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Epidemiologia dos Defeitos Congénitos

dos Membros Superiores

A epidemiologia dos defeitos congénitos é impor-
tante para monitoramento, planejamento e avalia-
¢do da satide piblica®6. A alteragio nos niimeros
nos fornece dados importantes, como identifica-
¢a0 de novos agentes teratogénicos ot, a0 contra-
rio, a eliminagio de alguns. Um dos exemplos
clissicos foi a identificagio das deformidades cau-
sadas pela talidomida na década de 50.

Apesar desses beneficios, os estudos epide-
miolégicos sobre alteragdes genéticas em mem-
bros superiores*7 sio raros em todo 0 mundo,
devido a algumas dificuldades como:

1. Falta de uniformizagio das classificagGes.
Esse problema nio ¢ diferente para outros
tipos de defeitos congénitos.

2. Escassez nas coletas de dados. Poucos paises
no mundo apresentam um sistema de coleta
de dados eficiente, impossibilitando uma
avaliagio global das malformagdes congéni-
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tas. Outro problema enfrentado é como rea-
lizar essa coleta de dados. Um meio eficiente
seria através da comunicagio compulséria
em maternidades, porém as malformagdes
que resultassem em abortos espontineos ou
provocados seriam excluidas. Outras anoma-
lias nio sio diagnosticadas ao nascimento
tornando-se evidentes somente mais tarde,
fazendo-se necessiria uma nova modalidade
de coleta de dados.

. Os trabalhos ji publicados sobre esse assun-

to, na maioria das vezes, limitam-se a dreas
geogrificas especificas, nio correspondendo
i realidade.

. Existe certa dificuldade em se estabelecer um

critério exato para se especificar o que é € 0
que nio é uma deformidade congénita, uma
vez que certas patologias nio se apresentam
sempre do mesmo modo. O limite em se
considerar uma entidade como forma frustra
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de uma deformidade congénita nio ¢ bem
definido.

5. Existem diferengas claras na epidemiologia
dos defeitos em diferentes ragas. Os dados
obtidos em um pais nio necessariamente
mostram a realidade de outros.

6. A nio uniformidade de termos para anilise
dos resultados.

A clara definigio de termos se faz imprescin-
divel. Primeiramente devemos diferenciar inci-
déncia de prevaléncia. Segundo Almeida e
Rougquayrol', prevaléncia ¢ o termo que descre-
ve a forga com que subsistem doengas na coleti-
vidade, portanto um indicador de morbidade.
Refere-se a0 “volume”, i seqiiéncia de acoes de
ocorrer ¢ permanecer ocorrendo em um
momento determinado.

n® de casos de determinada doenga
Taxa de prevaléncia: X 107
populagio

Incidéncia traduz a idéia de “intensidade” com
que acontece a morbidade em uma determinada
populagio. Denota a idéia de ocorréncia sem a
necessidade de acréscimos complementares.

n® de casos novos de uma doenga
em determinada comunidade em
certo periodo de tempo

Taxa de incidéncia: x 107
populagio exposta ao risco
de adquirir a doenga no
referido periodo

A incidéncia (casos de ocorréncia) de anoma-
lias congénitas dos membros superiores é im-
possivel de ser determinada porque muitas des-
sas anomalias resultam em aborto espontineo, is
vezes nao sio reconhecidas ao nascimento e
outras vezes passam despercebidas durante toda
a vida*. Portanto, usaremos o termo prevaléncia
de anomalias congénitas para tratarmos desse
assunto.

As anomalias congénitas dos membros po-
dem ser isoladas ou se apresentar associadas a
outras anomalias ou, em alguns casos, fazer parte
de uma sindrome.

Dividimos os defeitos congénitos conforme a
classificagio de Swanson”:

(1) Falha de formagio; (2) falha de diferencia-
¢io; (3) duplicagio; (4) gigantismo; (5) hipopla-
sia; (6) anéis de constri¢ao, e (7) outras anoma-
lias.

FALHA DE FORMAGCAO

Os defeitos transversos correspondem is amputa—
¢oes congénitas verdadeiras dos membros. Ha a
auséncia total de um segmento do membro supe-
rior a partir de um determinado ponto®. Segundo
Birch-Jensen, as amputagGes ao nivel do antebra-
¢o correspondem a 1:20.000 dos nascidos vivos €
dos membros superiores a 1:270.000 (apud Dobyns,
JH e cols.)’. Wynne-Davies e Lamb reportaram
uma prevaléncia de defeitos transversos da ordem
de 6,8: 10.000 (apud Jobe e Wright)>. A maioria
das amputacdes ¢ unilateral (98%), nio existindo
predilegio por sexo. As anomalias mais comu-
mente associadas s3o: bandas congénitas, hidrocé-
falo, spina bifida, meningocele, pé torto congénito,
luxacio da cabega radial e sinostose radioulnar. A
talidomida esti intimamente ligada com um
aumento da incidéncia dessa patologia®.

Os defeitos longitudinais incluem todos
aqueles de formagio que nio sio considerados
transversos. Nessa categoria incluimos as displa-
sias radiais ou pré-axiais, as displasias ulnares ou
pGs-axiais, as displasias centrais e as focomelias®.

A mio torta radial apresenta uma prevaléncia
de aproximadamente 1:100.000 nascimentos
vivos>28, correspondendo a 4,7% de todas as
anomalias congénitas das mios. Pode ser isolada,
mas normalmente esti associada a outras ano-
malias (cardiacas, geniturinirias e musculoes-
queléticas). Apresenta uma bilateralidade de
50% a 72% em média, com o lado direito sendo
0 mais acometido’.

A mio torta ulnar é muito mais rara que a
radial (cerca de dez vezes menos). Nio apresen-
ta um padrio genético definido, sendo na maio-
ria das vezes casos esporidicos. Pode ser acom-
panhada de ectrodactilias diversas, outras ano-
malias do sistema musculoesqueléticos e ante-
brago encurtado.

A mio em fenda ¢ uma patologia na qual
ocorre falha de formagio longitudinal do 3¢, 4°
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ou 5° raio ou de todos eles. Pode ser esporidica
ou estar associada a um gene autossdmico domi-
nante. Apresenta uma prevaléncia de aproxima-
damente 1:190.000 nascimentos vivos, corres-
pondendo a cerca de 2% das anomalias das mios.
Mais comum no sexo masculino, e anomalias
equivalentes nos pés em 50% dos casos.

As focomelias sao anomalias congénitas raras,
em que hi auséncia de um segmento intercala-
do. Correspondem a 0,8% do total de anomalias
congénitas dos membros superiores. Tornou-se
notdria nos anos 50 e 60 devido ao uso de talido-
mida pelas gestantes.

FALHA DE DIFERENCIACAO
DE PARTES

As sindactilias sio os defeitos congénitos mais
comuns nessa categoria, com uma ocorréncia de
1:2.000 nascimentos vivos. A maioria é de causa
esporidica, porém Flatt encontrou uma histéria
familiar positiva em 40% de seus pacientes (apud
Jobe e Wright)>. Podem estar associadas a outras
anomalias. Em 1906, Apert descreveu um pa-
ciente com um grupo de deformidades que in-
cluiam atipia facial associada com muiltiplas sin-
dactilias complexas das mios, o que posterior-
mente ficou conhecida como sindrome de Apert.
E uma condi¢io rara que acomete cerca de
1:200.000 nascimentos.

DUPLICAGAO

A polidactilia é uma anomalia comum das mios e
cerca de 9.000 a 10.000 novos casos sio relatados
anualmente>. Segundo alguns autores, é aanoma-
lia mais comum das mios e pode ser dividida em
polidactilias pré-axiais, p6s-axiais e centrais?.

As polidactilias pré-axiais sio as duplicagdes
mais comuns em asiiticos, ocorrendo em cerca
de 1:3.000 nascimentos®, as pés-axiais si0 mais
comuns em negros, com uma ocorréncia de
1:300 nascimentos® — a prevaléncia real dessa
patologia é dificil de se estabelecer, pois muitas
criangas que apresentam dedos extras rudimen-
tares sio “operadas” na maternidade® —, e a cen-
tral se refere A duplicagio do segundo, terceiro
ou quarto dedo; ocorre raramente como uma
condigio isolada e normalmente estd associada a
sindactilia complexa®.
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A dimelia ulnar (ou mido em espelho), uma
anomalia extremamente rara com poucos €asos
descritos na literatura, também estd incluida nesse
grupo. E considerada um fendmeno de duplica-
¢io da metade ulnar do antebrago. Apresenta uma
ocorréncia esporidica®.

O polegar trifalingico é uma anomalia rara,
em que, como o préprio nome diz, o polegar tem
trés falanges. Corresponde a cerca de 1:25.000
nascimentos, sendo bilateral em 87% dos casos.
Pode apresentar uma heranga autossémica domi-
nante e estd associado ao uso materno de talido-
mida8,

GIGANTISMO

O gigantismo pode acometer brago, antebraco,
mio e dedos tanto em conjunto como isolada-
mente. Com relagio ao volume dos segmentos
afetados, eles podem permanecer estiticos ou
aumentar com o desenvolvimento da crianga.

Macrodactilia é uma condigao rara em que
ocorre o sobrecrescimento de um dedo. Cor-
responde a 0,9% das anomalias congénitas das
maos segundo Flatt. O segundo dedo é o mais
comumente acometido®.

HIPOPLASIA

Sio anomalias em que o desenvolvimento de
todo o membro ou de uma parte dele foi incom-
pleto. A hipoplasia dos dedos normalmente
ocorre em conjunto com outras anormalidades
das mios (mio torta radial, sindactilia, macro-
dactilia etc.).

Na série de Flatt, a hipoplasia de toda a mio
representou 0,8% ¢ a do polegar 3,6%. A ausén-
cia do polegar representou 1,4% e braquidactilia,
0,8% das deformidades (apud Jobe e Wright)>.

ANEIS DE CONSTRIGAO

Prevaléncia de 1: 15.000 nascimentos, segundo
Patterson, representando 2% das anomalias na
série de Flatt. Associagio comum com amputa-
¢Oes congenitas e acrossindactilia. Existem virias
teorias para explicar esse fendmeno, tais como:
bandas amniéticas, falha de desenvolvimento do
tecido subcutineo?.
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OUTRAS ANOMALIAS

1. Dedo em gatilho. Ocorre quando existe uma
alteragio do deslizamento do tendio flexor
através da sua bainha. E uma anomalia rara,
correspondendo a cerca de 2,3% das anoma-
lias congénitas da mao. Mais comum no
polegar, ¢ bilateral em 25% dos pacientes®.

2. Camptodactilia. E uma deformidade em flexio
da articulagio interfalangiana proximal, que
geralmente envolve s6 o dedo minimo. Aco-
mete menos de 1% da populagio e corres-
ponde a cerca de 6,9% das anomalias da mio,
segundo Flatt. Pode aparecer em conjunto
com outras sindromes como: sindrome de
Marfan, Holt-Oram, Poland, orofaciodigital,
trissomia do cromossomo 13, distrofia cra-
niocarpotarsal, displasia oculodentodigital,
entre outras. A camptodactilia pode se acen-
tuar com o crescimento da crianga®.

3. Deformidade de Kimer. E um desvio palmar e
radial da falange distal do dedo minimo. Pre-
valéncia de cerca de 1: 410 nascimentos vivos.
Acomete mais freqiientemente mulheres ¢
raramente envolve mdltiplos dedos>.

4. Deformidade de Madelung. E devida a uma alte-
ragao na parte palmar ulnar da epifise do ridio
distal, ¢ uma deformidade rara corresponden-
do a cerca de 1,7% das anomalias das mios?.
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