O que sdo doengas

genéticas esqueléticas?

A caracteristica
mais comum
nas displasias
esqueléticas é a
baixa estatura.

A crianga ja pode
apresentar um com-
primento baixo ao
nascimento ou pode
haver uma desace-
leragao posterior no
crescimento.

Com frequéncia, ha
desproporgao entre
partes do corpo, como
os bragos e as pernas
mais encurtados em
comparagao com o
tronco.

Pode haver limitagao
da mobilidade das
articulacdes e anor-
malidades de posigéo,
como a presenga do

* pétorto.

Aconselhamento genético

O que fazer em caso de duvidas?

ALEM DISSO, O PACIENTE E
SEUS FAMILIARES PODEM
BUSCAR MAIS INFORMAGOES
NO S/TE DO CENTRO DE
ESTUDOS DO GENOMA
HUMANO E CELULAS-TRONCO:
GENOMA.IB.USP.BR
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O que causa as doengas
genéticas esqueléticas?

Elas podem ser causadas por:

© Fatores ambientais: alguns medicamentos in-
geridos pela mae durante a gestacdo podem
levar a problemas graves nos membros.

@ Fatores genéticos: em geral, sdo mutacdes
em genes especificos que codificam protei-
nas importantes para o desenvolvimento dos
membros. Veja mais informagdes no folheto 3.
COMO FUNCIONA O MATERIAL GENETICO.

Cada pessoa tem duas cdpias dos genes envolvi-
dos no desenvolvimento ésseo, uma recebida da
mae e outra recebida do pai. Para algumas doen-
¢as genéticas esqueléticas, a mutagdo em apenas
uma cépia do gene ja causa a doenca. Para outras,
a doencga sé aparece se houver alteragdes nas duas
cOpias do gene.

Como funciona um teste
genético para doencgas genéticas
esqueléticas?

Os testes genéticos sdo exames feitos a partir de
uma amostra de sangue, em que 0s técnicos pro-
curam altera¢Ges especificas no material genético
a fim de identificar o tipo de doenca genética es-
quelética.

Dependendo da necessidade, pode-se analisar um
gene especifico, responsavel por aquela doenca,
ou pode-se estudar um grupo de genes que cau-
sam diferentes doencas genéticas esqueléticas
(painel de genes).

O diagndstico preciso pode ajudar a identificar al-
teragdes em outros orgdos (por exemplo, alteracao
ocular, de audicdo etc).

Como ocorre o crescimento 0sseo?

Os ossos tém dois componentes principais: uma
matriz de cartilagem e a capacidade de deposicao
de minerais, como o célcio.

PLACA DE CRESCIMENTO OSSEQ
nos 0ss0s longos e em outros tipos de 0ssos,
como nas Vértebras, ha dois pontos de crescimento:

cartilagem ‘
cartilagem calcificada . ‘ artéria

células de cartilagem

0 tecido dsseo tem
uma a matriz de cola-
geno que da algumas
possibilidades de
extensao e flexdo.

0SS0

matriz
da cartilagem

area ampliada

vaso
sanguineo

centro da
ossificacao

A matriz cartilaginosa vai sendo

substituida pela matriz 6ssea.

A deposicdo de minerais como 0

calcio confere dureza, permitindo

2 o0 desempenho das funcdes de
sustentacdo e protecao.

cavidade medular
do 0sso longo

regides principais sofrerao

artéria
nutridora

cavidade medular
do osso longo

Nesses ossos, duas Entre esses extremos, é

mantida uma regido de
cartilagem, que possibilitara
a ocorréncia constante de
ossificagdo.

a ossificacdo: o cilindro
longo e as extremidades
dilatadas.

Os moldes de crescimento bem formados sao
fundamentais para a composi¢ao esquelética. H3
doencas genéticas que podem afetar a matriz de
cartilagem ou a mineralizacdo.

O que pode ser feito para ajudar
uma pessoa com doenca genética
esquelética?

As pessoas com doengas genéticas esqueléticas
muitas vezes precisam ser acompanhadas por um
ortopedista e podem precisar de procedimentos
cirargicos para corrigir deformidades de mem-
bros e escoliose.

Arranjos na casa e na escola sdao fundamentais
para a inclusdo das criancas com doengas genéti-
cas esqueléticas. Elas poderdo ter maior conforto
e mais independéncia se os armarios, as macane-
tas de portas, os vasos sanitdarios e as pias estive-
rem ao seu alcance e se houver apoio para os pés
nas carteiras escolares.



