A endogamia explicaria a elevada prevaléncia de deficiéncias
em populagoes do Nordeste brasileiro?

Could endogamy explain the higher prevalence of disabilities
in the population of the Brazilian Northeast?
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Abstract Despite conceptual inaccuracies and
methods of measurement, the WHO estimates that
about 10% of the world population has some form
of disability. In order to investigate the prevalence
and etiology of disabilities and to evaluate if they
could be associated with inbreeding, a cross-sec-
tional epidemiological study was conducted using
the informant method in five communities of the
state Rio Grande do Norte in the Brazilian North-
east, in which consanguineous marriages frequen-
cies varied between 9 and 32%. The average prev-
alence of disabilities in the five sampled commu-
nities was 4.53%, obtained by interviews that in-
volved 37.87% of a population of 39,054 inhabit-
ants. On average, 25% of consanguineous and 12%
of non-consanguineous couples had one or more
children with disabilities. The increased rate of
individuals with disabilities in the Brazilian
Northeast could be associated with the mainte-
nance of the tradition of consanguineous mar-
riages in these populations and some of these dis-
abilities may be caused by genetic disorders.
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Resumo Apesar da inexatidao conceitual e de
métodos de aferigdo, a OMS estima que cerca de
10% da populagao mundial apresente alguma for-
ma de deficiéncia. Com a finalidade de investigar
a prevaléncia e a etiologia das deficiéncias e verifi-
car se elas estariam associadas a endogamia, foi
realizado um estudo epidemioldgico transversal
com uso do método do informante envolvendo cinco
municipios do Estado do Rio Grande do Norte, no
Nordeste brasileiro; nos quais foram estimadas fre-
quéncias de casamentos consanguineos que vari-
am de 9 a 32%. A prevaléncia média estimada
para deficiéncias nos cinco municipios amostra-
dos foi de 4,53%, obtida por meio de entrevistas
envolvendo 37,87% de uma populagio de 39.054
habitantes. Em média, 25% dos casais consangui-
neos e 12% dos ndo consanguineos apresentaram
um ou mais filhos com alguma deficiéncia. A ele-
vada prevaléncia de pessoas com deficiéncia no
Nordeste brasileiro pode ter associagdo com a ma-
nutengao da tradigdo de casamentos consangui-
neos nessas populagoes e parte dessas deficiéncias
pode ser causada por doengas genéticas.
Palavras-chave Deficiéncia, Epidemiologia, Nor-
deste brasileiro, Endogamia
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Introdugao

Ha poucos estudos sobre a prevaléncia de dife-
rentes deficiéncias no mundo. A conceituagio e a
classificagdo das deficiéncias possuem importin-
cia prética, pois politicas publicas e de acesso a
servigos especificos dependem da precisao da ter-
minologia, dos métodos de aferi¢ao e da caracte-
rizagao etioldgica'. Em 2001, a OMS publicou a
Classificagao Internacional de Funcionalidade,
Incapacidade e Saide (CIF), na qual foi definida
deficiéncia como altera¢des de funcdo ou de es-
truturas do corpo humano’®. Apesar das varia-
¢oes em relagdo as estimativas sobre a prevaléncia
de deficiéncias”!%, a OMS estima que cerca de 10%
da populagdo mundial apresente alguma forma
de deficiéncia'! e, deste total, apenas 3% das pes-
soas que necessitam de reabilitagdo em paises sub-
desenvolvidos recebem algum tipo de servigo'.
No Brasil, a distribuicdo das deficiéncias re-
flete em parte os padroes de pobreza. No censo
demografico do IBGE em 2000, as pessoas com
deficiéncias e incapacidades representavam 14,5%
da populacio brasileira' e atingiram a fragdo de
23,9% na amostragem feita em 2010™. No docu-
mento “Retratos da Deficiéncia no Brasil”" foi
revelado que os estados com maior taxa de pes-
soas com deficiéncia e incapacidades se localizam
no Nordeste: a Paraiba liderava o “ranking” com
18,76% de sua populag¢do com alguma deficién-
cia, seguida pelo Rio Grande do Norte (17,64%),
Piaui (17,63%), Pernambuco (17,4%) e Ceard
(17,3%). Nio se sabe ao certo se a pobreza efeti-
vamente explicaria esses achados'®, tendo em vis-
ta que ndo existem estudos que evidenciem isto.
Outros fatores, de natureza ambiental, como in-
fec¢des, traumas e violéncia; ou genéticos, como a
endogamia; ou ainda socioeconémicos, como
desnutricdo materna e processos migratorios,
poderiam explicar a maior porcentagem de defi-
ciéncia nestas regioes. Estudos recentes, por exem-
plo, mostraram que municipios do sertdao do Es-
tado do Rio Grande do Norte possuem algumas
deficiéncias causadas por doencas genéticas de
heranga recessiva associadas a endogamia'’-'8.
No presente trabalho, sdo descritos resulta-
dos de estudo sobre prevaléncia de deficiéncias
causadas ou ndo por doengcas genéticas, realiza-
do em cinco municipios no Nordeste brasileiro.
Esses municipios apresentam taxas de casamen-
tos consanguineos que variam de 9 a 32%". A
intengdo foi criar categorias de classificacdo que
pudessem revelar, com mais detalhes, quais sdo
as deficiéncias que acometem as populagdes
amostradas e sua provével etiologia (ambiental

ou genética). E, além disso, mostrar a relagao
entre deficiéncia e endogamia. A classificagao das
deficiéncias foi realizada em 31 categorias orga-
nizadas em cinco subgrupos que agrupam des-
crigdes de graus de perda de fung¢do dos pacien-
tes em relagdo a alguma capacidade, quer seja
motora ou intelectual.

Métodos
Amostra e Procedimentos

O levantamento das doengas genéticas e de
outras deficiéncias de interesse médico-sanitario
foi realizado em cinco municipios do Estado do
Rio Grande do Norte, os quais se encontram lis-
tados entre os 50 municipios brasileiros com
maior nimero de portadores de deficiéncias®.
Esses municipios estdo localizados em éreas ru-
rais, relativamente isoladas, distando 350-400 km
da capital do estado, Natal. A populagdo total
envolvida nesta pesquisa, segundo estimativa do
Censo 2007, é de 39.054 habitantes, distribuidos
nos seguintes municipios: Serrinha dos Pintos
com 4.360 habitantes; Riacho de Santana com
4.292; Piloes com 3.381; Olho d’Agua do Borges
com 4.442 e Sao Miguel com 22.579.

A coleta de dados sobre a ocorréncia de defi-
ciéncias e sua relagdo com casamentos consan-
guineos foi realizada pelos agentes comunitdrios
do “Programa de Agentes Comunitarios de Sau-
de (PACS)” orientados pela equipe de enfermei-
ros do “Programa de Saude da Familia” (PSF) e
pelos pesquisadores envolvidos neste trabalho.
Em um curso de formacao de dois dias realizado
em cada um dos municipios participantes sepa-
radamente, os agentes e enfermeiros foram ins-
truidos a entrevistar os casais residentes em suas
comunidades e a preencher uma ficha com da-
dos sobre o grau de parentesco do casal, seu nu-
mero de filhos, a presenca ou nao de individuos
portadores de deficiéncias ou incapacidades (Fi-
cha CO). Apés a coleta de dados em cardter de
estudo-piloto, os agentes participaram de um
novo encontro para esclarecimentos e corregoes
nos procedimentos de campo.

A relacdo de parentesco dos casais foi obtida
por meio da declaragdo feita por um dos seus
membros entrevistado pelo agente de satide. Essa
relacao foi classificada em: nao consanguinea
(NC); tio-sobrinha (TS) ou primos duplos em
1o grau (PD); primos em 1° grau (PL); primos
de 2° grau (P2); primos em 3° grau (P3); paren-
tesco mais distante do que primos em 2° grau ou



parentesco existente, mas nao classificado (P+).
A validagao dos dados foi realizada em um dos
municipios (Piloes) onde 12,5% das familias
amostradas foram revisitadas e novamente en-
trevistadas por um dos pesquisadores (SS). Fo-
ram identificadas as seguintes incorre¢des no
preenchimento das fichas: trés erros na classifi-
cagdo de grau de parentesco; 12 erros em relagao
a idade ou nome de um dos membros do casal
(isso ocorreu nas familias mais idosas nas quais
os préprios depoentes tém dificuldade de infor-
mar corretamente o dado solicitado); 25 erros
na classificacdo das deficiéncias e 12 que nao
mencionaram uma determinada anomalia em
virtude da omissdo dos préprios informantes. A
estimativa da porcentagem total de erros ocorri-
dos durante o preenchimento das fichas foi da
ordem de 3%.

Todas as atividades foram realizadas apds a
devida avaliagdo e aprovacao do Comité de Etica
em Pesquisas com Seres Humanos do Instituto
de Biociéncias da Universidade de Sao Paulo.

Classificagao das deficiéncias

A classificagao das deficiéncias foi realizada
em 31 categorias organizadas em cinco subgru-
pos que rednem descri¢oes de graus de perda de
fun¢ao dos pacientes em rela¢do a alguma capa-
cidade, quer seja fisica ou intelectual. Essa classi-
ficagdo foi criada a partir da adaptagdo das cate-
gorias utilizadas pelo IBGE: grande dificuldade
(GE) ou incapacidade (IE) para enxergar; gran-
de dificuldade (GC) ou incapacidade (IC) para
caminhar; grande dificuldade (GO) ou incapaci-
dade (10) para ouvir; com deficiéncia mental (IM)
ou dificuldade para aprender (DA); falta de mem-
bros (IF); paralisia das pernas (IP), de um dos
lados do corpo (IL) ou total (IT); incapacidades
ou deficiéncias multiplas (IMU); distarbios psi-
quidtricos (DP).

As subdivisdes das deficiéncias utilizadas neste
trabalho, descritas juntamente com os resulta-
dos (Tabela 1), buscaram diferenciar as deficién-
cias que sdo congénitas daquelas que ndo sao; as
que sao progressivas das que nao sao; e aquelas
que acarretam deformidades. As descricdes das
deficiéncias visuais e auditivas mantiveram a sub-
divisao entre dificuldade e incapacidade, incor-
porando a informagdo de congénito ou ndo. No
caso das deficiéncias fisicas ou motoras, as sub-
divisdes abrangem a dificuldade ou a incapaci-
dade para andar devido a perda de forga caracte-
ristica das distrofias musculares; da perda de
coordena¢do ou movimento, caracteristica das

doencas neurodegenerativas. Além disso, discri-
mina as pessoas que ndao andam porque sofre-
ram acidentes; porque tém defeitos congénitos
ou escoliose.

No grupo das deficiéncias de natureza psi-
quidtrica ou neurolégica foram reunidas as difi-
culdades de aprendizagem; pessoas que apresen-
tam convulsio e epilepsia; deficiéncia intelectual
(ou retardo mental) e disturbios psiquidtricos
discriminados em relagdo a sua gravidade bem
como pessoas que utilizam benzodiazepinicos. As
sindromes genéticas e as malformagdes consti-
tuiram outro subgrupo. Essas categorias de clas-
sificacdo constituem aproximacdes para melhor
caracterizar as deficiéncias que atingem as popu-
lagdes e foram criados a partir das observagdes
empiricas realizadas pelos pesquisadores envol-
vidos neste estudo.

A andlise descritiva e estatistica foi realizada
com software PASW STATISTICS, versdo 17
(SPSS Inc., IBM Company). As médias das fre-
quéncias de casais consanguineos e ndo consan-
guineos com prole deficiente foram comparadas
usando teste de Mann Whitney, adotando-se ni-
vel de significancia de 5%.

Resultados e discussao

A prevaléncia média estimada para deficiéncias
nos cinco municipios amostrados neste traba-
lho foi de 4,53%, tendo sido obtida por meio de
entrevistas envolvendo 37,87% de uma popula-
¢do de 39.054 habitantes (Tabela 2). Os valores
variaram de 1,26% em Olho d’Agua do Borges a
16,60% em Serrinha dos Pintos. Neste munici-
pio, a elevada taxa de deficientes poderia ser ex-
plicada pelo fato dos agentes terem amostrado
praticamente o dobro da populagao em relacao
aos outros municipios. Por um lado, Serrinha
pode realmente ter uma prevaléncia maior de
pessoas com deficiéncia, tendo em vista seu iso-
lamento e as taxas de endogamia. Por outro lado,
a capacitagdo oferecida aos profissionais da drea
da satide durante a realizagao desta pesquisa pode
nao ter sido suficiente para padronizar os proce-
dimentos de classificagdo em todos os munici-
pios envolvidos, pois ela foi realizada em cada
um deles separadamente.

Dependendo do entendimento do responsa-
vel pela coordenac¢io do levantamento de dados
no municipio, os critérios de inclusdo podem ter
variado. Algumas equipes, como em Serrinha dos
Pintos, levantaram informagdes sobre todas as
pessoas que apresentavam alguma forma de de-

—_
—_
S
w

€T0T0STT-THIT:(¥)8T BAIR[OD 2PNES g UL



—
—
S
S

Santos SC et al.

Tabela 1. Classificagdo e distribuicdo das diferentes deficiéncias em cada um dos municipios amostrados do
estado do Rio Grande do Norte. (RS: Riacho de Santana; OB: Olho d’Agua do Borges; PI: Piloes; SM: Sao
Miguel; SP: Serrinha dos Pintos). N refere-se ao total de pessoas com deficiéncias encontradas no

municipio.
RS OB PI SM SP
Categorias para classificacao das deficiéncias N=152 N=56 N=105 N=734 N=724
% % % % %
DA 1. Dificuldade para enxergar desde o nascimento 3,95 0 2,86 4,5 8,15
DA 2. Perda progressiva, mas ainda vé 9,2 1,75 4,76 3,95 19,75
DA 3. Néo enxerga desde o nascimento 0 5,35 0,95 1,36 0,41
DA 4. Perda progressiva até cegueira 0 3,57 1,9 1,09 0,14
DV 5. Dificuldade para ouvir desde o nascimento 4,6 0 0,95 2,04 2,62
DV 6. Perda progressiva da audicdo, mas ainda ouve 1,32 0 0,95 1,09 0,83
DV 7. Incapacidade para ouvir e falar desde o nascimento 5,92 10,69 1,9 5,04 0,97
(surdo-mudo)
DV 8. Perda progressiva da audi¢do (ndo ouve, mas fala) 0,66 0 0 0,27 0,28
DV 9. Perda de equilibrio ou coordenagao 0,66 0 0 1,79 0,29
DM 10. Perna mais curta, pé é torto e/ou deformagao de 9,2 12,4 4,76 6,4 5,26
membros
DM 11. Pés sdo tortos com pernas atrofiadas 1,32 3,54 0 2,72 1,8
DM 12. Nao move os membros facilmente, anda mancando 0,66 1,75 0 0,27 0,28
DM 13. Perdeu a forga, mas pé e perna se movem 2,63 1,78 0 1,23 0,55
DM 14. Problema na coluna (escoliose ou sifose) 1,97 7,15 1,9 7,77 16,03
DM 15. Nunca andou, incapacidade desde o nascimento 0,66 1,79 1,9 2,32 0,69
DM 16. Andou mas perdeu progressivamente essa capacidade 0 0 0,95 1,5 0,98
até ficar na cadeira de rodas
DM 17. Nao anda, porque nasceu com auséncia de membros 0 0 0 0 0
DM 18. Néao anda porque sofreu acidente (veiculo, trabalho, 0,66 0 0 0,54 0,69
residéncia)
DP  19. Duas ou mais crises convulsivas 7,89 1,79 10,5 7,36 7,75
DP  20. Deficiéncia intelectual: desde a infancia, a pessoa é 6,58 12,7 5,71 3,68 0,98
“calada”, ndo aprendeu a fazer higiene pessoal ou tarefas
domésticas
DP  21. Tem entendimento, mas ndo aprende facilmente ou 3,95 5,35 9,52 1,77 3,9
¢ hiperativo
DP 22. Disturbio psiquidtrico grave (com episédios de 3,29 5,35 6,67 7,77 4,7
internagao hospitar ou no CAPS)
DP  23. Disturbio psiquidtrico moderado (surtos, delirio ou 4,61 0 0 6,54 1,24
crises de variagdo de humor)
DP  24. Usudrio de benzodiazepinicos (drogas com uso 14,47 14,29 32,38 17,17 12,75
controlado usados para depressdo e para dormir)
DP  25. Desde o nascimento com deficiéncias multiplas (nao 0,66 0 0 1,09 0,69
anda, nio fala ou/ou nio ouve, entende pouco)
DP  26. Alteragdes de comportamento (autismo) 0,66 1,79 0 0,68 0,3
DG 27. Malformag¢des ao nascimento (cranio, face, labio, 2,63 1,79 0,95 1,23 1,27
orelhas, membros)
DG 28. Malformag¢des em maos e pés: dedos a mais ou a 4,61 3,59 4,77 2,86 1,9
menos; mais curtos; com inser¢ao diferente do normal
ou grudados
DG 29. Doenga ou sindrome genética diagnosticada por 1,32 0 0 1,23 0,92
médico
DG  30. Diagnosticado como afetado pela Sindrome SPOAN 0 1,79 0 1,08 2,64
(doenga neurogenetiva)
DG 31. Sindrome de Down: deficiéncia mental com face 5,92 1,79 5,72 3,68 1,52
caracteristica
Total 100 100 100 100 100




ficiéncia, incapacitante ou ndo, com o maximo
de detalhamento e abrangéncia possivel. Essa di-
ficuldade em relagdo a padronizagao de procedi-
mentos para a inclusio e a exclusao de pessoas
como deficiente ja foi extensamente debatido na
literatura; tendo sido, por exemplo, criadas duas
categorias de classificacao pelo IBGE para sanar
em parte esse desafio: pessoas portadoras de de-
ficiéncia (PPD) e pessoas portadoras de incapa-
cidade (PPI)".

Essa varia¢ao na porcentagem de pessoas com
deficiéncia encontrada em nosso estudo também
pode ser observada quando comparadas as esti-
mativas disponiveis no banco de dados do SIAB/
DATASUS® e no documento “Retratos da Defici-
éncia no Brasil” do IBGE. As estimativas de defi-
ciéncia disponibilizadas pelo SIAB em 2008 estdo
abaixo de 5% e os valores sdo da mesma ordem
de grandeza daqueles obtidos neste levantamen-
to. Entretanto, os dados do IBGE mostram va-
lores maiores tanto para as deficiéncias incapaci-
tantes (de 5a 10%) quanto para as nao incapaci-
tantes (30 a 35%).

Essas diferengas ocorreram porque nao exis-
tem métodos padronizados para classificagao
das deficiéncias e aferi¢do de dados de prevalén-
cia. Na base de dados do SIAB, as informagoes
colhidas mensalmente pelos agentes comunita-
rios de sadde referem-se as deficiéncias prova-
velmente incapacitantes. Os estudos feitos pelo
IBGE e outros bancos de informagdes, como
dados da previdéncia social, usados para produ-
¢d0 do documento “Retratos da Deficiéncia no
Brasil”, abrangem um conjunto maior de defici-
éncias, inclusive aquelas de natureza psiquidtrica
e neuroldgica. Neste caso, por exemplo, foram

Tabela 2. Porcentagem de pessoas com
deficiéncias segundo levantamento feito por
agentes de satide em cinco municipios do estado
do Rio Grande do Norte (RS: Riacho de Santana;
OB: Olho d’Agua do Borges; PI: Pildes; SM: Sao
Miguel; SP: Serrinha dos Pintos; N: Numero de
pessoas com deficiéncia no municipio).

Municipios  Populagio Populacao Pessoas
do Rio Grande (IBGE Amostrada com

do Norte 2000) Deficiéncia
RS (N= 152) 4.292 44,92% 3,54%
OB (N= 56) 4.442  33,18% 1,26%
PI (N= 105) 3.381 44,66% 3,11%
SM (N= 734) 22.579  31,68%  3,25%
SP (N= 724) 4360  62,48% 16,60%

Total (N=1.771) 39.054 37,87% 4,53%

incluidas pessoas que recebem beneficio por apre-
sentarem disturbios psiquidtricos que nao ne-
cessariamente sdo vistas como deficiente pelos
agentes de satde.

Distribuic¢ao das deficiéncias

As deficiéncias foram agrupadas em cinco gru-
pos: 1) deficiéncia auditiva (DA); 2) deficiéncia vi-
sual (DV); 3) deficiéncia fisica ou motora (DM);
4) deficiéncias de natureza psiquidtrica e neurol6-
gica agrupando pessoas com epilepsia, deficiéncia
intelectual, disturbios psiquidtricos e dependén-
cia quimica (DP); 5) sindromes genéticas e mal-
formagdes congénitas (DG). O Grafico 1 apre-
senta a distribuicdo desses diferentes grupos nos
municipios amostrados, explicitando a heteroge-
neidade da ocorréncia dessas deficiéncias.

Cerca de 60% das pessoas com deficiéncias
em Pildes apresentam epilepsia, diferentes dis-
turbios psiquidtricos e deficiéncia intelectual e,
no restante dos municipios, os valores desse grupo
de doengas psiquiatrias e neuroldgicas atingem
40% da totalidade das deficiéncias. A elevada fre-
quéncia de pessoas com disturbios psiquidtricos
pode estar associada a cultura de consumo de
benzodiazepinicos. Considerando alguns relatos
dos profissionais da drea de saide, é muito co-
mum a automedica¢do entre familiares. Geral-
mente, uma pessoa inicia um tratamento médico
ingerindo tranquilizantes e ansioliticos, e ela ofe-

SP (N=724)

SM (N=734)

PI (N=105)

OB (N=56)

RS (N=152)

0,00%  20,00%  40,00%  60,00%  80,00%

B Doengas sindromicas (DG)

B Disturbios psiquidtricos (DP)
Deficiéncia Motora (DM)
Deficiéncia Auditiva (DA)
Deficiéncia Visual (DV)

Grifico 1. Distribui¢ao de grupos de deficiéncias nos
municipios avaliados.
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rece comumente a medica¢do aos seus familiares
que passam a usd-la rotineiramente sem a devi-
da orientagdao. Com o tempo, essas pessoas po-
dem apresentar quadro de dependéncia quimica.
A cultura da automedicagao poderia explicar essa
elevada frequéncia de pessoas com transtornos
psiquidtricos.

Por outro lado, o municipio de Pildes tam-
bém apresenta menor porcentagem de pessoas
com deficiéncia auditiva e motora. Em relagdo a
deficiéncia visual, Serrinha dos Pintos apresenta
quase o dobro de casos quando comparada aos
outros municipios. A porcentagem de deficiéncia
motora atinge cerca de 20% das populagdes ava-
liadas, sendo maior em Serrinha dos Pintos, Sdo
Miguel e Olho d’Agua do Borges. Nos dois pri-
meiros foram encontradas aproximadamente 60
pessoas afetadas por uma doenga neurodegene-
rativa de heranga autossdmica recessiva, a sin-
drome Spoan'”'8. Isto ndo foi observado no ter-
ceiro municipio citado, onde ocorrem muitos
casos de poliomielite.

Em estudos realizados na Europa® e Oriente
Médio'""?, o padrao de distribui¢do de deficién-
cias mostra maior porcentagem de deficientes fi-
sicos com dificuldade ou incapacidade de loco-
mogdo com média de 35%, seguida pela deficién-
cia intelectual (16%) e da fala (11,4%), o que di-
fere das comunidades brasileiras analisadas com
uma média de 40% de disturbios psiquidtricos,
epilepsia e deficiéncia intelectual. Essas diferengas
podem ser explicadas em virtude dos distintos
ambientes socioecondmico-culturais. Em algu-
mas localidades, hd uma propor¢ao maior de
deficientes fisicos devido a violéncia e guerras ci-
vis, como ocorre em algumas regides do Oriente
Médio.

A caracterizagdo de cada um dos grupos de
deficiéncia para a obten¢do de uma descri¢do mais
precisa que pudesse indicar sua etiologia e pro-
gressao foi realizada por meio da classificagao
das deficiéncias em 31 categorias descritivas, que
foram sintetizadas na Tabela 1, bem como a por-
centagem da populagdo de deficientes agrupada
em cada uma dessas categorias.

As distintas formas de deficiéncia visual ocor-
rem em diferentes propor¢des nos municipios.
As deficiéncias congénitas abrangem cerca de 40%
da amostra enquanto as perdas progressivas sao
mais frequentes; a maior parte das pessoas per-
de paulatinamente a capacidade de enxergar. Esse
padrdo de perda progressiva ndo foi verificado
para as deficiéncias auditivas, pois muitas pesso-
as investigadas apresentam surdez congénita
(“surdo e mudo”). Essas deficiéncias congénitas

podem ser causadas tanto por mutagdes genéti-
cas transmissiveis ao longo das geragdes quanto
por infec¢des, como rubéola, que atingem a crian-
¢a durante o periodo pré-natal. As deficiéncias
auditivas causadas por fatores ambientais nor-
malmente ndo atingem o individuo simetrica-
mente ou sao adquiridas ao longo da vida.

Em relagdo as deficiéncias motoras, foi ob-
servado que elas atingem de 9,5% a 28,4% da
totalidade da amostra e hd uma elevada frequén-
cia da categoria 10, ou seja, de individuos que
apresentam uma perna maior do que outra. Na
maior parte dos casos, essa assimetria é devido a
sequela de poliomielite, doen¢a muito comum
na regiao até vinte anos atras quando foi erradi-
cada. Outra deficiéncia muito frequente é a esco-
liose e deformidades de coluna e tronco, que acar-
retam também em dificuldade de locomogao. Em
Serrinha dos Pintos, foram identificados 18 indi-
viduos que andavam durante a infincia e perde-
ram progressivamente a capacidade de andar e
depois foram diagnosticados como afetados pela
sindrome Spoan. Pouquissimas pessoas nasce-
ram com malformagdes em membros.

No grande grupo das deficiéncias de natureza
psiquidtrica e neurolégica foram reunidas tanto
as pessoas com deficiéncia intelectual (retardo
mental) quanto aquelas com transtornos psiquia-
tricos. Aproximadamente 20% dessas dificulda-
des que afetam o sistema nervoso sdo causadas
por convulsio ou epilepsia. Em todas as localida-
des, cerca de 10% dessas deficiéncias sdo distarbi-
os psiquidtricos graves, cujos afetados precisa-
ram de internagdo hospitalar. A dependéncia de
benzodiazepinicos também é bastante séria, atin-
gindo 32% da populagao de Pildes e aproximada-
mente 15% das demais populagdes. As deficiénci-
as intelectuais (retardo mental) atingem 1% em
Serrinha dos Pintos a 13% em Olho d’Agua do
Borges. Essa variagdo novamente observada na
classificagdo dessas diferentes formas de deficién-
cia deve estar associada as defini¢des que deman-
dam conhecimentos técnicos especificos.

Independentemente das dificuldades de clas-
sificacdo, verifica-se que os problemas relacio-
nados a saude mental sdo os que atingem em
maior propor¢do as populagdes que vivem no
sertdo do estado do Rio Grande do Norte e agdes
publicas especificas para entender esse fendme-
no devem ser fortemente estimuladas. Certamen-
te, uma hipdtese para explicar essa situacao ¢é o
consumo de benzodiazepinicos.

Em relagao as doencas sindromicas ou que
acarretam malformagdes no cranio ou face como
labio leporino ou craniossinostose, ou mesmo



aquelas que acarretam poli ou oligodactilia, ou
ainda sindromes conhecidas e diagnosticadas,
como as sindromes Spoan ou Down, foi verifi-
cado que de 8% a 14% das deficiéncias foram
classificadas nestas categorias conforme mostra
a Tabela 1.

A distribuicao das diferentes formas de defi-
ciéncia sindromica mostra que em Pildes e Ria-
cho de Santana nao foram encontrados indivi-
duos afetados pela sindrome Spoan. No caso de
Olho d’Agua do Borges possivelmente as pesso-
as com deficiéncia motora foram erroneamente
classificados devido a interpreta¢do equivocada
dos agentes de satde. Nas palestras oferecidas
pelos pesquisadores envolvidos nesta pesquisa,
foram mostrados exemplos com afetados pela
sindrome Spoan e isto pode ter influenciado os
agentes ja que nenhum caso foi identificado no
municipio. Em Serrinha dos Pintos e Sao Miguel,
a propor¢do de individuos estd adequada cor-
respondendo ao nimero efetivo de casos diag-
nosticados.

Deficiéncia e Endogamia

Em média 25,5% dos casais consanguineos e
12,2% dos nao consanguineos apresentaram um

ou mais filhos com alguma deficiéncia (Tabela
3). Em Serrinha dos Pintos, um terco dos casais
é consanguineo e 14 35,2% desses casais possuem
ao menos um filho com deficiéncia. Essa porcen-
tagem de prole deficiente se reduz para 7,4% em
Olho d’Agua do Borges, que estd situada nas
margens de uma rodovia e apresenta maior mo-
bilidade populacional e menor consanguinidade
(9%). Entre todos os casais aparentados amos-
trados, 1/3 aproximadamente apresentam filho
deficiente e essa propor¢ao se reduz para 1/7 en-
tre os casais ndo aparentados.

Os casais consanguineos apresentam em
média maior porcentagem de filhos deficientes
do que os ndo aparentados. A andlise estatistica
mostrou que essa diferencga entre os dois grupos
é significativa quando se aplica o teste de Mann
Whitney (p = 0,041). Em média, 5,4% dos filhos
de casais ndo consanguineos possuem alguma
deficiéncia e esse valor praticamente é duplicado
entre casais consanguineos (10,5%). Um em cada
nove filhos de casais aparentados é deficiente,
enquanto essa propor¢ao se reduz para 1/17 en-
tre os filhos de casais ndo aparentados (Tabela
3). Esses dados indicam claramente que os casais
aparentados apresentam mais filhos com defici-
éncia, e uma parte dessas deficiéncias deve ser

Tabela 3. Porcentagem de casais com prole normal (PN) e com prole deficiente (PD); e porcentagem de filhos normais
(PN) ou com alguma deficiéncia (PD) fruto de unides nao consanguineas e consanguineas. (N: ntimero total de casais ou
de filhos amostrados; N1: nimero de casais ou filhos de casais nao consanguineos; N2: numero de casais ou filhos de casais
consanguineos; RS: Riacho de Santanta; OB: Olho d’Agua do Borges; PI: Piloes; SM: Sao Miguel e SP: Serrinha dos Pintos).

Casais Casais nao-consanguineos (CNC) Casais consanguineos (CC)
PN PD PN PD
Total CNC CC n % % n % % CNC n % % n % % CC
N N1 N2 N N1 N N1 PN/PD N N2 N N2 PN/PD
RS 945 764 181 689 72,9 90,2 75 7,9 9,8 9 141 14,9 77,9 40 4,2 22,1 4
OB 732 664 68 624 85,2 94,0 40 5,5 6,0 16 63 8,6 92,6 5 0,7 7,4 13
PI 739 646 93 579 78,3 89,6 67 9,1 10,4 9 73 9,9 78,5 20 2,7 21,5 4
SM 3449 2796 653 2473 71,7 88,4 323 9,4 11,6 8 505 14,6 77,3 148 4,3 22,7 3
SP 1259 836 423 647 51,4 77,4 189 15,0 22,6 3 274 21,8 64,8 149 11,8 35,2 2
Totais 7124 5706 1418 5012 70,4 87,8 694 9,7 12,2 7 1056 14,8 74,5 362 5,1 25,5 3
Filhos Filhos de CNC Filhos de CC
PN PD PN PD
Total CNC CC n % % n % % CNC n % % n % % CcC
N N1 N2 N N1 N N1 PN/PD N N2 N N2 PN/PD
RS 3758 2833 925 2735 72,8 96,5 98 2,6 3,5 28 871 23,2 30,7 54 1,4 5,8 16
OB 2529 2277 252 2227 88,1 97,8 50 2,0 2,2 45 246 9,7 10,8 6 0,2 2,4 41
PI 2204 1870 334 1792 81,3 95,8 78 3,5 4,2 23 307 13,9 16,4 27 1,2 8,1 11
SM 13544 10392 3152 9912 73,2 95,4 480 3,5 4,6 21 2898 21,4 27,9 254 1,9 8,1 11
SP 4697 2902 1795 2512 53,5 86,6 390 8,3 13,4 6 1461 31,1 50,3 334 7,1 18,6 4
Totais 26732 20274 6458 19178 71,7 94,6 1096 4,1 5,4 17 5783 21,6 28,5 675 2,5 10,5 9
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causada por doengas genéticas. Na literatura, es-
tima-se que a mortalidade de criancas de 0 a 10
anos de idade é 3,5% maior entre a prole de ca-
sais consanguineos®'.

A andlise da distribui¢do da prole deficiente
em funcdo do grau de parentesco do casal mos-
trou que em média 38,6% dos deficientes sdo fi-
lhos de primos com grau de parentesco relativa-
mente distante enquanto 34,1% sao filhos de pri-
mos legitimos ou de primeiro grau. Menos de
4,6% dos individuos deficientes sao filhos de tio/
sobrinho ou primos carnais, ou seja, primos
duplos em 1° grau (Tabela 4).

No Grifico 2, é mostrada a distribui¢ao dos
casais em relagdo a faixa etdria, classificadas em
quatro categorias (casais com menos de 20 anos;
entre 20 e 49 anos; entre 50 e 70 anos e com mais
de 70 anos). Observa-se claramente maior pro-
porcao de casais consanguineos entre a faixa etd-
ria de 20-49 anos em relacao aos casais nao apa-
rentados. Isto indica a conserva¢do da tradicdao

Tabela 4. Distribui¢do de prole com alguma deficiéncia
em fungdo do grau de parentesco do casal.

Parentesco TS PC P1 P2 P3+
RS (N = 50) 0% 4% 24% 26% 46%
OB (N =4) 0% 0% 25% 0% 75%
PI (N =27) 0% 3,7% 33,3% 29,6% 33,3%
SM (N = 237) 3% 8,9% 40,1% 16,9% 31,2%
SP (N = 263) 1,5% 1,1% 30,8% 22,8% 43,7%
Total (N =581) 1,9% 4,6% 34,1% 20,8% 38,6%

de casamentos consanguineos entre os jovens
adultos que ainda valorizam muito esse tipo de
associacao familiar. Essa manutencao da cultura
de unides entre pessoas aparentadas no Nordes-
te brasileiro® contradiz um fenémeno mundial
de mudanga nos padrdes reprodutivos, com
redugao significativa da endogamia.

Algumas pesquisas mostram reducio na fer-
tilidade entre casais consanguineos devido ao com-
partilhamento de haplétipos especificos HLA, ou
devido a expressdo de genes deletérios durante a
embriogénese e 0 desenvolvimento fetal, resultan-
do em abortos espontaneos. Outras, entretanto,
demonstram que a elevada compatibilidade gené-
tica entre mae e feto durante a gravidez reduziria
involuntariamente a esterilidade e as perdas pré-
natais. De maneira geral, verifica-se um aumento
na fertilidade desses casais que pode ser explicada
pela idade em que se casam e ddo a luz ao primeiro
filho, e pelo fato desses casais relutarem em utili-
zar contraceptivos®*. Ndo se sabe ao certo se
casais consanguineos tém maior ou menor fertili-
dade em relagdo aos ndo aparentados.

Os efeitos prejudiciais das unides consangui-
neas sao causados pela expressao de alelos reces-
sivos e raros herdados de um ancestral comum
ao casal. Nas populagdes onde este tipo de unido
é frequente, é esperado um aumento nos niveis
de morbidade e mortalidade devido as mutagoes
especificas encontradas em alguns locos génicos.
Esses alelos raros podem aumentar sua frequén-
cia na popula¢io quando ocorrem eventos de
deriva genética ou efeito de fundador. Estudos
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Grafico 2. Comparacdo entre a faixa etdria de casais ndo consanguineos (CNC) e consanguineos (CC).



empiricos sobre a prole de unides entre primos
em primeiro-grau indicam que os niveis de mor-
bidade sdo de 1% a 4% maiores do que entre a
prole da populagdo em geral. Se, por um lado,
existem estimativas de que a consanguinidade
contribui em até 4% para aumentar a mortali-
dade em populagdes com coeficiente de endo-
cruzamento de 0,0005 a 0,0370, por outro, esses
dados ndo podem ser analisados desconsideran-
do outros fatores de natureza socioecondmica®.

Espera-se um declinio na prevaléncia de con-
sanguinidade em virtude da redugdo do tama-
nho das familias. E provével que esse declinio
nao aconte¢a uniformemente nas populagdes,
tendo em vista que nas cidades urbanizadas o
nivel de educagdo do casal e a idade de casamen-
to sdo maiores do que em regides menos desen-
volvidas e rurais. Com a redu¢do do tamanho
das familias, as unides tio-sobrinha e entre pri-
mos duplos em primeiro grau dificilmente ocor-
rerdo. Com a melhoria das condi¢des socioeco-
noémicas, a incidéncia de doengas “ambientais”
em paises em desenvolvimento se reduz em vir-
tude da melhoria dos indicadores de satide pu-

blica, como atendimento pré-natal, vacinagao,
entre outros programas.

Segundo Bittles**?, o conhecimento existente
sobre consanguinidade tende a evidenciar os re-
sultados clinicos negativos das unides entre pes-
soas aparentadas que afetam uma minoria de fa-
milias em paises desenvolvidos. Entretanto, mui-
to pouco é conhecido sobre a propor¢do de casais
aparentados cujas criangas nao possuem anoma-
lias deletérias evidentes, e para quem nao sio
mensurados os beneficios socioecondémicos que
parecem &bvios. Para entender quais sao os be-
neficios que preservam essas praticas em comu-
nidades onde segregam doengas recessivas raras é
necessdrio empreender pesquisas multidisciplina-
res para estimar a extensao desses problemas,
acompanhadas de iniciativas de programas de
aconselhamento genético comunitério. Face ao
elevado nimero de casamentos consanguineos
existentes em muitos dos paises populosos em
desenvolvimento e ao fato de que muitas dessas
doengas raras recessivas sdo letais, programas que
tratem dessa temdtica trariam um beneficio para
a sociedade humana como um todo.
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