario meédico e
calculado o indice de Massa Corporal (IMC) a partir da obtencdo da massa corporal (peso) e
estatura, através da seguinte equacao: massa corporal (kg) / altura? (metros). Os dados foram
transformados em z-score.
Estas informagcBes foram registradas no registro de dados antropométricos da
anamnese (APENDICE 3).

5.5.5 Anélise Bioquimica

Durante o periodo de internagdo no HUB, foram realizadas dosagens de Célcio, Perfil
Lipidico, Glicemia de Jejum e 25-Hidroxi-Vitamina D. As dosagens foram comparadas com o0s
valores de referéncia fornecidos nos exames realizados pelo HUB.

Estas informacdes foram registradas no formulario de registro de dados da unidade de
pediatria (APENDICE 4).
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5.5.6 Consumo Alimentar

O consumo alimentar foi avaliado por meio do “Dia Alimentar Habitual’, a fim de adquirir
informacdes que representem a ingestdo alimentar de um dia habitual. Ingestbes de
carboidratos, proteinas, lipidios, calcio foram comparadas as ingestfes dietéticas de referéncia
do Institute of Medicine, 2002.

Estas informacdes foram registradas no formulério de registro de dados da unidade de
pediatria (APENDICE 4).

5.5.7 Desempenho Funcional

O desempenho funcional foi avaliado pelo inventario de avaliacdo pediatrica de
incapacidade, denominado PEDI (ANEXO 2). Esta avaliacdo consiste em um questionario
aplicado em forma de entrevista ao familiar que aborda temas como autocuidado, mobilidade e
funcdo social, além de identificar o nivel de independéncia do individuo. Nesse estudo os

individuos foram avaliados apenas no quesito mobilidade.

5.6 Anédlise dos Dados

Foi realizada uma andlise descritiva das variaveis de antropometria e composic¢ao corporal,
parametros bioquimicos, consumo alimentar, desempenho funcional, equilibrio postural e forca
de preensdo manual. Foi verificada a normalidade dos dados através da aplicagdo do teste
Shapiro-Wilk.

Para verificar diferenca entre os grupos foi utilizada Anova One-Way e Teste-T para dados
paramétricos, Kruskal-Wallis para dados ndo paramétricos, a andlise de propor¢cdes para
verificar diferenca entre variaveis. Foi ultilizado o Tukey como teste post hoc. Para verificar
associacao entre grupos para variaveis categoricas foi utilizado o teste do Qui-quadrado.

Para verificar correlacdo entre as variaveis foi utilizado a Correlagdo de Pearson para
dados paramétricos e Correlagdo de Spearman para dados ndo-paramétricos e regressao
linear simples. O nivel de significancia adotado foi de p < 0,05. Foi utilizado o software SPSS

(v.20) para tratamento estatistico dos dados.
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6. RESULTADOS

Apbs a selecdo inicial e convite, individuos atenderam aos critérios de inclusdo, estavam
disponiveis e concordaram em participar do estudo. Destes, 38 eram pacientes internados na
Unidade de Pediatria do Hospital Universitario de Brasilia e 13 eram pacientes do Ambulatério
de Metabolismo Osseo do HUB. O resultado do teste de equilibrio de trés pacientes realizado
durante o estudo piloto em concordancia com os aspectos éticos, também foi incluido na
amostra total.

Em virtude das limitacdes dos diferentes quadros de Osteogénese Imperfeita, cada
participante realizou as atividades propostas que fossem possiveis dentro das suas
dificuldades e limitagBes, tornando, portanto, o numero de participantes em cada teste
diferente.

As caracteristicas demograficas e antropométricas dos participantes sdo apresentadas na
tabela 1, de acordo com o tipo de Ol (I, lll e IV). Foram encontradas diferencas significativas
entre 0s grupos em todas as caracteristicas (p<0,05), exceto pela histéria familiar e IMC. Dos
50 participantes, 42% tém parentes na familia com osteogénese imperfeita. Analisando o IMC,
de acordo com a idade dos participantes, segundo os critérios da OMS, 16,7% apresentou
sobrepeso, 6,3% obesidade e 4,2% apresentou obesidade grave.

Foi realizada uma analise de propor¢des do nimero de pacientes com excesso de peso e 0
sexo que ndo mostrou haver diferenca entre as variaveis (p > 0,976), o mesmo resultado sendo

observado quando classificado em sobrepeso (p > 0,794) e obeso (p > 0,779).

16



Tabela 1. Caracteristicas demograficas e antropométricas dos participantes

Grupo
- - - Total p-valor
Tipo I (n=11) Tipo lll (n=21) Tipo IV (n=18)
Género (n; %) "1
Feminino 3,273 14; 66,7° 3,333 23; 46 0.042
Masculino 8, 72,7 7:33.3 12; 66,7 27,54 '
Idade (anos), Média + DP * 12,4 + 6,31 7,42 +4,01 9,43 + 4,58 9,24 + 5,06 0,027
Diagndstico (n; %) T 17
Gestacgédo 2; 22,2 3; 14,3 3;17,6 8; 17
> 1 ano de vida 1;111 16; 76,2° 9;: 52,9 26; 55,3 0,014
<1 ano de vida 6; 66,7° 2,95 5; 29,4 13; 27,7
Histéria Familiar (n; %)™ **
Sim 6; 54,5 5: 23,8 10; 55,6 21; 42
0,085
N&o 5; 45,5 16; 76,2 8; 44,4 29; 58

Peso (z-score), Média+DP **  -0,94+0,98" -3,88+2,35" -088+1,25 -2,14+228 0,001
Altura (z-score), Média+DP**  -213+1,46% -577+214° -182+148 -353+259 0,000

IMC (z-score), Média + DP ' 0,68 + 0,93 0,81+1,30 0,36 +1,11 0,61+1,61 0,486
Eutrofia 7:70,0 13; 65,0 15; 83,3 35;72,9
Sobrepeso 3;30,0 3;15,0 2:111 8; 16,7
0,449
Obesidade - 2;10,0 1;5,6 3:6,3
Obesidade Grave - 2;10,0 - 2:4,2

TAnova One-Way, nivel de significancia p<0,05; ' TKruskal-Wallis, nivel de significancia p<0,05; ' *Teste
do Qui-quadrado, nivel de significancia p<0,05. a = diferenca do tipo | com tipo lll. b = diferen¢a do tipo IlI
com tipo IV. ¢ = associacéo entre as variaveis??

Legenda: IMC (indice de massa corporal).

A tabela 2 fornece informag8es sobre os aspectos motores dos participantes da pesquisa.
Um total de 100% da amostra de individuos com Ol tipo | e 66,7% do tipo 1V, possuem marcha
independente, enquanto apenas 19% do tipo Il relatou conseguir deslocar-se de maneira
independente. A forma de deslocamento apresentou diferencgas significativas entre os grupos.

Quanto a pratica de atividades fisicas, 76% da amostra é classificada como sedentéria e
apenas 24% relatou praticar algum tipo de exercicio fisico. 80% dos individuos nédo pratica
fisioterapia. A diferenca entre os grupos nesse aspecto foi significativa, sendo mais
predominante a pratica de fisioterapia em individuos com Ol tipo Ill. Ao avaliar as atividades na
escola, 55,6% da amostra relatou ndo participar das aulas de educacédo fisica. Durante o
recreio, 45,9% participam do recreio, mas sem a prética de atividades de movimento e 24,3%

relatou nem sequer participar do recreio com os colegas.
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Tabela 2. Aspectos motores dos participantes

Grupo
Tipol  Tipolll Tipolv  Total  p-valor
(n=11) (n=21) (n=18)
Marcha (n; %)
Independente 11;100®°  4;19 12;66,7 27;54
Andador - 2:95 3; 16,7 5; 10
Cadeira de Rodas Independente - 6;28,6% 1,56 7,14 0,001
Cadeira de Rodas Dependente - 3;143 2;11,1 5; 10
N&ao deambula ou se desloca no chéao - 6; 28,6° - 6; 12
Atividade Fisica (n; %)
Sim 5:455 3;14,3 4;222 12;24
Nao 6;54,5 18;85,7 14;77,8 38;76 0.143
Participacéo nas Aulas de Educacéo Fisica (n; %)
Sim + Movimento - 3;20 5:38,5 8;22,2
Sim - Movimento 2,25 4;26,7 2,154 8;22,2 0,336
Néao 6; 75 8;53,3 6;46,2 20;55,6
Participa¢@o no Recreio (n; %)
Sim + Movimento 3;33,3 2;14,3 6;42,9 11;29,7
Sim - Movimento 4;44.4 9,643 4;28,6 17;459 0,394
Nao 2;22.2 3;21,4 4;286 9;24,3
Fisioterapia (n; %)
Sim 1;9,1 8;38,1* 1,56 10; 20
0,024
Nao 10;90,9 13;61,9 17;94,4 40;80

Teste do Qui-quadrado, nivel de significAncia p<0,05. a = associa¢ao entre as variaveis

Equilibrio Postural

Onze sujeitos realizaram teste de equilibrio, por meio da estabilometria nas condi¢cdes de

olhos abertos e olhos fechados, conforme tabela 3. O comprimento do centro de presséo

(CoP,) bem como a velocidade média, foi significativamente maior na situagdo de olhos

fechados. A area 95% e a amplitude de deslocamento na direcdo médio-lateral e antero-

posterior ndo foram significativamente diferentes entre as condi¢cbes.
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Tabela 3. Dados de equilibrio postural

Condicéo (n=11)

Olhos Abertos Olhos Fechados p-valor
Comprimento do Cop (cm) 31,42 +10,24 40,49 + 17,00 0,010
Velocidade Média (cm/s) 1,16 £ 0,36 1,47 £ 0,55 0,009
Area 95% (cm2) 3,18 £ 3,87 3,85+ 3,09 0,287
COPap (cm) 2,18 +1,26 2,69+ 1,56 0,108
COPmI (cm) 1,76 +0,81 1,93+0,78 0,237

Média + DP. Teste T Pareado, nivel de significancia p<0,05.
Legenda: COP (centro de presséo); AP (antero-posterior); ML (médio-lateral).

Forca de Preensdo Manual

Os valores de forga de preensdo manual estdo descritos na tabela 4. A média da forca de
preensdo manual foi comparada com os trés tipos de Ol, esse resultado foi significativamente
diferente para todos os grupos. Quando comparada com os dados de referéncia especificos
por idade (RAUCH et al., 2002), a for¢a de preensdo foi baixa em 77,8% dos individuos com Ol
tipo Ill. Os tipos Ol diferiram significativamente nos escores z da for¢a de preenséo especifica

para a idade.

Tabela 4. Forga de preensdo manual por tipo de Ol, idade e estatura

Grupo
p-valor
Tipo 1 (n=10)  Tipo lll (n=12) Tipo IV (n=13)

Forca de Preenséo (N), Média + DP * 171,65 + 131,55 63,49 +43,88 142,62+82,82 0,021
Forca de Preensdo por Idade (n; %) ™'

Baixo 3; 50,0 7, 77,8 11;100,0

Adequado 3;50,0 2,222 - 0,001
Alto 2,286 1;100,0° -

tAnova One-Way, nivel de significancia p<0,05; ' ' Teste do Qui-quadrado, nivel de significancia p<0,05.
a = diferenca do tipo | com tipo Ill. b = associacéo entre as variaveis

Andlise Bioquimica

A tabela 5 mostra os dados referentes aos exames bioquimicos dos sujeitos com Ol. O
perfil lipidico dos participantes mostrou que 39,4%, 30,3% e 38,2% possuem HDL baixo, LDL e
triglicerideos altos, respectivamente. Com relagdo as vitaminas e minerais importantes para a
salde Ossea, os individuos apresentaram valores adequados de calcio e vitamina D. Os
resultados ndo mostraram diferengas significativas entre 0os grupos para nenhum parametro,

por isso ndo foram apresentadas na tabela.
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Tabela 5. Exames Bioquimicos por tipo de Ol (n; %)

Grupo

Tipo Il (n=20)

Tipo IV (n=16)

Total

Colesterol Total (mg/dL), Média + DP

Adequado
Alto

HDL (mg/dL), Média + DP
Baixo
Adequado
LDL (mg/dL), Média + DP
Adequado
Alto
Triglicerideos (mg/dL), Média + DP
Adequado
Alto
Glicose (mg/dL), Média + DP
Baixo
Adequado
Alto

Hemoglobina Glicada (%)

Adequado
Alto
Célcio (mg/dL), Média + DP
Adequado
Alto
Vitamina D (ng/mL), Média + DP
Baixo

Adequado

154,27 + 33,70
16; 89,9
2;11,1

50,77 +9,91
8; 44,4
10; 55,6

83,86 + 32,04
14; 77,8
4;22,2

93,42 + 27,54
12; 63,2
7,36,8

80,07 + 11,59

1,77
12; 983

5,16
11, 84,6
2,154
9,96 + 0,49
19; 95,0
1;5,0
32,65 + 10,96

9; 100,0

154,53 + 29,53
14; 93,3
1,6,7
49,13 + 15,16
5; 33,3
10; 66,7
85,82 + 30,11
9; 60,0
6; 40,0
100,60 + 34,14
9; 60,0
6; 40,0
98,66 + 23,35

5; 55,6

4; 44,4
5,21

8; 100

9,91 +0,49

15; 93,8

1;6,3
35,27 £+ 16,16

1;125

7,875

154,39 + 31,38
30; 90,9
3;9,1
50,03 +12,38
13; 39,4
20; 60,6
84,75 + 30,71
23; 69,7
10; 30,3
96,58 + 30,35
21;61,8
13; 38,2
87,68 + 19,29
1;4,5
17; 77,3
4;18,2
5,18
19; 90,5
2;9,5
9,93 +0,49
34; 94,4
2;5,6
33,88 + 13,27
1,59
16; 94,1

Legenda: HDL (High Density Lipoprotein); LDL (Low Density Lipoprotein)

Consumo Alimentar

Trinta e oito sujeitos descreveram seu dia alimentar habitual, informando horérios e

guantidades ao avaliador. Os dados sobre o percentual de ingestao diaria recomendada para

macronutrientes e calcio estdo descritos na tabela 6. Observa-se que a ingestdo de

carboidratos e lipidios ficou acima da ingestéo diaria recomendada para 16,7% e 30,6% dos

individuos, respectivamente. Por outro lado, as ingestdes de proteina estavam adequadas para

91,7% dos sujeitos.

O consumo diario refletiu em média 50,95% de carboidrato, 17,88% de proteina e 31,43%

de lipidio. Quando se trata do consumo de calcio, nota-se que apenas 33,3% dos participantes
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tém um consumo adequado durante o dia e 66,7% n&o atingem a ingestdo diaria

recomendada.

Tabela 6. Consumo alimentar por tipo de Ol

Total
Tipo Il (n=20) Tipo IV (n=16)
Carboidrato (%) 49,67 52,55 50,95
Classificagdo RDA (n; %)
Baixo 8; 40 3;18,8 11; 30,6
Adequado 9: 45 10; 62,5 19; 52,8
Alto 3;15 3;18,8 6; 16,7
Proteina (%) 18,91 16,6 17,88
Classificagdo RDA (n; %)
Baixo - 3;18,8 3:;8,3
Adequado 20; 100 13; 81,3 33;91,7
Lipidio (%) 31,41 31,46 31,43
Classificagdo RDA (n; %)
Baixo 4,20 3,188 7,194
Adequado 10; 50 8; 50 18; 50,0
Alto 6; 30 5;31,3 11; 30,6
Calcio
Classificagdo RDA (n; %)
Baixo 13; 65 11; 68,8 24; 66,7
Adequado 7,35 5;31,3 12; 33,3

Legenda: DRIs (Dietary Reference Intakes)

As correlacdes entre a forgca de preensdo manual e o0s aspectos antropométricos,

nutricionais e funcionais sao apresentadas na tabela 7. Houve correlacdes significativas entre a

forca de preensdo manual e a idade. A ingestdo de proteina e 0 exame bioquimico de célcio se

correlacionaram de forma negativa com a for¢ca de preensdo manual. A correlagdo da forca de

preensdo manual e o desempenho funcional, analisado pela aplicacdo do PEDI foi significativa.
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Tabela 7. Correlagdo entre a forga de preensdo manual e 0s aspectos antropométricos,

nutricionais e funcionais

Forca de Preensdo Manual

n r p-valor
Idade (anos) " 35 0,815 0,000
Peso (z-score) ' 35 0,204 0,247
Altura (z-score) * 35 0,264 0,131
IMC (z-score)* 34 -0,25 0,008
Proteina (%) * 24 -0,549 0,005
Calcio Sérico (mg/dL)* 24 -0,489 0,015
Desempenho Funcional** 35 0,609 0,000

TCorrelacéo de Pearson, nivel de significancia p<0,05." *Correlagéo de Spearman, nivel de significancia
p<0,05.

Outras correlagbes foram avaliadas e descritas nas tabelas 8 e 9. Apenas a correlacdo
entre o desempenho funcional e o deslocamento antero-posterior do COP no teste de equilibrio

na condi¢&o de olhos abertos (r2 =0,667) apresentou correlacdo significativa.

Tabela 8. Correlacédo entre o IMC e a idade

IMC (z-score) (n= 48)

r p-valor

Idade (anos) 0,065 0,848

Regressdao linear simples, nivel de significancia p<0,05.
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Tabela 9. Correlacdo entre a forca de preensdo manual e o desempenho funcional e

equilibrio
Forca de Preensdo Manual llzisni?;eg;r?

n r p-valor r p-valor
Comprimento do Cop OA (cm) 11 0,126 0,712 0,302 0,367
Comprimento do Cop OF (cm) 11 0,185 0,586 0.302 0,367
Velocidade média OA (cm/s) 11 -0,136 0,690 0,377 0,253
Velocidade média OF (cm/s) 11 0,008 0,980 0,377 0,253
Area 95% OA (cm?) 11 -0,204 0,548 0.435 0,181
Area 95% OF (cm?) 11 -0,132 0,699 0.435 0,181
Amplitude COPap OA (cm) 11 0,143 0,675 0,667 0,025
Amplitude COPap OF (cm) 11 0,137 0,687 0,551 0,079
Amplitude COPmI OA (cm) 11 -0,128 0,707 0,203 0,549
Amplitude COPmI OF (cm) 11 0,051 0,882 0,186 0,585

TCorrelagéo de Pearson, nivel de significancia p<0,05." *Correlacdo de Spearman, nivel de significancia
p<0,05.

Legenda: COP (centro de pressao); AP (antero-posterior); ML (médio-lateral); AO (olhos abertos); OF
(olhos fechados).
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7. DISCUSSAO

O objetivo deste estudo foi reconhecer e discutir dados motores e nutricionais de individuos
com Ol de grau leve, moderado e grave atendidos no centro de referéncia no manejo da Ol na
regido Centro-Oeste do Brasil. Tendo em vista a raridade da patologia e a falta de estudos
nessa area, esses dados mostram um panorama geral da populagéo de Ol assistida na regiao
Centro-Oeste brasileira.

Os dados iniciais caracterizaram a amostra composta por 50 sujeitos, sendo 54% do sexo
masculino e 42% do sexo feminino. A hereditariedade esteve presente na histéria de 42% dos
individuos com Ol, e na maioria das vezes o diagndstico é feito durante o primeiro ano de vida.

Tratando-se dos aspectos antropométricos, apesar do IMC estar em sua maioria, dentro da
normalidade, observa-se um alto percentual de individuos jovens com sobrepeso, obesidade e
obesidade grave. Esses dados corroboram com outros estudos que mostraram que pacientes
com varios tipos de Ol tendem a estar acima do peso ou obesos (AGLAN et al., 2012;
CHAGAS et al., 2012; FANO et al., 2010).

Corroborando com outros estudos (FANO et al., 2010), quando comparados o IMC entre os
tipos de Ol, ndo foram encontradas diferengas significativas, apenas uma diferenca significativa
no peso médio relacionado com os tipos de Ol, na qual a forma mais grave apresentou um
menor desvio padrao do que as demais, podendo ser explicado pela deficiéncia de crescimento
presente nas formas mais graves. Em comparacdo com os valores conhecidos de excesso de
peso na populacéo brasileira (OMS, 2009), os resultados antropométricos dos individuos com
Ol se mostraram semelhantes, tendo em vista que 27% apresentou excesso de peso e o
namero de obesos foi de 10,4%.

Tais condicdes antropométricas podem estar relacionadas com as caracteristicas
funcionais dos individuos. Apesar de 54% dos individuos possuirem capacidade de marcha
independente, a atividade fisica ndo estava presente na vida de 76% da amostra. Apos a
ocorréncia de uma fratura, as atividades da vida diaria sé@o limitadas devido & imobilizagao
(CAUDILL et al., 2010). Estudos indicam que a redugdo da pratica de atividade fisica esta
relacionada com o medo de fratura nos pacientes com Ol. No momento da fratura e durante a
cicatrizagdo, as criangas relatam dor, e, além disso, ap6s uma fratura, os muisculos e 0s 0ssos
tornam-se mais fracos, aumentando o risco de uma nova ocorréncia. Tais condic6es podem
afetar o desenvolvimento de habilidades motoras, retardando-as ou até regredindo as
habilidades ja adquiridas (CAUDILL et al., 2010; ZACK et al., 2005).

Apesar da pratica da fisioterapia ndo estar presente na rotina de 80% dos sujeitos, ela teve
associacdo e maior participacdo dos sujeitos com o tipo mais grave de Ol. Ja as atividades
escolares, como aulas de educacdo fisica e recreio, apresentaram baixos indices de
participagdo por parte dos individuos com OIl. Mais da metade dos individuos,
independentemente do tipo de Ol, relatou ndo participar das aulas de educacdo fisica e o
motivo por mais vezes relatado era o “medo de fratura”, além do “despreparo da escola” ou “a
superprotecédo dos pais”. Durante o recreio, 45,9% alegaram participar do recreio, mas sem a

pratica de atividades de movimento e 24,3% relatou nem sequer participar do recreio com os
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colegas. Sabe-se que geralmente os pacientes sdo impedidos de praticar atividades fisicas ou
até mesmo participar de atividades escolares com movimento, devido a grande fragilidade
Ossea e todos 0s aspectos clinicos da patologia (FRITZ et al., 2009).

A falta de atividades motoras durante os primeiros anos de vida pode comprometer
habilidades motoras basicas para a vida (DEMURA et al., 2008). O equilibrio postural j& foi
descrito como um componente basico para as demais atividades motoras. Tendo em vista a
importancia do controle postural para o desenvolvimento de todos os individuos, um teste de
equilibrio postural foi aplicado em 11 sujeitos com Ol aptos a realizagdo, acompanhados no
ambulatério de metabolismo 6sseo do HUB.

Durante a avaliacdo os individuos mantiveram o equilibrio por 20 segundos nas condicfes
de olhos abertos e olhos fechados. Apesar de possuirem os tipos mais brandos de Ol, boa
independéncia e poucas limitacdes motoras, tais individuos podem apresentar limitacdes
durante as atividades de vida diaria como caminhada e corrida. Todas as variaveis
apresentaram valores maiores na condi¢do de olhos fechados. O comprimento do CoP, bem
como a velocidade média, foi significativamente maior na situacdo de olhos fechados.
Demonstrando maior oscilagdo do CoP nesta condicéo.

Ja foi relatado na literatura por Pouliot-Laforte et al. um pior controle postural em individuos
com Ol tipo | em comparagcdo com individuos TD (POULIOT-LAFORTE et al., 2017). Além
disso, ja é sabido que musculos, tenddes, ligamentos e pele, compostos principalmente pelo
coldgeno tipo |, demonstram ter impacto no controle postural. Portanto, com o objetivo de
reduzir o risco de quedas e a frequéncia de fraturas em criancas e adolescentes com Ol,
terapias destinadas a melhorar o controle postural se fazem necessarias (POULIOT-LAFORTE
etal., 2017).

A for¢a de preensdo manual foi avaliada em 35 individuos com Ol. Em valores absolutos,
houve diferencas significativas na forca de preensdo manual quando comparados os tipos mais
leves e mais graves da patologia, observa-se uma significativa menor forca de preensédo
manual no tipo mais grave de OIl. Portanto, corroborando com achados de Montpetit et al.,, a
gravidade do tipo de Ol se demonstrou no nivel de for¢ca produzida durante a preensdo manual
(MONTPETIT et al., 2003). O tipo Ill, considerado mais grave, obteve menor média de forga de
preensédo, enquanto o tipo |, considerado mais leve obteve maior média. Podendo concluir que
quanto maior a gravidade da patologia menor é a sua forca de preensdo manual. Quando
comparada com os dados de referéncia especificos por idade, a forga de preensao foi baixa em
77,8% dos individuos com Ol tipo lll. Ja a forca comparada pela altura, gerou valores
adequados e altos. Tal situacdo pode ser explicada pela manifestacdo clinica classica da
patologia, a baixa estatura.

Valores de macronutrientes avaliados mostraram um padrdo de consumo alimentar com
valores adequados. Individuos saudaveis geralmente apresentam uma alta ingestdo de
proteinas e gorduras e uma baixa ingestdo de carboidratos, por isso, possivelmente, individuos
com Ol possuem os habitos alimentares semelhantes aos das criangas saudaveis
(ZAMBRANO et al., 2014).
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O consumo alimentar, avaliado quantitativamente apresentou valores adequados com os
preconizados para a populacdo em geral, porém os parametros bioquimicos em Ol mostraram
niveis altos quando se trata de perfil lipidico. Tal resultado pode estar associado com a
qualidade dos alimentos que fazem parte do habito alimentar desses individuos. 39,4%, 30,3%
e 38,2% apresentaram HDL baixo, LDL e triglicerideos altos, respectivamente. Associados a
esses resultados, esta a obesidade, que acaba impedindo a mobilidade, aumentando o impacto
sobre os 0ssos e o risco de doencgas crbnicas derivadas do excesso de peso (ZANI et al.,
2017).

Associados aos resultados ja apresentados, como um IMC elevado, falta de mobilidade e
pratica de atividades fisicas, 66,7% dos individuos com Ol apresentaram um baixo consumo
de calcio. A ingestao de célcio desempenha um papel importante na regulagdo do metabolismo
energético e no risco de desenvolver obesidade. Zambrano et al., observaram que 75% dos
individuos tinham uma ingestdo de célcio abaixo de 95% do valor diario recomendado em
todos os tipos de gravidade da patologia. Mesmo em individuos saudaveis, é reconhecido que,
durante toda a vida, uma baixa ingestéo de calcio e vitamina D pode contribuir para um maior
risco de fraturas (KALKWARF; KHOURY; LANPHEAR, 2003). Em individuos com OlI, esses
nutrientes se tornam ainda mais importantes tendo em vista que a terapia com bisfosfonatos
requer uma ingestdo adequada de calcio e niveis adequados de vitamina D para aumentar a
formagédo 6ssea (DRAKE; CLARKE; KHOSLA, 2008).

As varidveis antropométricas apresentaram correlagbes significativas com a forca de
preensdo manual, indicando que quanto maior a idade, o peso, a altura e o IMC, maior a forga
de preensdo manual em individuos com OIl. Além disso, os nutrientes de uma alimentagéo
saudavel foram associados aos niveis de for¢a, tendo em vista que consumo de proteina e os
niveis de calcio no sangue se correlacionaram negativamente com a for¢ca de preensao
manual.

O fator mobilidade também gerou uma correlacdo significativa. Quanto maior o
desempenho funcional, no quesito mobilidade, maior a for¢a de preensdo manual. Montpetit et
al., observaram que os individuos Ol tipo lll apresentavam menores escores em relagdo a
mobilidade e & vida doméstica, e tiveram menores niveis de participagdo no meio profissional,
atividades esportivas e meios de locomocdao (MONTPETIT et al.,, 2011). Se tratando de
capacidades funcionais, esses fatores influenciam o tempo necessério para tais individuos
atingirem marcos motores diversos, o nivel de deambulacdo e as habilidades de autocuidado
(LAND et al., 2006). Sendo assim, torna-se fundamental o estimulo as habilidades funcionais
dos individuos com Ol desde a infancia, a fim de estimular as conquistas dos marcos motores
gue marcam a primeira infancia, o autocuidado, a independéncia e até mesmo a socializacao.

Nosso estudo apresenta pontos fortes e limitacdes e devido as condi¢des clinicas da
patologia, a amostra se mostra heterogénea quanto ao comportamento das variaveis, o que
prejudica a caracterizacdo dos sujeitos. No entanto, por se tratar de uma sindrome rara, o
namero de sujeitos da amostra torna-se robusto e representativo. Além disso, os dados

apresentados séo pioneiros e ndo existem para tal populag&o no Brasil.
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8. CONCLUSOES

Individuos com Ol apresentam quadros de sobrepeso e obesidade logo na infancia, além
de baixos niveis de atividade fisica, comprometimento da funcionalidade e consumo de célcio
abaixo dos niveis adequados. Foi observado que quanto maior a gravidade da Ol, menor € a
forca de preensdo manual. O consumo de proteina e os niveis de célcio no sangue foram
correlacionados com a forga de preensdo manual. Além disso, o controle postural apresentou
maior oscilacdo do CoP na condi¢éo de olhos fechados do que com olhos abertos.

Conhecer os dados epidemioldgicos e clinicos, como aspectos motores e nutricionais de
parte da populacdo de Ol assistida na regido Centro-Oeste brasileira pode refletir na melhor

abordagem para diagndstico e tratamento destes pacientes..

27



9. REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS
AGLAN, M. S. et al. Anthropometric measurements in Egyptian patients with osteogenesis
imperfecta. American Journal of Medical Genetics, Part A, v. 158 A, n. 11, p. 2714-2718,
2012.
AZZAM, K. A. et al. Mid-term Results of Femoral and Tibial Osteotomies and Fassier-Duval
Nailing in Children With Osteogenesis Imperfecta. Journal of Pediatric Orthopaedics, v. 00, n.
00, p. 1-6, 2016.
CABRAL, W. A. et al. Prolyl 3-hydroxylase 1 deficiency causes a recessive metabolic bone
disorder resembling lethal/severe osteogenesis imperfecta. Nature Genetics, v. 39, n. 3, p.
359-365, 2007.
CASTILLO, H.; SAMSON-FANG, L. Effects of bisphosphonates in children with osteogenesis
imperfecta: An AACPDM systematic review. Developmental Medicine and Child Neurology,
v.51,n. 1, p. 17-29, 2009.
CAUDILL, A. et al. Ankle strength and functional limitations in children and adolescents with
type | osteogenesis imperfecta. Pediatric Physical Therapy, v. 22, n. 3, p. 288-295, 2010.
CHAGAS, C. E. A. et al. Do patients with osteogenesis imperfecta need individualized
nutritional support? Nutrition, v. 28, n. 2, p. 138-142, 2012.
CHEN, F. et al. First mouse model for combined osteogenesis imperfecta and ehlers-danlos
syndrome. Journal of Bone and Mineral Research, v. 29, n. 6, p. 1412-1423, 2014.
DA SILVA, J. V. L. et al. Food consumption of children and adolescents living in an area of
invasion in Maceio, Alagoas, Brazil. Revista brasileira de epidemiologia = Brazilian journal
of epidemiology, v. 13, n. 1, p. 83-93, 2010.
DEMURA, S. et al. Age-stage differences in body sway suring a static upright posture based on
sway factors and relative accumulation of power frequency. Percepctual and Motor Skills, v.
107, n. 1, p. 89-98, 2008.
DONG, Y. et al. A 16-week randomized clinical trial of 2000 international units daily vitamin
D3supplementation in black youth: 25-Hydroxyvitamin D, adiposity, and arterial stiffness.
Journal of Clinical Endocrinology and Metabolism, v. 95, n. 10, p. 4584-4591, 2010.
DRAKE, M. T.; CLARKE, B. L.; KHOSLA, S. Bisphosphonates: mechanism of action and role in
clinical practice. Mayo Clinic proceedings, v. 83, n. 9, p. 1032-45, 2008.
DWAN, K. et al. Bisphosphonate therapy for osteogenesis imperfecta (Review). The Cochrane
Library, n. 7, p. 1-49, 2014.
ENGELBERT, R. H. et al. Osteogenesis imperfecta in childhood: impairment and disability.
Pediatrics, v. 99, n. 2, p. €3, 1997a.
ENGELBERT, R. H. et al. Osteogenesis imperfecta in childhood: impairment and disability--a
follow-up study. Archives of physical medicine and rehabilitation, v. 80, n. 8, p. 896—903,
1999.
ENGELBERT, R. H. et al. Osteogenesis imperfecta in childhood: Impairment and disability. A
prospective study with 4-year follow-up. Archives of Physical Medicine and Rehabilitation, v.
85, n. 5, p. 772-778, 2004.

28



ENGELBERT, R. H. H. et al. Functional Outcome in Osteogenesis Imperfecta: Disability Profiles
Using the PEDI. Pediatric Physical Therapy, v. 9, p. 18-22, 1997b.

FANO, V. et al. Osteogénesis imperfecta. Evaluacién clinica, funcional y multidisciplinaria de 65
pacientes. Anales de Pediatria, v. 72, n. 5, p. 324-330, 2010.

FORLINO, A.; MARINI, J. C. Osteogenesis imperfecta. The Lancet, v. 387, n. 10028, p. 1657—
1671, 2016.

FRITZ, J. M. et al. A fracture risk assessment model of the femur in children with osteogenesis
imperfecta (Ol) during gait. Medical Engineering and Physics, v. 31, n. 9, p. 1043-1048,
2009.

GALLI, J. C. Osteoporose. Acta Ortop Bras, v. 9, n. 2, p. 3-12, 2001.

GARCIA, G. C. B.; GAMBARDELLA, A. M. D.; FRUTUOSO, M. F. P. Estado nutricional e
consumo alimentar de adolescentes de um centro de juventude da cidade de S&o Paulo.
Revista de Nutri¢&o, v. 16, n. 1, p. 41-50, 2003.

GARMAN, C. R. et al. Gait Deviations in Children With Osteogenesis Imperfecta Type I.
Journal of Pediatric Orthopaedics, v. 00, n. 00, p. 1-6, 2017.

GASIOR, J. S. et al. Assessment of maximal isometric hand grip strength in school-aged
children. Open Medicine, v. 13, n. 1, p. 22—-28, 2018.

GERMAIN-LEE, E. L. et al. Cross-sectional and longitudinal growth patterns in osteogenesis
imperfecta: implications for clinical care. Pediatric Research, v. 79, n. 3, p. 489-495, 2016.
GRAF, A. et al. Gait characteristics and functional assessment of children with type |
osteogenesis imperfecta. Journal of Orthopaedic Research, v. 27, n. 9, p. 1182-1190, 2009.
HILL, C.; BAIRD, W.; WALTERS, S. Quality of life in children and adolescents with
Osteogenesis Imperfecta: a qualitative interview based study. Health and quality of life, n. Hui
lii, p. 1-9, 2014.

HUXHAM, F. E.; GOLDIE, P. A.; PATLA, A. E. Theoretical considerations in balance
assessment. Australian Journal of Physiotherapy, v. 47, n. 2, p. 89-100, 2001.

KALKWARF, H. J.; KHOURY, J. C.; LANPHEAR, B. P. Milk intake during childhood and
adolescence , adult bone density , and osteoporotic fractures in US women 1 — 3. n. July, 2003.
KAVOUNOUDIAS, A.; ROLL, R.; ROLL, J. P. Foot sole and ankle muscle inputs contribute
jointly to human erect posture regulation. Journal of Physiology, v. 532, n. 3, p. 869-878,
2001.

LAND, C. et al. Effect of intravenous pamidronate therapy on functional abilities and level of
ambulation in children with osteogenesis imperfecta. Journal of Pediatrics, v. 148, n. 4, p.
456-460, 2006.

MARINI, J. C. et al. Consortium for osteogenesis imperfecta mutations in the helical domain of
type | collagen: regions rich in lethal mutations align with collagen binding sites for integrins and
proteoglycans. Human Mutation, v. 28, n. 3, p. 209-221, mar. 2007.

MAROM, R. et al. Pharmacological and biological therapeutic strategies for osteogenesis
imperfecta. American Journal of Medical Genetics, Part C: Seminars in Medical Genetics,
v. 172, n. 4, p. 367-383, 2016.

29



MONTPETIT, K. et al. Rapid Increase in Grip Force After Start of Pamidronate Therapy in
Children and Adolescents With Severe Osteogenesis Imperfecta. Pediatrics, v. 111, n. 5, p.
€601-e603, 2003.

MONTPETIT, K. et al. Activities and participation in young adults with Osteogenesis Imperfecta.
Journal of Pediatric Rehabilitation Medicine, v. 4, n. 1, p. 13-22, 2011.

MONTPETIT, K. et al. Multidisciplinary Treatment of Severe Osteogenesis Imperfecta:
Functional Outcomes at Skeletal Maturity. Archives of Physical Medicine and Rehabilitation,
v. 96, n. 10, p. 1834-1839, 2015.

NARDONE, A.; TURCATO, A. M. An overview of the physiology and pathophysiology of
postural control. Biosystems and Biorobotics, v. 19, p. 3-28, 2018.

PAHOR, M.; MANINI; CESARI, M. Sarcopenia: clinical evaluation, biological markers and other
evaluation tools. The Journal of Nutrition Health and Aging, v. 13, n. 8, p. 724—-728, 2009.
PALOMO, T. et al. Body Composition in Children and Adolescents with Osteogenesis
Imperfecta. Journal of Pediatrics, v. 169, p. 232-237, 2016.

POULIOT-LAFORTE, A. et al. Physical activity in youth with osteogenesis imperfecta type |.
Journal of musculoskeletal & neuronal interactions, v. 15, n. 2, p. 171-6, 2015.
POULIOT-LAFORTE, A. et al. Static Postural Control in Youth With Osteogenesis Imperfecta
Type |. Archives of Physical Medicine and Rehabilitation, v. 98, n. 10, p. 1948-1954, 2017.
RAUCH, F. et al. Muscle analysis by measurement of maximal isometric grip force: New
reference data and clinical applications in pediatrics. Pediatric Research, v. 51, n. 4 1, p. 505—
510, 2002.

SALEHPOUR, S.; TAVAKKOLI, S. Cyclic pamidronate therapy in children with osteogenesis
imperfecta. Journal of Pediatric Endocrinology and Metabolism, v. 23, n. 1-2, p. 73-80,
2010.

SHI, C. G.; ZHANG, Y.; YUAN, W. Efficacy of bisphosphonates on bone mineral density and
fracture rate in patients with osteogenesis imperfecta: A systematic review and meta-analysis.
American Journal of Therapeutics, v. 23, n. 3, p. €894—-e904, 2016.

SIGULEM, D. M.; DEVINCENZI, M. U.; LESSA, A. C. Diagnosis of child and adolescent
nutritional status. J Pediatr (Rio J), v. 76 Suppl 3, p. S275-84, 2000.

SILLENCE, D.; SENN, A.; DANKS, D. Genetic heterogeneity in osteogenesis imperfecta.
Journal of medical genetics, v. 16, p. 101-116, 1979.

STRANSKY, M.; RYSAVA, L. Nutrition as Prevention and Treatment of Osteoporosis. Physiol.
Res, v. 58, p. 7-11, 2009.

TAKKEN, T. et al. Cardiopulmonary fithess and muscle strength in patients with osteogenesis
imperfecta type I. Journal of Pediatrics, v. 145, n. 6, p. 813-818, 2004.

TOURNIS, S.; DEDE, A. D. Osteogenesis imperfecta — A clinical update. Metabolism: Clinical
and Experimental, v. 80, p. 27-37, 2018.

VAN BRUSSEL, M. et al. Physical Training in Children with Osteogenesis Imperfecta. The
Journal of Pediatrics, v. 152, n. 1, p. 111- 116.e1, 2008.

VEILLEUX, L.-N. et al. Muscle Function in Osteogenesis Imperfecta Type IV. Calcified Tissue

30



International, n. May, 2017.

VEILLEUX, L. N. et al. Muscle anatomy and dynamic muscle function in osteogenesis
imperfecta type I. Journal of Clinical Endocrinology and Metabolism, v. 99, n. 2, 2014.
VERBECQUE, E. et al. Psychometric properties of functional balance tests in children: A
literature review. Developmental Medicine and Child Neurology, v. 57, n. 6, p. 521-529,
2015.

VIEIRA, J. G. H. Diagnéstico laboratorial e monitoramento das doengas osteometabdlicas.
Jornal Brasileiro de Patologia e Medicina Laboratorial, v. 43, p. 75-82, 2007.

WARD, K. A. et al. Vitamin D status and muscle function in post-menarchal adolescent girls.
Journal of Clinical Endocrinology and Metabolism, v. 94, n. 2, p. 559-563, 2009.
WESTERTERP-PLANTENGA, M. S. et al. Dietary Protein, Weight Loss, and Weight
Maintenance. Annual Review of Nutrition, v. 29, n. 1, p. 21-41, 2009.

WIND, A. E. et al. Is grip strength a predictor for total muscle strength in healthy children,
adolescents, and young adults? European Journal of Pediatrics, v. 169, n. 3, p. 281-287,
2010.

ZACK, P. et al. Fracture and non-fracture pain in children with osteogenesis imperfecta. Acta
Paediatrica, v. 94, n. 9, p. 1238-1242, 2005.

ZAMBRANO, M. B. et al. Anthropometry, Nutritional Status, and Dietary Intake in Pediatric
Patients with Osteogenesis Imperfecta. Journal of the American College of Nutrition, v. 33,
n. 1, p. 18-25, 2014.

ZANI, A. et al. Weight loss surgery improves quality of life in pediatric patients with
osteogenesis imperfecta. Surgery for Obesity and Related Diseases, v. 13, n. 1, p. 41-44,
2017.

31



APENDICES

APENDICE 1: TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - TCLE

Convidamos o(a) Senhor(a) a participar voluntariamente do projeto de pesquisa Analise
do controle postural, coordenagdo motora e for¢a em individuos com Osteogénese Imperfeita ,
sob a responsabilidade do pesquisador Ana Cristina de David. O projeto se caracteriza por um
estudo transversal descritivo com grupos de pacientes com osteogénese imperfeita (Ol) em
que os individuos serdo avaliados quanto ao equilibrio postural em pé ou sentado, composi¢cao
corporal, coordenacéo e funcdo motora e também da forca manual. O objetivo desta pesquisa
é avaliar individuos de diferentes idades e tipos de Ol atendidos no Hospital Universitario de
Brasilia quanto aos parametros de equilibrio, forca e coordenag¢do motora, na medida em que
conhecer os individuos com Ol, suas limitacdes e necessidades em relagdo ao controle motor
pode contribuir de forma significativa no apoio e orientacdo de praticas seguras e efetivas no
seu desenvolvimento psicomotor.

O(a) senhor(a) recebera todos os esclarecimentos necessarios antes e no decorrer da
pesquisa e lhe asseguramos que seu nome ndo aparecerd sendo mantido o mais rigoroso
sigilo pela omisséo total de quaisquer informag¢des que permitam identifica-lo(a).

A sua participacao se dara por meio de avaliagdes do equilibrio, coordenagédo motora,
forca e composi¢do corporal em durante o periodo de internagdo em momentos que nao
prejudiguem a administragdo do medicamento ou demais condutas da equipe médica com um
tempo estimado de 60 minutos para sua realizacao.

Os riscos decorrentes de sua participacdo na pesquisa sdo queda e tempo prolongado
de exposi¢do, que serdo minimizados a partir do uso rigoroso dos procedimentos de avaliacdo
e acompanhamento de 2 a 3 avaliadores e equipe médico-hospitalar. Se vocé aceitar
participar, estara contribuindo para o conhecimento dos aspectos do desenvolvimento
psicomotor na Ol e futuras contribuicdes de intervencdes seguras e efetivas para melhoria das
capacidades fisicas e qualidade de vida do paciente com Ol.

O(a) Senhor(a) pode se recusar a responder (ou participar de qualquer procedimento)
qualquer questdo que lhe traga constrangimento, podendo desistir de participar da pesquisa
em qualguer momento sem nenhum prejuizo para o(a) senhor(a). Sua participacdo é
voluntéria, isto €, ndo ha pagamento por sua colaboracao.

Todas as despesas que vocé tiver relacionadas diretamente ao projeto de pesquisa
(tais como, passagem para o local da pesquisa, alimentacdo no local da pesquisa ou exames

para realizagdo da pesquisa) serdo cobertas pelo pesquisador responsavel.
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Caso haja algum dano direto ou indireto decorrente de sua participacdo na pesquisa,
vocé devera buscar ser indenizado, obedecendo-se as disposicdes legais vigentes no Brasil.

Os resultados da pesquisa serdo divulgados na Faculdade de Educacéo Fisica da
Universidade de Brasilia podendo ser publicados posteriormente. Os dados e materiais serdo
utilizados somente para esta pesquisa e ficardo sob a guarda do pesquisador por um periodo
de cinco anos, apos isso serdo destruidos.

Se o(a) Senhor(a) tiver qualquer duvida em relagdo a pesquisa, por favor telefone para:
Giovana de Aguiar Coélho ou Ana Cristina de David, na Universidade de Brasilia no telefone
(61) 3107-2502 ou (61) 991617994, disponivel inclusive para ligacdo a cobrar
(giovanacoelho3@gmail.com)

Este projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias
da Saude (CEP/FS) da Universidade de Brasilia. O CEP é composto por profissionais de
diferentes areas cuja funcdo € defender os interesses dos participantes da pesquisa em sua
integridade e dignidade e contribuir no desenvolvimento da pesquisa dentro de padrdes éticos.

As duvidas com relacdo a assinatura do TCLE ou os direitos do participante da pesquisa

podem ser esclarecidos pelo telefone (61) 3107-1947 ou do e-mail cepfs@unb.br ou
cepfsunb@gmail.com, horario de atendimento de 10:00hs as 12:00hs e de 13:30hs as 15:30hs,

de segunda a sexta-feira. O CEP/FS se localiza na Faculdade de Ciéncias da Saude, Campus
Universitario Darcy Ribeiro, Universidade de Brasilia, Asa Norte.
Caso concorde em participar, pedimos que assine este documento que foi elaborado

em duas vias, uma ficard com o pesquisador responsavel e a outra com o Senhor (a).

Nome / assinatura

Pesquisador Responsavel
Nome e assinatura

Brasilia,  de de
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APENDICE 2: TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR

TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR

Vocé estad sendo convidado para participar de uma pesquisa que quer saber como esta o seu
equilibrio, sua for¢ca e sua coordenacdo motora. Seus pais permitiram que vocé participe.
Outras criangas também irdo participar dessa pesquisa, elas tém de 06 a 17 anos de idade.
Vocé nao precisa participar da pesquisa se ndo quiser, € um direito seu e ndo tera nenhum
problema se desistir.

A pesquisa seré feita no Hospital Universitario de Brasilia ou na Faculdade de Educacao Fisica
da Unb, onde vocé vai conhecer e praticar alguns testes de se equilibrar, brincar e fazer forca.
Para isso, serdo usados alguns equipamentos para medir os seus resultados. O uso desses
equipamentos é considerado seguro, mas € possivel ocorrer um desequilibrio, ou sentir algum
tipo de dor, mas tudo seré feito na presenca dos seus pais e com assisténcia de uma equipe
especializada para te atender. Caso aconteca algo errado, vocé pode nos procurar pelos
telefones (61) 3107-2502 (61) 991617994, da pesquisadora Giovana Coélho, inclusive pode ser
ligado a cobrar. Mas ha coisas boas que podem acontecer como verificar seu equilibrio e sua
forca para te ajudar a ficar ainda mais forte e sugerir brincadeiras e atividades para te ajudarem
a crescer e se desenvolver. Se vocé morar longe da Universidade de Brasilia, n6s daremos a
seus pais dinheiro suficiente para transporte, para também acompanhar a pesquisa. Ninguém
sabera que vocé esta participando da pesquisa, ndo falaremos a outras pessoas, nem daremos
a estranhos as informacdes que vocé nos der. Os resultados da pesquisa vao ser publicados,
mas sem identificar as criancas que participaram da pesquisa. Quando terminarmos a
pesquisa, os resultados fardo parte. Se vocé tiver alguma duvida, vocé pode me perguntar. Eu
escrevi os telefones na parte de cima desse texto.

Brasilia, de de

Assinatura do menor

Assinatura do(a) pesquisador(a)
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APENCICE 3: ANAMNESE

Projeto: Andlise de controle postural, forca, composi¢céo corporal e desempenho funcional de

individuos com Osteogénese Imperfeita
Data: [/ [/

Identificacdo

Nome:

Data de Nascimento:

Prontuéario:

Idade: Série Escolar:
Sexo: Cidade:
E-mail:

Telefone Residencial: Celular:

Tipo de Ol:

Retorno ao HUB:

Histérico de Fraturas:

Histéria Familiar:

Avaliagdo Antropométrica

Peso: Altura: IMC:

Forma preferencial de deslocamento:
( ) marcha independente ( ) marcha com bengala/muleta
( ) marcha com andador ( ) cadeira de rodas independente
( ) marcha com apoio de adulto ( ) cadeira de rodas dependente
Cadeira de rodas:
( ) adaptada ( ) ndo adaptada
Participa da Educacéo Fisica?

( ) SIM  Como? O que? Quanto?

( ) NAO Por que?
Participa na hora do recreio?

( ) SIM Como? O que?

( ) NAO Por que?
Atividades fora da escola:
Esportes

( ) SIM Como? O que? Quanto?

( ) NAO Por que?
Fisioterapia

( ) SIM  Como? O que? Quanto?

( ) NAO Por que?
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APENCICE 4: REGISTRO DE DADOS - UNIDADE DE PEDIATRIA

N

Universidade de Brasilia / Faculdade de Educacao Fisica
Programa de Pd6s-graduacdo em Educacao Fisica

Projeto: Aspectos Motores e Nutricionais de Individuos com Osteogénese Imperfeita

Data: [/ [/

Nome:
Dia Alimentar Habitual
Horério/Refei¢ao Alimento Quantidade Local
OBS:

Forca de Preensé@o Manual

Mao Direita M&o Equerda
Mao Direita M&o Equerda
M&o Direita M&o Equerda
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OBS:

Data:

Andlise Bioquimica

Glicose de Jejum

Hemoglobina Glicada

Colesterol Total

HDL

LDL

Triglicerideos

25-hidroxi-Vitamina D

Calcio
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Projeto: Aspectos Motores e Nutricionais de Individuos com Osteogénese Imperfeita

Data: [/ [/

Nome:

APENCICE 5: REGISTRO DE DADOS - AMBULATORIO

N

Universidade de Brasilia / Faculdade de Educacao Fisica
Programa de Pés-graduacéo em Educacao Fisica

Equilibrio Postural

Em pé/Sentado OA

Em pé/Sentado OF

Em pé/Sentado OA

Em pé/Sentado OF

Em pé/Sentado OA

Em pé/Sentado OF

OBS:

*AO: Olhos Abertos. OF: Olhos Fechados.

Funcao Muscular

Elevacéo do Calcanhar 1

Elevagdo da Cadeira 1

Elevacéo do Calcanhar 2

Elevacéo da Cadeira 2

Elevacéo do Calcanhar 3

Elevacéo da Cadeira 3

OBS:

Forca de Preensdo Manual

Mao Direita Mao Equerda
Mao Direita M&o Equerda
Mao Direita M&o Equerda

OBS:
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APENCICE 6: ESTUDO PILOTO

Unidade de Pediatria - Internagio

l

Funcdo Muscular: Teste de Elevagdo do Calcanhar e Teste de Elevacdo da Cadeira

Controle Postural: Equilibrio Estatico

Forga de Preensio Manual: Dinamdmetro
Desempenho Funcicnal: PEDI
Antropometria: IMC

Unidade de Pediatria - Internacao

Periodo de AvaliagGes 19.04 a 11.06 Limitagdes:
Rotina da Internagéo
Frequéncia 2x/semqna (Medicacao atrasada, Odontologia)
Segundas e Quintas - 14h Faltas
Agendados 23 pacientes Gravidade da doenca
Avaliados 8 pacientes Ponto Negativo:
Transporte
Ambulatorio de Metabolismo Osseo
Avaliagéo 06.06
Frequéncia 1a2x/imés iy
Quartas - 14h Ponto Positivo:
Agendados 5 pacientes Sala disponivel
Avaliado 1 paciente (incomum)
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ANEXOS

ANEXO 1: APROVAGAO DO COMITE DE ETICA

UNB - FACULDADE DE
CIENCIAS DA SAUDE DA W
UNIVERSIDADE DE BRASILIA

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: Andlise do controle postural, forga e coordenagdo motora de individuos com
Dsteogénese Imperfeita

Pesquisador: Ana Cristina de David

Area Tematica:

Versdo: 2

CAAE: 50075617.7.0000.0030

Instituigio Proponente: Faculdade de Educagdo Fisica - UnB

Patrocinador Principal: Financiamento Proprio

DADOS DO PARECER

Mameroe do Parecer: 2.570.210

Apresentagio do Projeto:

=& Ol tem um impacto importante na salde fisica, mental & social independente do tipo e gravidade da
doenga, levando a limitagdes e reduzindo a qualidade de vida. Apesar de ser uma doenca rara, ©
ambulatario & a enfermaria de pediatria do Hospital Universitario de Brasilia atende cerca de 120 pacientes
que recebem orientagdes e tratamento medicamentoso. O tratamento convencional, com o uso de
pamidronato, ajuda a aumentar a massa dssea e prevenir a ocorréncia de fraturas. Atualmente, as demais
intervengdes terapéuticas séo limitadas a fisioterapia e hidroterapia e em diversas situagdes, familiares e
profissionais na escola ou na rede de apoio da crianga apresentam pouco conhecimento a respeito da
doenga e demonstram receio em oferecer praticas seguras. Nesse contexto, & importante que profizsionais
da area da salde e da educagdo, especialmente fisioterapeutas e professores de Educagio Fisica tenham
um conhecimento atualizado e sejam capazes de oferecer servigos eficazes para essa populagdo, seja em
clubes, escolas, academias, ou com freinamento individualizadeo."

"E=ta pesquisa se caracteriza por um estudo transversal descritive com grupos de pacientes com
osteogénese imperfeita. A participago de todos oz pacientes serd voluntaria e seus responsaveis deverdo
assinar o termo de consentimento livre e esclarecido, assim como as criangas e adolescentes devem
assinar o termo de assentimente do menor antes da realizagio de qualguer aspecto relacionado &
pesguisa.”

“Sera utilizada uma amostra de conveniéncia, composta por individuos com diagnostico de

Enderego: Faculdade de Ciéncias da Salde - Campus Darcy Ribeiro

Bairro:  Asa Morte CEP: 70.210-000
UF: DF Municipio: BRASILIA
Telefone: (61)3107-1247 E-mail: cepfsunb@gmail.com
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UNB - FACULDADE DE
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UNIVERSIDADE DE BRASILIA arl

Contnuagdo 80 Panzcer 2.570.210

osteogénese imperfeita, atendidos no ambulatério ou enfermaria do Hospital Universitario de Brasilia - DF "
Serdo recrutados 40 pacientes com Ol e 40 individuos sem Ol pareados por idade e sexo.

"[...] os responsaveis e participantes serfo instruidos com relago aos aspectos &ticos & os objetivos da
pesquisa. Os pacientes com QI em processo de internaglo para administragdo do medicamento serdo
avaliados na enfermaria do HUB, enquanto oz pacientes atendidos no ambulatério do HUB serdo avaliados
no Laboratorio de Analise do Movimente Humano (LAMH) na Faculdade de Educagdo Fisica (FEF) da UnB.
Inicialmente sera realizada coleta de dados clinicos e demograficos dos participantes, a partir dos
prontudrios dos pacientes. Para os pacientes com Ol, serd registrado o tipo da doenca, o tempo de uso do
pamidronate € recorréncia de fraturas. Para a avaliag8o antropomeétrica, serfo realizadas as medidas de
altura, massa corporal, circunferéncia de pescogo e dobras cutdneas de triceps, subescapular & pema. Para
analisar o equilibrio postural na posigdo ereta guieta sera utilizada a plataforma de forga AccuSway Plus
(Advanced Mechanical Technologies, Inc). Serfo consideradas as seguintes varaveis referentes ao centro
de pressdo: amplitude do deslocamento na diregdo Sntero-posterior (COPap) & na diregdo médio-lateral
(COPmI), 95% da area da elipse (Area?5C0OP), & velocidade média do deslocamento (VelCOP). Serfo
realizados dois protocoles (sentado & em pé) em duas condigdes (olhos abertos e fechados). Para cada
protocolo e condigdo, serfo realizadas trés tentativas, com intervale de um minuto entre cada uma das
tentativas. A plataforma de forga sera posicionada no solo a uma distdncia de 1 metro da parede na qual
sera posicionado um ponto na altura dos olhos de cada sujeito nas condigdes com auxilio da visdo. O sujeito
devera permanecer em pé (ou sentado) sobre a plataforma de forga durante 20 segundos. A frequéncia de
amostragem utilizada sera de 100Hz. Os dados serdo filtrados em um filtro passa baixa a uma freguéncia de
10 Hz. Apods a coleta, as variaveis serdo processadas atraves do software Balance Clinic. Para avaliar a
forga muscular, serdo feitos dois testes de contragdo isométrica maxima utilizande um dinamémetro
hidraulico para mensurar a forga de preensdo manual & Para avaliar a coordenagdo motora sera utilizada a
escala GMFM-66. A aplicago desse instrumento sera realizada por profissionais treinados e o protocolo
sera seguido de acordo com as orientagdes descritas no Manual do Usudrio para medigdo da fungo motora
grossa. Também serd utilizada a escala Medida da Fungéo Motora — MFM, que avalia de modo abrangente

as disfungdes motoras proximais, distais e axiais, em amplo espectro das doengas neuromusculares.”

“Critério de Inclusdo:

Enderego: Faculdade de Ciéncias da Salde - Campus Dlarcy Ribeino

Bairro:  Asa More CEP: 70.210-000
UF: OF Municipio: BRASILIA
Telefone: (61)3107-1247 E-mail: cepfsunb@gmal com
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- Com diagndstico de Osteogénese Imperfeita dos tipos |, Il & I'V- A partir dos 6 anos de idade. Para o grupo
de individuos sem Ol:- & partir dos § anos de idade.- Sem atraso no desenvolvimento; - Sem déficit motor ou
neurclogico.

Critério de Exclusdo:

- Acometimento de fratura ha menos de 2 meses; - Diagndstico de doenga neurclégica associada & Ol -
Alteragdes nas fungdes cognitivas que impegam a colaberagio, compreensdo & participagio nas atividades
propostas.”

Objetivo da Pesquisa:

*Objetivo Primario:

Caracterizar o equilibrio, a forca e a coordenagdo motora de criangas, jovens e adultos com Osteogénese
Imperfeita.

Objetivo Secundario:

- Verificar as possiveis diferengas entre os pardmetros do equilibric estatico (em pé ou sentado, de acordo
com a condiclo motora) entre os diferentes tipos de Ol e individuos sem Ol com desenvolvimente tipico.

- Verificar e comparar a forga de preensdo manual nos individuos de diferentes tipos de Ol e o grupo sem
oL

Avaliagdo dos Riscos e Beneficios:
"Riscos:
0= rizcos 580 inerentes a qualquer pesquisa ufilizando os instrumentos propostos, tais como queda e tempo
prolongado de exposicdo aos testes, mas que serdo minimizados a partir do seguimento criterioso dos
métodos de avaliagBo e uso adequade dos instrumentos, além do acompanhamento de equipe médica do
HUB.
Beneficios:
- 0= pacientes serdo acompanhados pela equipe de pesquisa, sendo seus familiares orientados a respeito
dos resultados encontrados.
- Sera fomecido aos familiares um relatorio dos resultados para apresentar aos profissionais de referéncia

em suas cidades."

Enderego: Faculdade de Ciéncias da Sadde - Campus Darcy Ribeino
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Comentarios e Consideragdes sobre a Pesquisa:
Trata-ze de projeto de pesquisa de mestrado e doutorado do Programa de Pos-graduagdo em Educacio
Fisica, apresentado pela orientadora, Profa. Dra. Ana Cristina de David.

0 projeto apresenta todos os itens abrigatorios para analise ética por este CEP.

Consideragbes sobre os Termos de apresentagio obrigatdria:

Cocumentos analisados para emissdo do presents parecer:

1. Carta de resposta 43 pendéncias: "CartaemRespostaasPendenciasdoCEP. docx", postado em 08/03/2018
2. Projeto Detalhado: "ProjetoCompleto_pdf™ e "ProjetoCompleto.doc”, postado em 080372018

3. Modelo de Termo de Assentimento: "TermodelAssentimentodoMenor.pdf" e

"TermodeAssentimentodoMenor.doc”, postade em 08/03/2018

Recomendagdes:

Mao se aplicam.

Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequagies:

Andlize das respostas s pendéncias apontadas no Parecer Consubstanciado Mo, 2. 5268.734:

Solicita-se que as seguintes pendéncias sejam atendidas:

1. No Termo de Assentimento: simplificar a linguagem substituindo termos técnicos e retirar o dltimo
paragrafo, em gue a redagdo estd em primeira pessoa dando a concorddncia em participar da pesquisa.
ANALISE: O TALE foi reelaborado de acordo com as solicitagoes.

PENDENCIA ATENDIDA

2. Explicar como acontecerd o recrutamento dos participantss ndo portadores de O (gual a populagio de
origem, como serdo encontrados, como serdo convidados a participar).

ANALISE: &s pesquizadoras optaram por retirar o grupo controle da pesguiza. Os topicos 1.2 (Objetivos
especificos) e 2.2 (Participantes do estudo) do projeto, & na plataforma o topico “Desenho” na pagina 3,
“Resumo’®, “Hipotese®, “Objetive Secundario” e “Critérios de inclus&o™ na pagina 4. *Numero de individuos™ e
“Grupos” na pagina S foram alterados.

PENDENCIA ATENDIDA

Enderego: Faculdade de Ciéncias da Salde - Campus Darcy Ribeiro

Bairro: Asa Norte CEP: 70.210-000
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3. Pelo cronograma apresentado no projeto de pesguisa, a fase de coleta ja se encermou, enguanto na
plataforma a coleta foi iniciada. Esclarecer se a pesquisa ja foi iniciada e, se for o caso, corrigir o
cronograma no projeto e na plataforma.

AMALISE: O cronograma foi modificado, prevendo o recrutamento  inicio da coleta de dados para abril de
2018.

PENDENCIA ATENDIDA

4. Mo projeto detalhado e projete da Plataforma Brasil, substituir o termo "sujeito” por "participants de
pesquisa” (Res. CNS 4866/2012, item 11.10).

AMALISE: os termos foram alterados, conforme solicitagdo.

PENDENCIA ATENDIDA

Consideragoes Finais a critério do CEP:

Conforme a Resclugdo CNS 466/2012, itens X.1 - 3.b. e X1.2.d, o3 pesquisaderes responsaveis deverfo
apresentar relatorios parcial semestral e final do projeto de pesquisa, contados a partir da data de
aprovagio do protocolo de pesquisa.

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arguivo Postagem Autor Situagao
Informagdes Basicas| PB_IN FDF‘.MM;E'}ES_B;&SICAS_DD_P 08/032018 Aceito
do Projeto ROJETO 939845 pdf 11:30:39
Recurso Anexado CartaemRespostaasPendenciasdoCEP. | 08/03/2018 |Giovana de Aguiar Aceito
pelo Pesquisador docx 11:258:44 Coélho
Projeto Detalhado / | ProjetoCompleto_pdf 0B8/03/72018 | Giovana de Aguiar Aceito
Brochura 11:23:19 | Coélho
Investigador
Projeto Detalhado /| ProjetoCompleto_doc 08/03/2018 |Giovana de Aguiar Aceito
Brochura 11:22:49 | Coélho
Investigador
TCLE f Termos de | TermodeAssentimentodoMenor. pdf 08/03/72018 | Giovana de Aguiar Aceito
Assentimento / 11:21:58 Coélho
Jusftificativa de
Auséncia
TCLE { Termos de | TermodeAssentimentodoMenor.doc 08/03/72018 | Giovana de Aguiar Aceito
Assentimento / 11:20:44 Coélho
Jusftificativa de

Enderego: Faculdade de Ciéncias da Salde - Campus Darcy Ribeio
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2T

Auséncia TermodeAssentimentodoMenor.doc 08/03/2018 | Giovana de Aquiar Aceito
11:20:44 | Coélho
Declaragdo de Termo_de_ Responsabilidade_s Compr | 14/11/2017 |Giovana de Aguiar Aceito
Pesquisadores omisso.pdf 11:19:37 | Coélho
Declaragio de Termo_de_Encaminhamento. pdf 14M172017 | Giovana de Aguiar Aceito
Pesquisadores 11:19:11 Coélho
Orgamento Orcamento. pdf 1411172017 | Giovana de Aguiar Aceito
11:16:18 | Coélho
TCLE f Termos de | TCLE_Oidoc 08112017 | Guilherme Henrigque Aceito
Assentimento f 11:00:04 |Ramos Lopes
Justificativa de
Auséncia
Projeto Detalhado ! |Lattes_LiviaCocato_ pdf 08/M11/2017 | Guilherme Henngue Aceito
Brochura 10:54:21 Ramos Lopes
Investigador
Declaragio de Termo_ciencia_instituicao_pdf 0812017 | Guilherme Henrgus Aceito
Instituigéo e 10:43:58 |Ramos Lopes
Infraestrutura
Projeto Detalhado ! | Lattes_GiovanaCoslho pdf 0812017 | Guilherme Henrgus Aceito
Brochura 10:42:39 Ramos Lopes
Investigador
Projeto Detalhade f | LattesGuilhermelLopes. pdf 08112017 | Guilherme Henrigque Aceito
Brochura 10:42:29 Ramos Lopes
Investigador
Projeto Detalhade ! | Lattes_DrluizCLaudic_pdf 081172017 | Guilherme Henrigue Aceito
Brochura 10:42:09 |Ramos Lopes
Investigador
Projeto Detalhado ! | Lattes_ProfAna_Cristina.pdf 081172017 | Guilherme Henrigue Aceito
Brochura 10:41:48 |Ramos Lopes
Investigador
Declaragdo de termo_concordancia_HUB pdf 08/M11/2017 | Guilherme Henngue Aceito
Instituigédo e 10:40:26 |Ramos Lopes
Infraestrutura
Folha de Rosto Folha_de_rosto pdf 08/M11/2017 | Guilherme Henngue Aceito
10:39:50 | Ramos Lopes
Situagdo do Parecer:
Aprovado
Necessita Apreciagdo da CONEP:
WET]
Enderego: Faculdade de Ciéncias da Salde - Campus Darcy Ribeiro
Bairro: Asa Norte CEP: 7D.210-800
UF: DF Municipio: BRASILIA
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BRASILIA, 28 de Margo de 2018

Assinado por:

Marie Togashi
(Coordenador)
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ANEXO 2: INVENTARIO DE AVALICAO PEDIATRICA DE INCAPACIDADE

PEDIATRIC EVALUTION OF DISABILITY INVENTORY — PEDI

Inventario de Avaliagao Pediatrica de Disfungao
Traducgao e adaptacdo cultural: Marisa C. Mancini, Sc.D., T.0.

Versio 1.0 — Brasileira

Stephen M Haley. Ph.D., P.T., Wendy J. Coster, Ph.D., OTR/L, Larry H. Ludlow, Ph.D., Jane T.
Haitiwanger, M.A., Ed.M., Peter J. Andrellos, Ph.D.

1992 New England Medical Center and PEDI Research Group.

Solicitagdo: Laboratdrio de Desenvolvimento Infantil, Departamento de Terapia Ocupacional, Escola de
Educagao Fisica, Universidade Federal de minas Gerais (UFMG) — Fone: (31) 3499 47 90

FORMULARIO DE PONTUACAO

Sobre a crianga Sobre o entrevistado (pais ou responsavel)
Mome: Mome:
Sexoc MO FO Sexoc MO FO
Idade: Ano Més Dia Parentesco com a crianga:
Entrevista Profissdo (especificar):
Mascimento Escolaridade:
Id. Cronoldgica

Diagnostico (se houver): Sobre o examinador

—— — Mome:

primario adicional
Profissio:

Situacao atual da crianga Instituic So:
O hospitalizada I mora em casa
U cuidado intensive [ mora em instifuigio
O reabilitacdo Sobre a avaliagao
Qutros (especificar); Recomendada por:
Escola ou outras instalagfes: Razdes da avaliacao:
Sére escolar; Motas:

Abaixo estao as orientagdes gerais para a pontuagao. Todos 05 itens tem descrigoes especificas.

Diregdes Gerais: Consulte 0 manual para critérios de pontuacao individual.

Parte Il - Assisténcia do adulio de

Parte | - Habilidades funcionais: efardncia 20 afividades

147 itens

Parte lll - Modificagdes: 20 afividades
funcionais complexas

. . funcionais complexas .
Arzas: auto cuidado, mobiBdade, funcSo sodal  Areas: auto cuidade, mobilidads, fungio social  Areas: auto cuidado, mobilidade, fung3o sodal
Pontuacao: Pontuacao: Pontuacao:
0 =mcapaz ou lmitado na capacdade de 5 = Independente N = Nenhuma modificagio

exacutar o item na maioria das siages. 4= Supenvizdo C = Modificagdo centrada na cianga
1=capar de executar o item na maiofiadas 3 = Assisténcia minima (néo especializadas)

situagtes, ou o item ja fol previaments 2 = Arcisténcia moderada R = Equipamento de reabilitagso

conguistads & habilidades funcionais 1= Assisténcia maxima E = Modificagies exensivas

progrediram além deste nivel 0 = Assizténcia total

POR FAVOR, CERTIFIQUE-SE DE RESPONDER TODOS OS ITENS

PED Resaarch Group, ol Stephen M. Haley, Department of Rehabiitation Medicine, New England Medical Center Hospital # 75K, 750 Washington 5¢. Boston.
M 02111 - 1901 Phone j517) 636-5031, Fax (§17) 636-5513.
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Area de Mobilidade

(Marque cada item correspondente: escones dos itens: 0 = incapaz; 1 = capaz)

H: LOCOMOGAD EM AMBIENTE INTERNC: ARRASTA /
CARREGA OBJETOS

A: TRANSFERENCIAS NO BANHEIRD 0 1 - -
1 Fica sentado s2 ectiver apoiado em equipamento ou no adulto 33 Muds de lugar intencionaiments
2 Fica sentado s2m apoio na privada ou troninho ¥ Move-ze concomitantemente com objetos pelo chio
3 Senta e levanta de privada baixa ou troninho 35 Camega objetos peguence que cabem em uma mao
4 Senta e levanta de privada propria para adulto 36 Camega objetos grandes uerem a utilizacso das duas
5 Senta e levanta de privada sem usar seus proprics bracos maoe s e w0
B: TRANSFERENCIAS DE CADEIRAS CADEIRAS DE o |1 37 Carega objetos frageis ou que contenham liquidos
RODAS
6 Fica sentado 5= esfiver apoiado em eguipamento ou adulto I: LOCOM{](;.E.D EM AMBIENTES EXTERNC: METODOS
T Fica sentado em cadera ou banco sem apoio 38 Anda mas segura em objetns, adulto ou aparelhos de apoio
B Senta e levanta de cadeira ou mobilia babalinfantiz 38 Anda s=m apoio
8 Genta e levanta de cadeiralcadeira de rodas de tamanho . .
adulic J: LOCOMOCAD EM AMBIENTE EXTERNC: DISTANCIA Y
10 Senta e levanta de cadeira sem usar seus proprics bragos VELOCIDADE (escors 1 se & for capaz)
40 Move-ze por 3 —15 m [comprimento de 10 1-5 camo)
C-1: TRANSFERENCIAS NO CARRO 01 41 Move-ge por 15 — 30 m (comprimento de 5-10 carra)
11 Movimenta-se no carmo; mexe-ge & sobefdesce da cadeirinha 42 Move-se por30-45m
de camo 43 Move-se por 43 m ou mais, mas com dificuldade (ropeca,
12 Enfra e sai do caro com pouco auxio ou nstrugdo velocidade lenta para a idade)
13 Enlra e sai do camro sem assisiéncia ou instrugio 44 Move-se por 45 mou mais sem dificuldade
14 Mansja cnto de seguranca ou cinto de cadeirinha de camo . _ ,
15 Enira e sai do camo e abre ¢ fecha 2 porta do mesmo K: LOCOMOCAD EM AMBIENTE EXTERNC: SUPERFICIES
. . 45 Superficies niveladas (passeins e ruas planas)
C-2: TRANSFERENCIAS NO ONIBUS 011 45 Superficies pouco acidentadas (astao rachada)
11a Sobe e desce i‘a banca do mhm 47 Superfices imeguiares e acideriadas (gramados & ras de cascalho)
125 Move-s2 com dnibus em movimento 45 Sobe e desce rampas ou indinaghes
13c Desce a eocada do Onibus 48 Sobe e desce meio-fio
14d Pasza na roleta
15¢ Sobe a ezcada do dnibug L: SUBIR ESCADAS
[escore 1 se a crianga previamente possul habiidads)
D: MOBILIDADE NA CAMA | TRANSFERENCIAS 01 50 Amasta-se, engafinha para cima por partes ou lances parciais de
18 - escadas (1-11 degraws)
Pasza de deitzdo para seniado na cama ou bergo 51 Amasta, engatinha para cima por um lance de escada complets
17 Pasza para sentado na beirada da cama; deita a parfr de (12-15 degraus]
sentado na beirada da cama 52 Sobe partes de um lance de escadas (erefo)
18 Sobe e desce de sua propria cama 53 Sobe um lance complsto, mas com diiculdade (lento para a idade)
19 Sobe e desce de sua propria cama, £8M usar seus bragos 5 conjunto de lances de cem df .
E: TRANSFERENCIAS NO CHUVEIRD 0 1
- M: DESCER ESCADAS
20 Enfra no boxicorinado ) ) R
. ) [escore 1 se a crianga previamente possul kakilidads)
21 Sai do bow/cortinade 55 Amasta-se, engatinha para baixo por partes ou lances parciaiz de
22  Apgacha para pegar sabonete ou shampod no chio escadas (1-11 degraus)
23 Abre & fecha boodcortinado 56 Arrasia-se, rasteja para bao por um lancs de escada
24 Abre e fzcha tomeira 57 Desce parte de um [ance de escadas (ersio) completo (1215
. w degraus)
F: METODOS DE LOCDMO';"E"D_ !EM "!_"MF“ENTE INTERNO 0 1 56 Desce um lance completo, mas of dificuldade (lento pf a idade)
[escore 1 s ja realiza)
25 Rola, pivolsia, arrasta ou engatinka no chio 58 Desce conjunto de lances de escadas sem dificuldade
26 Anda, porém segurando-ze na mobika, parede, adulto ou
ufiiza aparcihos para apoio - . .
27 Ands sem o Somatoria da Area de Mobilidade:
- Por favor, certifique-se de ter respondido todos os itens.
G: LOCOMOCAD EM AMBIENTE INTERNO: 0 1 ?

DISTANCIA | VELOCIDADE fescor 1 se j resiiza)

28  Move-ge pelo ambiente mas com dificuldads (cal; veloodads
lenta para a idade)

29  Move-g2 pelo ambiente sem dificuldade

30 Move-g= entre ambientes, mas com dificuldade (cai;
velocidade lenta para a idade)

3 Move-s2 enfre ambientes sem dificuldade

32 Move-g2 em ambients intemos por 15 m; abre & facha portas
infemas e extemnas

Comentarios:
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Mome: Diata do teste; Idade:
Identificagior Entrevistador:
SUMARIO DOS ESCORES
Escores Compostos
AREA
Escora Escore Erro Escore Emo Escore
Bruto Normativo padrao Continug padrao Fit*
. Sakilidades
Bubo-cuidado funciongis
) Hakilidades
Mokildade funcionaic
= . Sakilidades
Funcan Social funcionais
. AssistEncia do
Bugto-cuidad Codder
. Assisiencia do
Mokibdade Cuidador
- . Assistincia do
Funcao Social Cuidador
Ubbos semente COm O LSS 02 18T [rograma os softwans
Modificacso (freqoencias)
Auto-cuidado (Bitens) Mobilidade (7 itans) Funcao Social (3 itens)
Merhwuma | Cranca |Reabiliacdo | Extensiva | Menhuma | Criamga | Reabiitagdo | Extensiva | Memhuma | Cranca | Reabiftagdo | Efensiva
Perfil dos Escores
: ESCORE ESCORE
AREA HORMATIVO CONTINUO
. - o 1t {1 1 1 1 ettt 1 1 1 1
Auto-cuidado Habilidades funcionais r—r—r—T—T-"T1T"1T"T1T" —r T T 1 11
10 30 50 ™ 0 0 50 100
i 5 o rrrrr 1 1| I T N A A
Mobilidzde Habilidades funcicnais —r—r—r—r—r—Tr—1t T T T T 1T 1
10 a0 50 ™ a0 o 50 100
- e r 1 1 1 | 1 I A N N A N A
Funcao soca Habilidades funcionais T T T T 11 Tt Tt 1t 1 11
10 30 50 0 0 0 50 100
) . ) e r 1 1 1 | 1 I A N N A N A
Auto-cuidado Azsistencia do cuidador | I N B Y I N N N | R E B A A
10 30 50 b %0 0 50 100
" . _ 1t 11 11 N I N A A A
Mobilidzde Azsizténcia do cuidador | I I I D RN N R B I B L
10 a0 50 ™ 20 L 50 100
. . . e r 1 1 1 | 1 I A N N A N A
Fungao socia Azsiztencia do cuidador N R R D D B N T T T 1T 11
10 30 20 0 S0 100

0 o
+- 2 eros padroes
Er1992 Mew england Midical Cemler and PED| Ressanch Goup REprodution of M fm without [ice wiiten pemission is peehibited.
PEIDI Reseanch group: Siephen M. Haliey, Ph. D, P.T. Wendy J. Cosier, P D., OTRIL, Lamy H. Ludiow, P O, Jane T. Hafwanger, MLA, B8, Peter J. Andrelios, FrUD.
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