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RELATO DE CASO

Epidemiologia das polidactilias. um estudo de casos e controles
na populacao de Pelotas-RS
Epidemiology of polydactylies: a case-control study in the population of Pelotas-RS

Marcelo Boeing?, Luciene de Cassia F. Paiva?, Gilberto de Lima Garcias>®,
Maria da Graga Martino Roth3, Ina S. Santos?

Resumo

Objetivo: o alvo deste estudo caso-controle de base hospital ar
foi identificar e comparar casos de polidactiliaisolada com recém-
nascidos normais, considerando as caracteristicas familiares e ma-
ternas.

M étodos: os dados foram coletados através de entrevista com
maes de casos e controles, no periodo pés-parto, de 1990 a1998. Os
casosforam definidoscomo recém-nascidosapresentando umdigito
extra ou bifido nas méos e/ou pés. Os controles foram os quatro
recém-nascidos normais que nasceram apds O caso, N0 MesSMOo
hospital. Foram obtidas informacGes sobre o tipo de polidactilia,
sexo e peso do recém-nascido, gemelaridade, consanguinidade pa-
rental, etnicidade, entre outras.

Resultados: a ancestralidade africana e a historia familiar
positiva de malformag&o congénita, especialmente de polidactilia,
foram significantemente associados com a ocorréncia desse tipo de
anomalia congénita (OR bruto de 3,3; 10,0; e 55,0; respectivamen-
te).

Conclusdes: napopul agdo estudadaapolidactiliaisoladaéuma
das malformagdes mais freglientes. Os achados de associagdo com
etnicidade negro-africana confirmam dados da literatura. Estudos
nestamesma popul agéo, com um ndmero maior de portadoresdesta
malformagao, poderiam melhorar o poder de associagdo ejustificar
os resultados apresentados.

J Pediatr (Rio J) 2001; 77 (2): 148-52: polidactilia, defeitos
congeénitos, negros/genética.

Introducédo

Nas populagbes humanas em geral, muitos s&o 0s casos
de malformagdes congeénitas, cada qual apresentando ca-
racteristicas proprias quanto aincidéncia, influénciagené-
tica, gravidade e morbidade associada. A polidactilia, uma
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Abstract

Objective: to identify and compare cases of isolated polydac-
tyly with healthy newbornsregarding familial and maternal charac-
teristics.

M ethods: we conducted this hospital-based case-control study
from 1990 to 1998. We collected datain interviewswith mothers of
cases and controls during the post-delivery period. Cases were
defined asnewbornspresenting an extraor abifid digitin handsand/
or feet. Controlswerethefour healthy newbornsthat wereborn after
the case, at the same hospital. Information was gathered on type of
polydactyly, gender and birthweight, twin pregnancy, parental con-
sanguinity, ethnicity.

Results: African ancestry and positive family history of con-
genital malformation, especially polydactyly, were significantly
associated with the occurrence of this type of congenital anomaly
(crude OR of 3.3; 10.0; and 55.0, respectively).

Conclusion: isolated polydactyly was one of the most frequent
malformationsfoundin the studied population. Thefindingsassoci-
ated with black African ancestry confirm the data presented in the
literature. Studies conducted on this same population, with alarger
population of patients with this type of malformation, could inves-
tigate this association better and justify the results presented here.

J Pediatr (Rio J) 2001; 77 (2): 148-52: polydactyly, birth
defects, blacks/genetics.

dasmalformacesmai scomumenteencontradas, écaracte-
rizada, clinicamente, pelamanifestagcdo de um digito extra
nas méaos e/ou pés, quando ha divisdo radial excessiva, ou
um digito largo ou bifido quando a diviszo é incompletal.
Essas anomalias sdo classificadas em polidactilias pos-
axiais ou pré-axiais, segundo seu aparecimento na face
ulnar/fibular ou radial/tibial damé&o ou pé, respectivamen-
te. Podem ocorrer em ambos os membros e em ambos 0s
lados do corpo concomitantemente?.
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A hereditariedade desta malformagéo, sendo seu fator
causal, se comporta diferentemente conforme variagdes
geograficas e conseguentemente raciais, refletindo entdo
diferentes manifestages na ocorréncia de digitos extrast.
Nacidade de Pelotas (RS- Brasil), apolidactiliaisoladaéa
segundaanomaliacongénitamaisfreqiiente3, comumataxa
de 15,6 casos a cada 10.000 nascimentos. O presente
trabal hotem por objetivotracar um perfil do comportamen-
to destamalformacgao i solada (ndo associadaasindromes),
na populacéo de Pelotas.

Material e M éodo

Oestudofoi conduzido nos5 hospitais-maternidadesde
Pel otas, uma cidade com aproximadamente 300.000 habi-
tantes?, localizadano sul do Brasil, num periodo de 9 anos
(1990 a1998). Os dados foram colhidos através da aplica-
¢80 do questionario do ECLAMC (Estudo Colaborativo
L atino-Americano de Malformagdes Congénitas). O ques-
tionario foi aplicado no hospital, logo apds o parto, atodas
asmaesdecriangasnascidascom polidactiliando associada
a outra malformagéo (casos). Foram selecionadas como
controles quatro criangas normais e nascidas nos mesmos
hospitais ap6s o0 nascimento de algum malformado com
qualquer tipo de malformagdo. Setenta e cinco por cento
dos controles eram emparelhados aos casos das demais
malformag6esdeacordo com o sexo. Asmaesdoscontroles
foram entrevistadas com o mesmo questionario.

Foram estudadas as seguintes varidveis: tipos de poli-
dactilia, sexo e peso do recém-nascido, idade materna,
gemel aridade, consangtiinidade parental, nimero de gesta-
¢Oes, grau de instrucdo materna (escolaridade), etnia dos
antepassados e histdria de malformados nafamilia.

Ostipos de polidactiliaforam agrupados em pés e pré-
axial, subdivididas segundo a localizacdo em méo, pé ou
ambos.

O sexo e 0 peso do recém-nascido foram obtidos do
registrodamaternidade. A idadedaméaefoi obtidaem anos.
Gemelaridade referia-se a presenca de mais de um feto
como resultado daatual gestacédo. Consagulinidadeparental
foi definidacomo auni&o de parentes, em qual quer grau, na
familia.

A etnicidadefoi considerada, apartir do reconhecimen-
to pelamag, do grupo ou grupos étnicos entre os ancestrais
do recém-nascido, sendo estes: europeus|atinos, europeus
ndo-latinos, judeus, nativos, turcos, negros, orientais e
outros. Essas etnias foram posteriormente agrupadas, se-
gundo acor, em brancos, negros e pardos, sendo classifica-
doscomo brancosaguel esindividuoscujaetnianegrafosse
totalmente descartada. Pardos foram considerados aqueles
que declararam algum tipo de miscigenagdo da raca negra
com qualquer uma das demais. Mesmo reconhecendo que
a questdo de auto-conceito de cor e etnia € um fator de
determinagdo incerta, optamos por estetipo de abordagem,
umavez queéo mesmo utilizado pel o Estudo Colaborativo
L atino-Americano de Malformagdes Congénitas.
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Investigou-se malformados na familia como sendo a
ocorrénciade antepassadoscom anormalidades congénitas
de qualquer tipo, segundo o conhecimento dos pais, ndo
levando em consideragdo o0 grau de parentesco com o
recém-nato.

Os dados referentes a populagcdo de Pelotas foram
obtidos no IBGE (Instituto Brasileiro de Geografiae Esta-
tistica), segundo Censo realizado em 1991, atualizado em
1996.

A amostrafoi obtidaa partir de fichas de malformados
que participam de um grande estudo | atino-americano (Es-
tudo Colaborativo Latino-Americano de Malformagoes
Congénitas- ECLAMC), o qual foi aprovado pelas comis-
sBes cientifica e de éticade todos os hospitais de Pelotas e
quedispensao termo de consentimento, poissetratade um
estudo de base populacional.

Com um total de 81 casos e quatro controles para cada
caso, 0 estudo teve um poder de 75% de detectar um risco
relativo de 3,0 ou mais, significativo ao nivel de 5%.

Resultados

Durante os nove anos de coleta de dados houve em
Pel otas aproximadamente 51.900 nascimentos nos hospi-
tais-maternidades®. Neste periodo, ocorreram 81 casos de
criangaspolidactilas, o quedeterminou umaprevalénciade
15,6 casos para cada 10.000 nascimentos.

A Tabelal evidenciaclaramente aatapreva énciadas
polidactilias pés-axiais, que representam 73% dos casos
especificados ocorridos em Pelotas. Ficaevidente também
apredominanciadalocalizagéo damao como sede do dedo
extra (82,5%), independente do tipo de polidactilia.

Das criangas nascidas com polidactiliaamaioriafoi do
sexomasculino (65,4%), sendo arazéo masculino:feminino
de 1,9:1; no entanto, estas diferencas ndo sdo estatistica-
mente significativas (Tabela 2).

Tabelal- Tipo elocalizag8o das polidactilias, Pelotas, 1999

Tipo depolidactilia N° de casos %
Pos-axial
Mé&o 45 60,8
Pé 4 5,4
Méo e Pé 5 6,8
Pré-axial
Méo 5 6,8
Pé 2 2,7
N&o especificada
Méo 11 14,9
Pé 1 1,3
Mé&o e pé 1 1,3
Total 74 100
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Tabela 2 - Distribuic8o e efeitos brutos de caracteristi cas maternas e do recém-nascido sobre aocorrénciade
polidactilia, de acordo com o status caso e controle, Pelotas, 1999

Caracteristica Casos(n=81)1  Controles(n=324)1 ORB (IC95%) p
Sexo do recém-nascido
Masculino 53 (65,4%) 185 (57,8%) 1,38 (0,81-2,37) 0,27
Feminino 28 (34,6%) 135 (42,2%) 1,00
Gemelaridade
Sim 2 (2,4%) 5 (1,5%) 1,62 (0,21-9,60) 0,64
Né&o 79 (97,6%) 319 (98,5%) 1,00
Consangiiinidadeparental
Sim 4 (6,1%) 12 (3,7%) 1,92 (0,57-6,16) 0,22
Né&o 62 (76,5%) 286 (88,2%) 1,00
Idadematerna
<20 14 (17,2%) 52 (16,0%) 1,00 0,80
20-25 26 (32,0%) 114 (35,1%) 0,85 (0,39-1,87)
26-31 21 (25,9%) 67 (20,6%) 1,16 (0,51-2,69)
>31 17 (20,9%) 80 (24,6%) 0,79 (0,33-1,87)
NUmer o de gestacoes
1 27 (33,3%) 113 (34,8%) 1,00 0,392
2 19 (23,4%) 84 (25,9%) 0,95 (0,47-1,90)
3 15 (18,5%) 51 (15,7%) 1,23 (0,57-2,65)
>3 19 (23,3%) 63 (19,2%) 1,26 (0,62-2,57)
Grau deinstrucéo materna
Baixo 57 (70,3%) 228 (70,3%) 1,00 0,392
Médio 14 (17,2%) 65 (20,0%) 0,86 (0,43-1,71)
Alto 3 (3,7%) 20 (6,1%) 0,60 (0,14-2,23)

1. Diferenga em totais das variaveis devido a perda de informacdes. ORB (IC95%): Raz&o de odds bruta e intervalo de confianca de 95%

2. p para tendéncia linear

Asvariavei speso ao hascer, idadematerna, gemelarida-
de, consangtiinidade parental, nimero de gestacdes e grau
deinstrucdo materna (Tabela2) ndo apresentaram diferen-
casignificativa entre casos e controles.

O peso médio ao nascer de casos e controlesfoi 3.195g
e 3.210g, respectivamente. A idade materna média de
ambos os grupos foi 25 anos. Ocorreu um nascimento de
gémeos univitelinos entre os casos, sendo que ambas as
criangas apresentaram as mesmas caracteristicas quanto a
polidactilia(pés-axia daméo). Cinco criangasquetambém
tiveram irmédos gémeos estavam entre os controles. A con-
sangulinidade parental foi relatada por 6,1% dos casos e
3,7% dos controles.

As mées de casos e controles eram muito semelhantes
guanto ao nimero meédio de gestagdes e quanto a escolari-
dade. Em ambososgruposas maesrel ataram umamédiade
duas gestagtes, incluindo a gestacdo atual. Embora 8,6%
doscasosfossem recém-nascidosdeméescom maisdeseis
gestacOes, contraapenas 2, 7% entreoscontroles, adiferen-
cade paridade néo foi estatisticamente significativa entre
os dois grupos.

A Tabela 3 evidencia claramente as diferencas entre
casos e controles no que serefere a cor de seus antepassa-
dos. Quando os grupos de estudo foram analisados soman-
do-se os antepassados negros e pardos em relacdo a ante-

passados brancos, observou-se que as criangas que possu-
iamao menosum antepassado negro, representavam 20,3%
dos controles e 45,8% dos casos. Ter pelo menos um
antepassado negro ou pardo associou-se a um odds bruto
3,31 vezesmaior deocorrénciadepolidactilia(ORB=3,31;
IC 95% 1,86-5,91; p<0,001).

Avariével “ presencademalformado nafamilia’ (tabela
4) foi aque apresentou maior diferenca entre os grupos de
casos e controles. Entre os casos, 55% relataram ao menos
um parente com algumamalformagdo. O mesmofoi relata-
do por apenas 13% dos controles (ORB=10,18; IC 95%
5,53-18,84; p<0,001). Ao seinvestigar qual anormalidade,
81,3% dos casos rel ataram polidactilia, enquanto somente
7,2% dos antepassados dos controles que apresentavam
alguma malformagao eram polidactilos.

Tabela 3 - Distribui¢do dos antepassados de casos e controles
segundo a cor, Pelotas, 1999

Cor dos antepassados Casos % Controles %

Negro 16 222 33 11,2
Pardo 17 236 27 9,1
Branco 39 54,2 235 79,7
Total 72 100 295 100
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Tabela4 - Presengcademalformadosnafamiliaconformestatus
de caso ou controle, Pelotas, 1999

Malformadosnafamilia Casos % Controles %

Sim 45 55 42 13
N&o 28 35 266 82
Nao souberam informar 8 10 16 5
Total 81 100 324 100
ORB (IC95%): 10,18(5,53—18,84)

P<0,001

Discussio

Em popul agdes urbanas altamente miscigenadas, dife-
rencas entre paises nas taxas de prevaléncia ao nascer de
anomalias congénitas refletem amplamente as diferencas
étnicas®. Na América do Sul, a prevaléncia de defeitos ao
nascimento é observada segundo variagfes geograficas,
principalmente devido a diferentes proporcfes na“ mistu-
ra’ tri-hibrida bésica entre amerindios, europeus latinos e
negros africanos’.

Pel otas tem suas preval éncias de anomalias congénitas
influenciadas principal mente pel as etnias de europeus | ati-
nosenegrosafricanos. Deacordocom o censorealizadoem
1991, atualizado em 1996, a popul agéo local éformadapor
85,5% deindividuosde cor branca, 7,43% deindividuosde
cor negrae7,2% decor parda(mul atos, mesticos, cabocl os,
mamelucose cafuzos). Osrestantes 0,32% sao distribuidos
entre individuos de cor amarela ou sem declaracdo ou que
n&o sabiam informar a propria cor?.

Nesta localidade, a polidactiliaisolada é uma das mal-
formacBes mais frequentes, perdendo em prevaléncia ao
nascimento somente para pé torto congénito3.

A taxageral de 15,6 casos a cada 10.000 nascimentos,
obtidanos9 anosde estudo, éformadapredominantemente
pela polidactilia pos-axial. Como 20,9% dos casos nao
foram especificadosquanto aotipo depolidactiliaocorrida,
acredita-se que a preval énciadas pés-axiais, em especial a
gueocorrenamao, Sejaum pouco maior. Estima-se, portan-
to, queastaxasdepolidactiliagirememtornode1,7/10.000
parapré-axia e 13,9/10.000 para pés-axial.

A polidactiliapré-axia pode encontrar-se mais associ-
adaaetniachinesaeaindiosamericanos, sendo namaioria
das vezes unilateral, ndo familiar e envolvendo principal-
mente membros superiores. E pequeno o nimero de habi-
tantes descendentes de chineses e de indios em Pelotas, 0
guejustificasuabaixapreval éncia. Essetipodepolidactilia
érelatado como tendo comportamento autossdmico reces-
sivo e é fregiientemente um componente de muitas sindro-
mes, tendo suascaracteristicasgenéticasvinculadasaestas,
mudando ent&o para autossdmica dominante, dependendo
da sindrome em questao?.
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Em relag8o a polidactilia pos-axial, quase a totalidade
dos casos ocorridos, autores como McKusick (1990) e
também Frazier (1960) relataram umafreqiéncia 10 vezes
maior em negros do que em brancos. J& Scott-Emuakpor e
Madueke (1976) relataram uma prevaléncia total de 225/
10.000naNigéria, enquanto Castillaetal. (1997) relataram
uma prevaléncia de 14,3/10.000 na América Latina, taxa
essa que se gproxima muito da encontrada em Pelotas.
Tenconi et al. (1990) relataram uma prevaléncia de 4,8/
10.000 na Itdlia e Handforth (1950) registrou apenas um
caso entre 5842 chineses prisioneiros em Hong Kong.
Nestemesmo estudo foram registrados 13 prisioneiroscom
polidactiliapré-axial.

Polidactiliapds-axial emhumanos, emgeral, éconside-
radaumacaracteristicaautossdbmi cadominante, com pene-
trancia baixa e expressividade variavel 14, tendo sido tam-
bém relatadacomo umacaracteristi caautossdmicarecessi-
val®>17 e em associagio com vérias sindromes!®. Orioli
(1995) sugeriu uma distorcdo de segregacdo familiar para
polidactiliapos-axia devido aag&o de um gene modifica-
do-recessivo ligado ao sexo, mais fregliente em negros,
principalmentequando rel acionado apolidactiliapds-axial
damaép. Este comportamento genético se expressa de ma-
neiraclaranapopul ago de Pel otas af etada por estamalfor-
magdo, visto a alta frequéncia de polidactilia pos-axial
(especialmente a pés-axial da m&o) e a associacdo de
criangas polidactilas com ancestrais negros, minoria dos
habitantes locais, além do grande nimero de casos de
parentes também polidactil os.

Este estudo ndo detectou diferencasignificativaquanto
ao sexo, 0 que pode ser explicado pela super-representati-
vidade de meninos entre os control es, decorrente do empa-
relhamento desses controles quanto ao sexo, com recém-
nascidoscom outras malformag8es. Aindaassim, apropor-
¢do foi de 1,9:1 de masculino/feminino. Outros autores
relataram umamaior fregiiéncia de casos destamalforma-
¢80 no sexo masculino. Nostrabal hos citadosanteriormen-
te, Scott-Emuakpor e Madueke (1976), naNigéria, relata-
ram 1,5:1 de masculino/feminino, o mesmo que Tenconi et
al. (1990) naltadlia. NaAméricado Sul, Cadtillaet al. (1973)
relataram 1,3:1 paramasculino/feminino em relacdo apos-
axial €2,9:1 parapré-axial.

Em relacdo a polidactilia pés-axial daméo, Castilla et
al. (1997), ao analisarem 1.733 casosocorridosnaAmérica
Latina, num periodo de 26 anos, rel ataram associagdo com
etnicidade negro-africana, sexo masculino, gemel ares, bai-
xa educacdo materna e consanguinidade parental, sendo
tambémfrequientearecorrénciafamiliar. O atual estudonéo
detectou associagdo significativaentreessascaracteristicas
e polidactilia. Ressalta-se, no entanto, que o tamanho da
amostra estudada teve um poder de apenas 75% para
detectar associages (odds ratios) iguais ou superiores a
3,0.

Nesse estudo, a ocorréncia de polidactilia associou-se
positivamente aexisténcia de ancestraisdaracanegraede
familiares com histéria de malformagdes congénitas. A
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ascendéncianegrarepresentou um odds 3 vezes maior que
0 observado entre criangas de familias brancas. A caracte-
ristica mais fortemente associada com a presenca de poli-
dactilia, no entanto, foi ahistériapositivade ocorrénciade
malformagBes em outras pessoas da familia, sendo o odds
10 vezes maior do que o observado nos demais. A propria
polidactiliafoi amalformag&o maisfreqlentementerel ata-
da (81,3%) entre os familiares dos casos. Ter um familiar
com histéria de polidactilia neste estudo implicou em um
odds 55 vezes maior de o recém-nascido apresentar a
mesmamalformagéo (ORB=55,00; IC 95% 26,02-118, 25;
p<0,001). Parte do efeito da histéria familiar, particular-
mente da histéria de polidactilia, deve ser decorrente de
viés de meméria?®. M des de recém-nascidos malformados
lembram com maior freqtiéncia de fatos ou outras malfor-
macdes ocorridas no passado do que méaes de recém-
nascidosnormais. O recordatério materno também podeter
melhorado o conjunto total de informacdes (raca, antece-
dentesfamiliares, etc.), que foram utilizados para as com-
paracles.
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