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CONGENITAL DEFORMITIES OF THE UPPER LIMBS. PART I: FAILURE OF FORMATION
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RESUMO

Este artigo, dividido em trés partes, tem por objetivo rever as deformi-
dades congénitas mais comuns que afetam os membros superiores ¢
descrever seus tratamentos. Nesta primeira parte, discute-se as falhas
de formag@o. A bibliografia segue continua a partir da primeira parte.

Descritores — Anormalidades Congénitas; Extremidade Superior;
Deformidades Congénitas das Extremidades Superiores/historia

ABSTRACT

This article, divided into three parts, had the aims of reviewing
the most common upper-limb malformations and describing their
treatments. In this first part, failure of formation is discussed.
The bibliography follows after the first part.

Keywords — Congenital Abnormalities; Upper Extremity; Upper
Extremity Deformities, Congenital/history

INTRODUCAO

Anomalias congénitas afetam entre 1 e 2% dos nas-
cidos vivos. Destes, aproximadamente 10% possuem
deformidades dos membros superiores!». Algumas
destas deformidades ocorrem isoladamente; entretanto,
hé associagdes com sindromes sistémicas¥, que envol-
vem discrasias sanguineas, cardiopatias, malformagdes
do SNC, malformagdes do tubo digestivo, atraso do
DNPM, entre elas: Holt-Oram, anemia Fanconi, TAR,
Apert, VACTER-L, Poland, Cornelia de Lange, Nager
etc™). O reconhecimento e o tratamento destas afeccdes
deve sempre preceder a abordagem das deformidades
dos membros). E recomendével que toda crianga diag-
nosticada como portadora de deformidade congénita e
seus pais fagam uma avaliagdo genética.

O desenvolvimento infantil ¢ considerado um pro-
cesso que se inicia desde a vida intrauterina e que en-
volve o crescimento fisico, a matura¢ao neuroldgica e
a construgdo de habilidades nas areas cognitiva, social,
comportamental e afetiva da crianga, tornando-a com-
petente para responder as suas necessidades e as do seu
meio®. Os primeiros anos de vida sdo considerados

criticos para o desenvolvimento infantil, ja que ha maior
plasticidade cerebral, o que favorece o desenvolvimento
de todas as potencialidades da crianga. A plasticidade
neuronal € reforcada no cérebro em desenvolvimento e
a experiéncia apropriada neste periodo ¢ fundamental
para a adequada fungdo dos sistemas neurais®®. Devi-
do a esta plasticidade, a adaptagdo a deformidade dos
membros superiores ocorrera e o cirurgido da mao ou a
terapeuta da crianga devem orientar os pais a respeito
disso. O questionamento entdo serd o porqué do tra-
tamento. A resposta também esta inserida no conceito
da plasticidade cerebral; qual potencial de capacidade
motora a crianga podera atingir na vida adulta com a
deformidade corrigida quando comparada ao nao tra-
tamento da deformidade? Obviamente, a resposta sera
diferente para cada situacdo. Este autor acredita no fato
de que, ao associar a corre¢do das deformidades com o
desenvolvimento do esquema corporal e da coordenacao
dos movimentos, os resultados funcionais na vida adulta
serdo melhores quando comparados a ndo corre¢do ou
correcdes tardias. H& autores que consideram este fato
sem fundamento cientifico e defendem a abordagem
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cirirgica mais tardiamente, pois as estruturas anatomi-
cas estdo maiores facilitando a abordagem cirtirgica®®.

Ha que se considerar fatores emocionais relacionados
as malformagdes congénitas dos membros superiores.
Os pais geralmente trazem um sentimento de culpa e
responsabilidade pela deformidade de seus filhos. Esta
condi¢do, por muitas vezes, acarreta problemas conju-
gais e financeiros aos pais, e deve ser considerada como
um evento que altera permanentemente a vida da fami-
lia®. O adolescente com deformidade congénita tam-
bém ¢ alvo de brincadeiras escolares e tende a evitar o
contato social. Este autor acredita que todos os pacientes
portadores de deformidades congénitas devem ser en-
caminhados para avaliagdo psicoldgica ou psiquiatrica.

EMBRIOLOGIA

O desenvolvimento dos membros inicia-se cedo, na
embriogénese. Os brotos dos membros superiores sdao
identificados 26 dias apds a fertilizacdo, alcancam 20
a 22mm de comprimento por volta dos 53 dias de ges-
tacdo”. O estimulo para a formagio dos brotos é dado
pela secrecdo pela notocorda de uma proteina denomi-
nada sonic hedgehog ou Shh®. A grande maioria das
deformidades congénitas surge entre quatro e oito sema-
nas de gestacdo. Apos este periodo, ocorre a maturagao
e o crescimento das estruturas ja formadas'” (Figura 1).

A formagao dos brotos ocorre por invaginagao do meso-
derma sob o ectoderma. As células do mesoderma somatico
formardo os musculos, nervos e vasos. As células da cha-
mada placa lateral mesodérmica formardo os ossos, carti-
lagens e tenddes!”. Sdo formados trés eixos de formagio:

Tubo neural

Notocorda

Mesoderma
somatico

Broto do
membro superior

Ectoderma

Placa lateral
mesodérmica

Endoderma

Figura 1 - Vis&o axial do embri&o.
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a. Proximal-distal: regulado pelo sulco ectodérmico
apical (AER — apical ectodermal ridge). Este € o
tecido ectodérmico que recobre o broto mesodérmico
e promove sua diferenciagdo. Sua remog¢ao experi-
mental em ratos gerou deformidades transversas”.

b. Anteroposterior: regulado pela zona de atividade po-
larizada (ZPA — zone of polarizing activity). Regula o
crescimento na dire¢do radioulnar, pré e pos-axiais.
Falhas nesta regula¢do podem acarretar mao em es-
pelho, polidactilias®.

c. Dorso-ventral: regulado pelo Wnt (wingless type
MMTYV). Diferenciacdo entre dorso e palma das
maos. Alteracdes nesta regulacdo sdo responsaveis
por duplicagdo palmar em humanos®.

CLASSIFICACAO

Existem varias classificagoes de deformidades con-
génitas dos membros superiores®?. A mais conheci-
da ¢é a classificacdo de Swanson, de 1976, modificada
em 1983, baseada em defeitos na fase embriondria e
reconhecida pela IFSSH (International Federation of
Societies for Surgery of the Hand) (Tabela 1).

FALHAS DE FORMACAO DAS PARTES

1 - Transversa

As amputagdes congénitas podem ocorrer em qualquer
nivel. Amelia — auséncia de um membro; hemimielia — au-
séncia de antebrago o mao; aqueiria — auséncia de mao;
adactilia e afalangia — auséncia de dedos e falanges!?.

Diferencia-se da sindrome de constricdo congénita
pela presenca de hipotrofia proximal ao coto e auséncia
de outros pontos de constrigdo!'?,

Poucas sdo as op¢des cirtrgicas e a protetizagao deve
ser considerada apesar da falta de aderéncia ao tratamen-
to e a necessidade de ajustes constantes dos cartuchos
em criangas.

As amputagdes abaixo do cotovelo s3o as mais co-
muns®, e para esta condi¢do esta descrita a cirurgia de
Krukenberg, pela qual se separa o radio da ulna que
passam a agir como um pinga para pegar objetos!'). A
cirurgia de Krukenberg ¢ pouco utilizada no mundo,
principalmente em centros da Alemanha e India, geral-
mente apds amputacdes traumaticas. A principal critica
ao procedimento estd no aspecto cosmético. Devido a
isto, este autor evita a indicacdo deste procedimento
mesmo com os bons resultados funcionais descritos na
literatura? (Figura 2).
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Tabela 1 — Classificagéo da IFSSH.

Classificacao embriolégica das deformidades congénitas dos
membros superiores/IFSSH

I. Falha de formacao das partes
a - transversa
b - longitudinal

1 - focomielia
2 - radial Mao torta radial
3 - central Mao em fenda
4 - ulnar Mao torta ulnar
1l. Falha de diferenciacao das partes
a - sinostose

b - luxagao da cabeca do radio
¢ - sinfalangismo
d - sindactilia
e - contraturas
1 - partes moles
a - pterigio
b - gatilho congénito
¢ - auséncia de extensores
d - polegar hipoplasico
e - polegar empalmado
f - polegar retroflexivel
g - camptodactilia
h - mao em vendaval
2 - 6sseas
a - clinodactilia
b - kirner
c - delta falange
lll. Duplicacao
a - polegar
b - trifalangismo/hiperfalangismo
¢ - polidactilia
d - méao em espelho
IV. Hipercrescimento
a - membro
b - macrodactilia
V. Hipocrescimento

Braquidactilia
Braquissindactilia

VI. Sindrome da banda de constricao
VIl. Anomalias esqueléticas generalizadas

Acondroplasia
Artrogripose
Madelung

Nas situacoes de adactilia ha que se considerar o
transplante microcirargico do hélux e/ou do segundo
pododactilo para a confec¢do de uma pinga digital!?).
Em nosso meio ainda ha muita resisténcia, tanto por
parte dos pacientes quanto das equipes multiprofis-
sionais que acompanham estas criancas para aceitar
este procedimento.

2 - Longitudinal

a - Focomielia

Focomielia ¢ definida como a auséncia de um segmen-
to intercalar. Pode ser completa — mao inserida no tronco,
com auséncia do braco e antebrago; proximal — auséncia

B4 | ‘
| Fé e b\
| £ fE |
| £/ | it
| F | 35y
| & 4 | ab \
Ly | | i\
[ ¥ | # 4
F7A R I
'...r St :f_j-' L)
Radio  Ulna Ulna  Radio
Vis&o palmar Vis&o dorsal

Figura 2 - Cirurgia de Krukenberg.
Fonte: Singh G, Jain SK. Krukenberg operation: Revisited. IJPMR. 2005;16(1):20-3.

ou hipoplasia do brago, antebraco e mao inseridos no
tronco; e distal — mao inserida no brago!?. A focomielia
¢ bastante rara e teve sua prevaléncia aumentada em 60%
com o uso da talidomida no primeiro trimestre de gesta-
¢d0®. O tratamento de escolha é a protetizagio, sendo as
cirurgias reservadas para facilitar o uso de proteses®™!?.

b - Mao torta radial (MTR) displasia do radio

Mao torta radial ou auséncia congénita do radio ¢
uma deformidade pré-axial complexa que afeta ndo sé
o esqueleto, mas também todas as estruturas pré-axiais
do membro superior!?). Outras altera¢des sdo relatadas,
como: alterag@o da glenoide, da cabeca umeral, da fossa
coronoide, capitulo, imero distal. A ADM do cotovelo
pode estar diminuida?.

O antebrago € curto pois a ulna também € menor,
em média, 60% do tamanho normal!®. A diafise da
ulna pode estar encurvada em diregao radial. O radio
pode estar totalmente ou parcialmente ausente. A ar-
ticulagdo radiocarpal ndo existe, a cabeca da ulna esta
subluxada e o complexo da fibrocartilagem triangular
ndo existe!?). Trapézio e escafoide e primeiro meta-
carpo podem estar ausentes ou parcialmente presentes.
Alteracdes do capitato, trapezoide, semilunar, pirami-
dal e pisiforme sio raras'?.

O mausculo biceps braquial ¢ frequentemente anor-
mal e insere-se no lacertus fibrosus. Outras anorma-
lidades sdo observadas no deltoide, peitoral maior e
braquial'®. No antebrago, as altera¢des sdo proporcio-
nais a auséncia do radio e afetam a musculatura fle-
xopronadora radial. Estdo ausentes ou hipotroficos: o
braquiorradial, supinador, extensor do dedo minimo.
Os extensores radiais curto e longo do carpo podem
estar presentes. A musculatura extrinseca e intrinseca
do polegar estdo ausentes ou hipotroéficas mesmo na
presenga do mesmo!?,

O plexo braquial ¢ normal. Ha alteragdes do nervo
musculocutaneo e o nervo radial geralmente termina no
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cotovelo. O nervo mediano supre a auséncia do nervo
radial'®. A artéria radial est4 ausente ou hipoplasica. A
perfusao distal ¢ suprida pela artéria ulnar e, em alguns
casos, pela persisténcia da artéria mediana!?.

A MTR pode surgir como alteragdo isolada, geralmente
unilateral; porém, s3o frequentemente associadas a outras
sindromes: anemia de Fanconi, TAR, Lewis, Nager, Roberts,
VACTER-I, Holt-Oram, trissomia 18, entre outras!'>'¥.

Apesar de rara, entre 1:30.000 e 1:100.000 nascidos
vivos, ¢ considerada a deformidade de formagado longi-
tudinal mais comum*!¥9),

A classificagdo mais adotada de MTR ¢ a de Bayne
e Klug'*'¥ (Tabela 2):

Tipo I — Radio aparentemente normal, porém mais curto,
pois a epifise distal demora mais para aparecer € com
um potencial de crescimento menor.

Tipo II — Radio hipoplasico. Alteragdes nas epifises pro-
ximal e distal resultando em um radio miniatura.

Tipo III — Auséncia do ter¢o proximal ou distal. A ausén-
cia do tergo distal € mais comum. A ulna ¢ hipertrofiada
e angulada radialmente.

Tipo IV — Auséncia completa do radio. Forma mais co-
mum € mais grave.

James e Bednar'¥ modificaram esta classificagdo, in-
cluido os casos de auséncia do polegar com radio normal®.

Tratamento conservador com a colocacao de drteses
seriadas e alongamento sdo recomendados a partir do
nascimento independente do tipo. Para os pacientes ti-
pos I e II este pode ser o unico tipo de tratamento. Nos
casos em que houver angulagdo maior do que 20° ou
encurtamento importante do radio pode-se transferir os
extensores radiais do carpo para o extensor ulnar do
carpo e, em alguns casos, alongar a ulna ou realizar a
distragdo epifisaria do radio!®.

Os tipos III e IV t€m indicagdo cirurgica undnime
na literatura atual, sendo a discussdo apenas na técnica
utilizada e 0 momento da abordagem(®-1%13-19),

Tabela 2 — Classificagdo de Bayne e Klug modificada para MTR.

. Terco distal . -
Tipo Polegar do radio Terco proximal do radio

Ausente ou Normal/sinostose radioulnar/

0 hipoplasia Normal luxacao cabeca radio

1 Ausente ou | >2mm do Normal/sinostose radioulnar/
hipoplasia | que a ulna luxacéo cabega radio
Ausente ou . . . .

2 hipoplasia Hipoplasia Hipoplasia
Ausente ou | Auséncia da . . .

3 hipoplasia fise Hipoplasia variavel

4 Agsente OU'| Auséncia Auséncia
hipoplasia

Kozin SH. Upper-Extremity congenital anomalies. J Bone Joint Surg Am. 2003;85:1564-76.
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A centralizagdo e a radializagdo do carpo sdo os
procedimentos cirurgicos mais utilizados para a cor-
regdo da MTRU3 151718 Na centralizagio, o carpo é
centrado sobre a ulna; ja na radializagao, descrita por
Buck-Gramcko®? para aumentar o brago de alavanca
entre o carpo ¢ a ulna, e impedir a recidiva, a ulna é
colocada na por¢ao radial do carpo. Recentemente,
foi descrita a ulnarizagao do carpo, pela qual o carpo
¢ deslocado medialmente a ulna. Este procedimento
ainda ¢ executado por poucos centros e ndo ha su-
porte de literatura.

Vale ressaltar o trabalho de Vilkki®" com transpo-
si¢do microcirurgica da segunda articulagdo metatarso-
-falangica (MTT-F) como suporte radial do carpo. A
articulagdo MTT-F hipertrofia com o tempo e permite
flexoextensdo do punho. Tais resultados nao foram re-
produzidos em outros centros!!> (Figura 3).

O crescimento da crianga torna dificil a centralizagao
ou a radializagdo do carpo em apenas um tempo cirurgico;
portanto, nestes casos € necessaria a pré-centralizagao do
carpo por meio de fixadores externos!'>'9. A idade, a par-
tir da qual a pré-centralizag@o ¢ necessaria ¢ discutivel, o
autor considera necessaria a partir dos 18 meses de idade.

Em situagdes de dificil redugdo ha a possibilidade
de executar a carpectomia proximal total ou parcial e
promover a transferéncia dos extensores radiais do carpo
para o EUC, se esses estiverem presentes!315:29),

Figura 3 — Vilkki transferéncia MTT-F.

Fonte: Vilkki SK. Vascularized metatarsophalangeal joint transfer for radial hypoplasia. Sem
Plastic Surg. 2008;2(3):195-212.
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Nas criancas acima de 18 meses de idade, optou-se
por executar a correcdo do punho em dois tempos. No
primeiro, realizamos a pré-centralizagdo com fixadores
externos uniplanares. Os pais sdo orientados a promover
a distra¢do na velocidade de 0,5 a Imm/dia. Ap6s quatro
semanas, em média, retiramos o fixador externo e reali-
zamos a centralizacdo do carpo sobre a ulna. A cirurgia ¢
realizada por meio de incisdo dorsal bilobulada!®, inci-
sdo longitudinal do retindculo e capsula articular. Sempre
que ha tenddes extensores radiais presentes, os transfe-
rimos para a por¢ao ulnar do carpo. Sempre em que ha
dificuldade para o posicionamento ideal do carpo sobre a
ulna, ndo hesitamos em realizar a carpectomia proximal
total ou parcial. A mao e o punho sdo fixados com um ou
dois fios de Kirschner 1,5/2,0mm intramedulares. O autor
considera ndo considero necessario que sejam colocados
por dentro dos metacarpos. Nos casos com angulagdo da
diafise da ulna acima de 30°, realizamos a osteotomia da
ulna para retifica-la. Imobilizag@o axilopalmar por quatro

E

Figura 5 — Pré-centralizacao e centralizacdo. Pés-operatdrio.

a seis semanas seguidas de ortese noturna durante a fase
de crescimento (Figuras 4 A-Ce 5).

Sao descritas varias complicagdes, como: infec¢ao,
sofrimento dos retalhos de pele, quebra dos fios de Kirs-
chner'™. A longo prazo, praticamente todos os casos
recidivam parcialmente!!*!>!9) Vale considerar que,
mesmo com esta recidiva, que deve ser alertada aos
pais, o resultado final ¢ melhor quando considerada a
deformidade inicial (Figura 6).

O tratamento da MTR na adolescéncia e nas recidi-
vas ainda € controverso. O alongamento da ulna e a cor-
re¢ao de deformidades residuais podem ser conseguidos
com osteotomias e fixadores externos!®. Nos casos de
angulagdo importante ou antebragos curtos, este autor
indica tratamento cirurgico com fixador externo, mesmo
em adolescentes. Conforme salientado anteriormente, a
avaliagdo psicologica do paciente ¢ fundamental para
avaliar as expectativas do mesmo em relacdo as possi-
bilidades do tratamento (Figuras 7 e 8).

Figura 6 — Pré-centralizagéo e pds-operatério com 6rtese. Nota-se a recidiva parcial da angulagéo.

Rev Bras Ortop. 2012;47(5):545-52



550

ke
Figura 8 — Angulagao de 80° em adolescente masculino de 14 anos. Submetido a osteotomia em clpula e fixador externo.

¢ - Mao em fenda (MF)

A deformidade em fenda se caracteriza pela auséncia
dos raios centrais, segundo, terceiro e quarto raios, cuja
diferenciacao ocorre em periodos diferentes do primeiro
e quinto raios. Classicamente, ¢ dividida em tipica e
atipica® (Tabela 3).

Diferentes teorias envolvem as formas tipica e atipica
de MF. Enquanto a forma tipica esta relacionada com a
eventual fusdo de raios, a forma atipica seria uma das
manifestagdes da sequéncia teratologica da braquissin-
dactilia, ocorridas por necrose de tecido mesenquimal;
portanto, nenhuma das duas estaria corretamente clas-
sificada como falha de formagao®-?¥,

Manske e Halikis classificam as MF baseados na
contratura da primeira comissura!>24:

I. (normal web) Primeira comissura normal.

Il. (narrow web) Estreitamento moderado (ITA) ou gra-
ve (IIB) da primeira comissura.

1. (syndactylized web) Primeira comissura fundida.
Sindactilia entre polegar e segundo quirodactilo.

IV. (merged web) Primeira comissura incluida na fenda.

Rev Bras Ortop. 2012;47(5):545-52

Tabela 3 — Diferengas entre MF tipica e atipica®?2.

Tipica Atipica

Forma em “V” Forma em “U”

Bilateral Unilateral

Heranca familiar Esporadica

Sindactilia € comum Sindactilia é rara

Associagao com labio leporino N&o ha associagéo

Auséncia de brotos digitais Brotos digitais comuns

Acometimento dos pés Pés sem alteragao

Nao existe o segundo quirodactilo. Polegar instavel.
V. (absent web) Auséncia da comissura pela auséncia
do polegar e do segundo quirodactilo.

O tratamento possui dois objetivos: fechar a fenda e
reconstruir a primeira comissura‘!®, Tais procedimentos
envolvem retalhos de pele, reconstrugdo do ligamento
natatorio com polias digitais, zetaplastias, osteotomias,
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ressec¢ao de dedos hipoplasicos ou de ossos transver-
sos e transposicdes de metacarpos em varias técnicas
descritas, entre elas: Miura e Komada; Snow e Lit-
tler(1%-152224 Como as deformidades sdo diversas, cada
caso necessita de um planejamento cirargico individual
(Figuras 9 A-F e 10 A-E).

O tratamento conservador ¢ reservado aos casos

muito graves, nos quais geralmente ha uma grande
adaptagdo funcional®® e nos pacientes portadores
de déficit cognitivo grave, que impede a reabilitagcao
adequada. Ao se considerar o tratamento conserva-
dor para uma MF, este autor relembra a frase de
Flatt “funcionalmente um triunfo, mas socialmente
um desastre

25(24)

h;d

Figura 9 — MF tipica (A, B, C). Pés-operatdrio (D, E), resultado funcional (F).

Figura 11 — MTU. Tipo IV de Bayne e C de Manske.

d - Mio torta ulnar (MTU)displasia da ulna

A MTU representa um conjunto de anormalidade
que acomete o bordo ulnar do membro superior, mas
também acomete estruturas do bordo radial™®. E quatro
a 10 vezes mais rara do que a MTR e a associagdo com
malformagoes de 6rgdo internos ou sindromes sistémi-
cas é rara®'?. Ha associa¢do com outras malformacdes
esqueléticas: fémur curto congénito, focomielia, hemie-
lia hemimeliafibular e escoliose congénita!'¥.

A mao ¢ hipoplasica, 90% possuem auséncia de
dedos, 30% sindactilia e 70% possuem alteracdo do
polegar, metacarpos rodados, tenddes e musculos hi-
poplasicos!'*!9. Como o radio é sempre presente, ha
apoio para o carpo. O antebrago ¢ curto e o cotovelo
possui diminui¢do da amplitude de movimento ou si-
nostose radioumeral!®,

A classificagdo mais aceita ¢ da Bayne modificada!™:
1. Ulna normal. AlteragGes restritas a mao.

Ulna hipoplasica, epifises proximais e distais presentes.
Auséncia da ulna distal.

Auséncia total da ulna.

Auséncia da ulna com sinostose radioumeral.
Alteracdes da glenoide e umero.

VIR

Cole e Manske!' classificam a MTU de acordo com as
alteragdes da primeira comissura (Figura 11):
a. Primeira comissura e polegar normais.

Rev Bras Ortop. 2012;47(5):545-52
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d.

Alteragdes moderadas da primeira comissura e polegar.
Estreitamento da primeira comissura, sindactilia en-
tre polegar e segundo quirodactilo, polegar no plano
dos dedos ulnares, hipoplasia tenar ou auséncia de
funcdo tendinea extrinseca.

Auséncia do polegar.

Apesar do grande niimero de alteragdes, a funcao

geralmente é boa'*!>. Os procedimentos cirurgicos sdo
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