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KEYWORDS Abstract
Anomalies: Objective: To establish the frequency of 82 morphological features in a sample of Brazilian

Morphological; children (between 3 and 13 years old), to understand the influence of age, gender, and ethnicity.
Frequency; Methods: This was a cross-sectional study that evaluated 239 children with typical development
Brazilian; (between 3 and 13 years old) regarding the presence of 82 morphological characteristics. A
Children previously described protocol, based on the London Dysmorphology Database, was applied to
evaluate the sample. This protocol was culturally adapted to Brazilian Portuguese.
Results: The frequency of 82 morphological characteristics was established in the sample; of
82 characteristics, 50% were considered morphological anomalies (frequency less than 4%).
At least 25% of the sample presented more than one minor morphological anomaly. Age was
shown to influence the frequency of the following morphological characteristics: widow’s peak,
prominent antihelix, prominent upper lip, irregular or crowded teeth, and clinodactyly, but had
no influence on the frequency of minor morphological anomalies. Gender influenced dysplastic
ears and attached earlobe, but had no influence on the frequency of minor morphological
anomalies; ethnicity showed influence on camptodactyly and prominent antihelix. A statistically
significant divergence was observed regarding 43 of the 73 morphological characteristics that
could be compared with literature data (58.9%).
Conclusions: The study determined the frequency of 82 morphological characteristics in
239 children with typical development. Age was the variable that showed more influence on
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PALAVRAS-CHAVE

the frequency of morphological characteristics, and comparison with literature data showed
that the frequency depends on variables such as age and ethnicity.

© 2017 Sociedade Brasileira de Pediatria. Published by Elsevier Editora Ltda. This is an open
access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/
4.0/).

Determinacdo de frequéncia de caracteristicas morfolégicas em uma amostra

Objetivo: Estabelecer a frequéncia de 82 caracteristicas morfologicas em uma amostra de
criancas brasileiras (entre trés e 13 anos), para entender a influéncia da idade, do sexo e

Métodos: Estudo transversal. Avaliamos 239 criancas com desenvolvimento tipico (entre trés
e 13 anos), em relacao a presenca de 82 caracteristicas morfoldgicas. Aplicamos um proto-
colo descrito anteriormente, baseado no London Dysmorphology Database, para avaliar nossa
amostra. Esse protocolo foi culturalmente adaptado ao portugués do Brasil.

Resultados: A frequéncia de 82 caracteristicas morfoldgicas foi estabelecida em nossa amos-
tra; de 82 caracteristicas, 50% foram consideradas anomalias morfologicas (frequéncia inferior a
4%). Pelo menos 25% da nossa amostra apresentaram mais de uma anomalia morfoldgica menor.
A idade mostrou influéncia na frequéncia das seguintes caracteristicas morfologicas: ‘‘bico de
viliva’’, ‘‘anti-hélice proeminente’’, ‘‘labio superior proeminente’’, ‘‘dentes irregulares ou
encavalados’’ e ‘‘clinodactilia’’, mas nao teve influéncia na frequéncia de anomalias morfolo-
gicas menores. O sexo mostrou influéncia nas seguintes caracteristicas: ‘‘orelhas displasicas’’
e ‘'lobulo da orelha aderente’’, mas nédo teve influéncia na frequéncia de anomalias morfolo-
gicas menores; a etnia mostrou influéncia na ‘‘camptodactilia’’ e ‘‘anti-hélice proeminente’’.
Houve divergéncia (estatisticamente significativa) em 43 caracteristicas morfoldgicas de 73 que

Conclusoes: Estabelecemos a frequéncia de 82 caracteristicas morfoldgicas em 239 criancgas
com desenvolvimento tipico. A idade foi a variavel que mostrou maior influéncia na frequén-
cia de caracteristicas morfologicas e a comparacao com dados da literatura mostrou que a

© 2017 Sociedade Brasileira de Pediatria. Publicado por Elsevier Editora Ltda. Este é um artigo
Open Access sob uma licenca CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.

brasileiras. Além disso, a definicao de uma anomalia mor-
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pudemos comparar com os dados da literatura (58,9%).
frequéncia depende de variaveis como idade e etnia.
0/).

Introducao

folégica menor envolve um conceito estatistico. Com base

Uma anomalia morfolégica € um fenotipo que se distancia
de maneira substancial daquele observado numa populacao
de referéncia.’ Esse afastamento pode ser definido quando
a caracteristica fenotipica ocorrer em menos de 2,5% da
populacdo.’ Alguns autores consideram o limiar estatis-
tico de 4% para definicdo.? As anomalias morfoldgicas séo
classificadas em maiores, quando sua presenca resulta em
consequéncias médicas para o individuo, e menores, quando
nao geram tais repercussoes.’ A presenca de anomalias mor-
foldgicas menores é considerada um indicador do processo
de desenvolvimento embrioldgico anormal, portanto estu-
dos ja apontaram a correlacdo entre anomalias morfologicas
menores e anomalias morfoldgicas maiores.?

A maioria dos estudos de frequéncia de caracteristi-
cas morfologicas avaliaram recém-nascidos’™> e sabe-se que
caracteristicas morfoldgicas podem se alterar conforme a
idade.""

O levantamento mais recente de frequéncia de carac-
teristicas morfoldgicas em uma amostra de criancas
holandesas entre oito e 14 anos foi feito por Merks et al."?

Nao ha dados de levantamento de frequéncia de
caracteristicas morfolégicas em uma amostra de criancas

nesses pressupostos, os objetivos deste trabalho foram
determinar a frequéncia de 82 caracteristicas morfoldgicas
em uma amostra de criancas com desenvolvimento tipico e
verificar a influéncia das variaveis idade, género e etnia sob
a frequéncia delas.

Métodos

Selecao da amostra

As criancas selecionadas preencheram os seguintes critérios
de inclusao: ter entre trés e 13 anos e historia de desen-
volvimento tipico, caracterizada pela auséncia de atraso de
desenvolvimento neuropsicomotor e/ou transtornos psiquia-
tricos.

Consideracdes estatisticas

Considerando-se um nivel de confianca de 95% e um inter-
valo de confianca de 5%, e com base em dados prévios
de literatura sobre frequéncia de anomalias menores na
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populacdo,’ foi calculada a amostra de 200 criancas. Para
compensarmos eventuais perdas, avaliamos 239 criancas.

Variaveis categoéricas foram descritas em termos de
frequéncias. Para comparar as frequéncias das caracteristi-
cas morfoldgicas com as ja descritas, usamos o teste Z para
comparacao entre duas proporcoes.

Para determinar se a frequéncia de cada anomalia dife-
ria de modo estatisticamente significante conforme género,
faixa etaria e etnia, usou-se o teste qui-quadrado ou o exato
de Fisher. Foram considerados significantes os resultados
com p < 0,05. A analise estatistica foi feita com o software
SPSS para a analise estatistica (IBM Corp. Released 2011. IBM
SPSS Statistics para Windows, versao 20.0. NY, EUA).

Aplicacdo do protocolo e avaliacdo morfologica das
criancas

As criancas foram avaliadas seguindo protocolo em que cons-
tam 82 caracteristicas morfologicas baseadas na definicao
do London Dysmorphology Database (LDDB). O LDDB é uma
base de dados em dismorfologia que enumera aproximada-
mente 2.000 caracteristicas. O protocolo usado para avaliar
as 82 caracteristicas ja foi previamente usado por Miles et al.
para avaliar criancas com transtorno do espectro do autismo
(TEA)." Esse protocolo esta sendo validado para aplicacao
em criancas TEA no Brasil e parte desse processo depende
da aplicacao em criancas com desenvolvimento tipico. Opta-
mos, portanto, por aplicar esse protocolo a nossa amostra.
A definicdo do conceito de algumas caracteristicas mor-
fologicas foi alterada em relacdo a definicao prévia dada
pelo LDDB, apos consenso entre quatro médicos geneticis-
tas (autores do estudo), para torna-las mais objetivas. As
caracteristicas com a descricdo apds a adaptacao cultural
constam na tabela 1.

Para dados antropométricos, usaram-se antropometro
vertical e fita métrica. No exame morfologico, além da
estatura, foram mensurados: orelhas, maos, dedos médios
das maos e pés. As curvas usadas para definicao de
micro/macrotia, pés alongados/pés pequenos, maos gran-
des/maos pequenas; falanges alongadas/falanges curtas sao
aquelas constantes em Smith’s Recognizable Patterns of
Human Malformation' e adotou-se o limite de -/+ 2DP
(desvios-padrao da média). Definiu-se como baixa estatura
a medida de estatura x idade abaixo do percentil 3 na curva
da OMS.

As outras caracteristicas foram pontuadas como ausentes
ou presentes.

As 239 criancas foram avaliadas pelo primeiro autor deste
estudo, também médico geneticista, em duas escolas muni-
cipais na cidade de Barueri (5ao Paulo). Optou-se por avaliar
criancas da rede publica de ensino, a fim de evitar o viés de
selecdo étnica que pode ocorrer em escolas particulares.

Aspectos regulatoérios

Este estudo foi submetido ao e aprovado pelo Comité de
Etica em Pesquisa da Unifesp. As criancas foram avaliadas
apods autorizacdo de seu responsavel através da assinatura
do termo de consentimento livre e esclarecido.

Resultados

Caracteristicas gerais da amostra

Foram avaliadas 239 criancas entre trés e 13 anos em escolas
municipais de Barueri (SP).

A idade média da amostra foi de sete anos e nove meses
+ dois anos e 10 meses, com mediana de sete anos e seis
meses.

A amostra foi composta de 111 de individuos do género
masculino (46,4%). Em relacao a etnia, a distribuicao dos
sujeitos analisados foi: 62,3% brancos (n = 149), 25,9% pardos
(n = 62), 10,9% pretos (n = 26) e 0,8% indigenas (n = 2).

Determinacéo de frequéncia das caracteristicas
morfolégicas

A tabela 1 mostra as frequéncias encontradas para cada
caracteristica morfologica avaliada.

Das 82 caracteristicas morfologicas avaliadas, 41 (50%)
apresentaram frequéncia menor do que 4%, podem ser
consideradas anomalias morfoldgicas. Assim, uma anoma-
lia menor foi encontrada em 42 sujeitos (17,5%), duas em
12 (5%) e trés em seis sujeitos (2,5%). Portanto, 60 criancas
(25%) apresentavam pelo menos uma anomalia menor.

Determinacao de frequéncia das caracteristicas
morfoldgicas por género

Das 82 caracteristicas avaliadas, apenas duas mostraram
frequéncias com diferencas significantes quando divididas
por género: orelhas displasicas [20,7% (13,6%-28,2%) em
111 sujeitos masculinos versus 7% (2,58%-11,4%) em 128
sujeitos femininos, p = 0,002] e lobulo da orelha aderido
[10,8% (5,03%-16,57%) em 111 sujeitos masculinos versus
21,2% (14,1%-28,28%) em 128 sujeitos femininos, p = 0,032].

Determinacao de frequéncia das caracteristicas
morfolégicas por faixas etarias

Agrupamos os 239 sujeitos de pesquisa em cinco grupos com
faixas etarias diferentes: grupo |, de trés a cinco anos; grupo
I, de cinco anos e um més a sete anos; grupo lll, de sete anos
e um més a nove anos; grupo IV, de nove anos e um més a
11 anos e grupo V, de 11 anos e um més a 13 anos.

Mostraram variacoes de frequéncia significantes a depen-
der da idade cinco caracteristicas: bico de viliva, antélice
da orelha proeminente, labio superior proeminente, dentes
apinhados e clinodactilia.

A primeira das caracteristicas mostrou uma diferenca
estatisticamente significante quando comparamos o grupo
Il com o grupo Il (1,6% x 12,5%; p = 0,032); a segunda delas
quando comparamos os grupos de | x I1; [ x III; NI x IV (14,8% x
31,7% x 57,5% x 34,2%; p < 0,05 em todas as comparacoes); a
terceira, quando comparamos os grupos Il x 11l (11,1% x 0,0%;
p = 0,041); a quarta, quando comparamos os grupos Il x llI
(4,2% x 17,5%; p = 0,044) e a quinta, quando comparamos |
x 11 (29,6% x 12,7%; p = 0,024).

A idade n&o influenciou a frequéncia de individuos que
apresentaram pelo menos uma anomalia morfoldgica menor.
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Tabela 1  Frequéncia de caracteristicas morfologicas encontradas

Caracteristica morfologica Frequéncia (%) IC (95%) N

Baixa estatura® 0,8 -0,33-1,93 239
Padrao incomum do verticilo 20 14,65 - 25,35 215
Bico de viGva 5,9 2,91 - 8,89 239
Topete frontal® 1,3 —-0,14- 2,74 239
Orelhas assimétricas 5,0 2,24 -7,76 239
Orelhas displasicas 13,4 9,08 - 17,72 239
Orelhas grandes (macrotia)? 0,4 -0,4-1,2 239
Orelhas de baixa implantacao?® 0,8 -0,33-1,93 239
Orelhas posteriormente rodadas® 0,8 -0,33-1,93 239
Fossetas auriculares® 0,0 NA 239
Orelhas proeminentes 9,6 5,87 - 13,33 239
Orelhas simplificadas 9,2 5,54 - 12,86 239
Orelhas pequenas/microtia® 1,7 0,06 - 3,34 239
Anti-hélice proeminente 33,9 27,9 - 39,9 239
Hélice da orelha entalhada 8,4 4.8 -11,92 239
Hélice da orelha pregueada?® 0,0 NA 239
Hélice da orelha dobrada 5,4 2,53 - 8,27 239
Fosseta na hélice da orelha? 0,0 NA 239
Hélice da orelha proeminente 9,6 5,87 - 13,33 239
Lobulo aderido 16,3 11,62 - 20,98 239
Nariz grande/largo 15,1 10,56 - 19,64 239
Nariz curto/pequeno?® 0,4 —-0,4-1,2 239
Tamanho do nariz 15,5 10,91 - 20,09 239
Face assimétrica® 0,8 -0,33-1,93 239
Caracteristicas faciais grosseiras® 0,00 NA 239
Face plana?® 1,3 —-0,14 - 2,74 239
Hipoplasia do terco médio da face® 1,3 —-0,14- 2,74 239
Face pequena? 2,1 0,28 - 3,92 239
Face longa/afilada 5,0 2,24 - 7,76 239
Face triangular 4,2 1,66 - 6,74 239
Mento com fosseta ou sulco 3,8 1,38 - 6,22 239
Mento pontudo? 1,3 —-0,14 - 2,74 239
Regido zigomatica plana® 1,3 —-0,14 - 2,74 239
Mandibula proeminente/prognatismo 2,9 0,77 - 5,03 239
Mandibula pequena/micrognatia 2,5 0,52 - 4,48 239
Filtro longo 12,1 8,0 - 16,3 239
Filtro proeminente/profundo 9,2 5,54 - 12,86 239
Filtro curto 8,4 4,88 - 11,92 239
Filtro simples/ausente/plano? 2,1 0,28 - 3,92 239
Filtro amplo 2,9 0,77 - 5,03 239
Filtro 29,7 23,91 - 35,49 239
Comissura dos labios voltada para baixo? 0,8 -0,33-1,93 239
Forma do labio superior em arco do cupido? 1,7 0,06 - 3,34 239
Macrostomia?® 0,8 -0,33-1,93 239
Microstomia 2,5 0,52 - 4,48 239
Aparéncia de boca aberta® 0,4 —-0,4-1,2 239
Labio inferior evertido/proeminente? 0,8 -0,33-1,93 239
Labio inferior grosso 8,8 5,21 -12,9 239
Fenda do labio superior ndo na linha média (labio leporino)?° 0,0 NA 239
Labio superior proeminente 7,5 1,38 - 6,22 239
Labio superior fino 3,8 1,38 - 6,22 239
Anormalidades do esmalte® 0,8 -0,33-1,93 239
Dentes apinhados ou irregulares 12,6 8,39 - 16,81 239
Formato anormal dos dentes?® 2,1 0,28 - 3,92 239
Dentes pequenos® 0,0 NA 239
Dentes espacados 4,6 1,94 - 7,26 239

Dentes 17,2 12,42 - 21,98 239
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Tabela 1 (Continuacdo)

Caracteristica morfologica Frequéncia (%) IC (95%) N

Maos alongadas/alargadas? 0,8 -0,33-1,93 239
Maos pequenas 3,8 1,38 - 6,22 239
Camptodactilia® 1,3 —-0,14 - 2,74 239
Clinodactilia 16,7 11,97 - 21,43 239
Sindactilia cutanea dos dedos das méaos? 0,4 —-0,4-1,2 239
Dedos conicos 3,8 1,38 - 6,22 239
Dedos afilados 7,5 1,38 - 6,22 239
Metacarpos hipoplasicos/curtos? 0,0 NA 239
Falanges curtas® 1,7 0,06 - 3,34 239
Falanges alargadas? 0,4 —-0,4-1,2 239
Falanges alongadas® 1,7 0,06 - 3,34 239
Polegares alargados 7,5 1,38 - 6,22 239
Distrofica (displasica), inclusive unhas estriadas? 0,4 —0,41 - 1,21 235
Hiperconvexas 8,0 4,55 - 11,45 238
Unhas hipoplasicas/pequenas 2,9 0,77 - 5,03 238
Unhas curtas 10,5 6,61 - 14,39 238
Pé torto, tipo varo? 0,0 NA 239
Pés alongados?® 2,1 0,28 - 3,92 239
Pés pequenos? 0,8 -0,33-1,93 239
Pés alargados 10,9 6,9 - 14,85 239
Halux valgo 10,0 6,2 -13,8 239
Dedos dos pés alargados 3,3 1,04 - 5,56 239
Dedos dos pés sobrepostos (inclui clinodactilia) 65,7 59,68 - 71,72 239
Dedos dos pés curtos 2,5 0,52 - 4,48 239
Sindactilia de 2-3 dedos dos pés? 0,4 —-0,4-1,2 239
Sindactilia dos dedos dos pés (exceto 2-3 dedos)? 0,8 -0,33-1,93 239
Afastamento entre os dedos dos pés 9,2 5,54 - 12,86 239
Camptodactilia/dedos dos pés em martelo? 0,4 —-0,4-1,2 239

a Caracteristicas consideradas como anomalias morfologicas (considerando-se o limiar de 4%).

b Caracteristica considerada como anomalia morfolégica maior.
NA, nao se aplica.

O grupo | apresentou 22,2% de sujeitos com pelo menos uma
anomalia menor; o grupo Il, 19,6%; o grupo lll, 30,7%; o grupo
IV, 32,4% e o grupo V, 36,3% (p = 0,451).

Determinacao de frequéncia das caracteristicas
morfolégicas por etnia

A proporcao de individuos com pelo menos uma anoma-
lia morfoldgica nao apresentou diferenca estatisticamente
significante entre os diversos grupos étnicos, 23,9%, 30,7%
e 34,4% dos brancos, negros e pardos, respectivamente,
apresentaram pelo menos uma anomalia morfoldgica menor
(p = 0,407). As Unicas caracteristicas que mostraram
variacdes conforme etnias foram: ‘‘anti-hélice da orelha
proeminente’’ (30,2% x 23,0% x 48,3% x 0% em brancos,
negros e pardos e indigenas, respectivamente; p = 0,026) e
‘‘camptodactilia’’ (0% x 7,7% x 1,6% x 0% em brancos, negros
e pardos e indigenas, respectivamente; p = 0,025).

Discussao

Em linhas gerais, encontramos uma frequéncia de pelo
menos 25% dos individuos de nossa amostra que apresenta-
vam pelo menos uma anomalia morfologica. As frequéncias

das caracteristicas morfologicas, quando comparadas com
as ja descritas em literatura, mostraram discrepancias.
Ao estratificarmos as criangas por grupos etarios, etnia e
género, as variaveis idade e etnia pareceram influenciar na
frequéncia das caracteristicas.

Frequéncia das caracteristicas morfolégicas
encontradas

Se considerarmos o limiar de 4% para definicao de anomalia
morfoldgica, apenas 41 das caracteristicas avaliadas podem
ser consideradas como tal. A maioria dessas caracteristicas
(39) é uma anomalia morfoldgica menor, exceto ‘‘fenda do
labio superior nao na linha média’’ e a ‘baixa estatura’’,
que podem apresentar implicagcdes clinicas e associacao com
quadros malformativos e displasias esqueléticas, respectiva-
mente, sdo consideradas anomalias morfoldgicas maiores.'?

Nosso estudo revelou que 25% da amostra apresentaram
pelo menos uma anomalia menor

Marden et al.,? ao avaliar RN, encontraram uma preva-
éncia de 14,2% que apresentavam pelo menos uma anomalia
morfolégica menor sem anomalia morfoldgica maior associ-
ada; Méhes et al.,* 16,3%; Leppig et al.,* 39,9% e Tsai et al.,”
43,3% (em populacao de RN chineses).
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A diferenca de frequéncia encontrada entre os estudos
pode se justificar pelo nUmero de caracteristicas avaliadas,
pelo método de avaliacédo e pela etnia das criancas avalia-
das.

As 41 caracteristicas que nao foram consideradas como
anomalias morfoldgicas - por apresentar frequéncia acima
de 4% em nossa amostra - sdo variantes morfologicas ou
caracteristicas normais (frequéncia acima de 50%).%*

Influéncia das variaveis idade, género e etnia nas
caracteristicas encontradas

Sao escassos os dados sobre a influéncia do género nas carac-
teristicas morfoldgicas dos individuos. Marden et al.? nao se
debrucaram sobre a questdo da influéncia do género sob as
anomalias morfoldgicas de seus RN; Leppig et al.* também
nao atentaram para essa questao, no entanto afirmaram que
*‘calcanhar proeminente’’, por exemplo, foi uma anomalia
apenas encontrada em mulheres.

Ao contrario de Leppig et al.# e Marden et al.,” Tsai et al.’
enfatizaram que variaveis como género, idade materna e
idade gestacional nao influenciaram na frequéncia de ano-
malias encontradas em sua amostra. A influéncia do género
em variantes morfoldgicas nao foi avaliada em qualquer
deles.

Nosso estudo apontou que das 82 caracteristicas morfo-
logicas avaliadas, apenas duas mostraram diferenca esta-
tisticamente significante quando levamos em consideracao
o género dos individuos: ‘‘orelhas displasicas’’ e ‘‘lobulo
da orelha aderido’’. Essas duas caracteristicas, devido a
sua frequéncia, seriam consideradas variantes morfologi-
cas. Para todas as outras variantes morfoldgicas e anomalias
morfoldgicas, ndo houve influéncia do género na frequéncia
encontrada.

Em suma, o género é uma variavel que parece nao influen-
ciar nas caracteristicas morfoldgicas consideradas anomalias
morfologicas.

Sobre a influéncia da faixa etaria na frequéncia das
caracteristicas encontradas, é sabido que o fenétipo das
sindromes genéticas se altera com o passar do tempo,®""
assim como as caracteristicas morfoldgicas dos individuos,
no entanto nenhum dos estudos mencionados anteriormente
permitiu aferir qual a interferéncia da faixa etaria na
frequéncia das caracteristicas morfoldgicas encontradas.

Nosso estudo foi pioneiro em avaliar a influéncia dessa
variavel. Todas as caracteristicas que mostraram variagoes
estatisticamente significantes em frequéncia conforme
a idade eram variantes morfoldgicas. As caracteristicas
que apresentaram variacdo na sua frequéncia, conforme
idade, foram: ‘*bico de vilva’’, ‘‘anti-hélice proeminente’’,
“*labio superior proeminente’’, ‘‘dentes apinhados’’ e
*‘clinodactilia’’.

O aparecimento da caracteristica ‘‘dentes apinhados’’
apos os sete anos em maior frequéncia talvez se deva a
faixa etaria em que se inicia a troca da denticao decidua
das criancas.

As caracteristicas ‘‘bico de viGva’’, ‘‘anti-hélice proe-
minente’’ aumentaram sua frequéncia conforme a idade.
Isso poderia refletir o fato de que algumas caracteristi-
cas, embora possam estar presentes desde o nascimento,
tornam-se mais faceis de ser identificadas em faixas eta-

rias mais avancadas. Ao contrario, a ‘‘clinodactilia’’ é mais
facilmente percebida em faixas etarias mais jovens.

Merks et al.,'” ao comparar a frequéncia de caracteris-
ticas encontradas em seu estudo - que avaliou escolares
- com a frequéncia encontrada em estudos anteriores -
que avaliaram RN - também concluiram que ha importante
influéncia da idade no fendtipo do individuo.

Esses achados demonstram que estudos de frequéncia de
caracteristicas morfologicas com amostras maiores em fai-
xas etarias especificas sao importantes para determinar o
que é ou nao considerado uma anomalia morfoldgica para
aquele grupo etario especifico.

Todas as caracteristicas que apresentaram variacao
conforme a faixa etaria foram previamente consideradas
como variantes morfoldgicas. A idade nao influenciou nas
frequéncias encontradas das anomalias morfologicas meno-
res.

Os aspectos étnicos merecem destaque, uma vez que as
caracteristicas morfologicas da cor da pele e tracos faci-
ais sao usados para a categorizacao do que a literatura
denominava raca e hoje, pelos estudos genémicos, como
ancestralidade.

As estatisticas demograficas usam a autodeclarada cor
da pele como indicador de ancestralidade. Assim de acordo
com os dados do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatis-
tica (IBGE - recenseamento 2010)," a populacao brasileira
€ composta por 47,7% de brancos; 43,1% de pardos; 7,6% de
pretos; 1,1% de amarelos e 0,4% de indigenas. A aplicacao do
teste qui-quadrado de aderéncia mostrou que ha diferenca
entre a distribuicdo de nossa amostra quanto a etnia em
relacao a populagao brasileira (p < 0,001).

Tal diferenca é previsivel, pois em nosso estudo a
designacao étnica derivou da observagao e do exame fisico
enquanto a do IBGE é autodeclarada. Por outro lado, a
miscigenacao da populagao brasileira é considerada uma das
maiores do mundo e a informacao do fendtipo morfologico,
determinada por caracteristicas fisicas ou autodeclaradas,
ndo é bom preditor para ancestralidade gendmica.'®"”

A auséncia de diferenca estatisticamente significante
entre a proporcao de individuos com anomalias morfoldgi-
cas, quando considerada a etnia, era esperada, uma vez que
anomalias morfoldgicas representam alteracdes intrinsecas
de desenvolvimento e nao haveria motivos para ocorrer pre-
dominio em determinada etnia. O fato de apenas duas das
82 caracteristicas morfoldgicas demonstrarem diferencas
significantes, quando estratificadas por etnia, pode ser jus-
tificado pela ponderacdo étnica do avaliador na definicao
das caracteristicas (ex.: labio inferior grosso).

Comparacdo com estudo de Merks et al.'?

Dados sobre a frequéncia de caracteristicas morfologicas em
amostras de criancas sao escassos na literatura.

Nesse sentido, nossos dados sdao mais bem comparados
com os de Merks et al.'”? Os autores foram pioneiros na
determinacao da frequéncia de caracteristicas morfologicas
em uma amostra da populacao holandesa com mediana de 11
anos. A partir dos dados obtidos na avaliacao de 683 caracte-
risticas (com o LDDB) em 923 criancas, foram estabelecidas
frequéncias que permitiram classificar as caracteristicas
como anomalias ou variantes morfoldgicas.
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Tabela 2 Caracteristicas morfologicas encontradas com diferenca estatisticamente significante em comparacao com estudo

de Merks et al.'?

Caracteristica morfoldgica
(%) (Perrone, 2016)

Frequéncia observada

Frequéncia observada Estatistica Z p

(%) (Merks et al., 2006)"?

Padrao incomum do verticilo 20
Topete frontal 1,3
Orelhas assimétricas 5,0
Orelhas displasicas 13,4
Orelhas proeminentes 9,6
Orelhas simplificadas 9,2
Hélice da orelha entalhada 8,4
Hélice da orelha proeminente 9,6
Nariz grande/largo 15,1
Nariz curto/pequeno 0,4
Hipoplasia do terco médio da face 1,3
Face longa/afilada 5,0
Face triangular 4,2
Mandibula proeminente/prognatismo 2,9
Filtro longo 12,1
Filtro proeminente/profundo 9,2
Filtro curto 8,4
Filtro simples/ausente/plano 2,1
Comissura dos labios voltados para 0,8
baixo
Aparéncia de boca aberta 0,4
Labio inferior grosso 8,8
Labio superior proeminente 7,5
Labio superior fino 3,8
Anormalidades do esmalte 0,8
Dentes apinhados ou irregulares 12,6
Formato anormal dos dentes 2,1
Dentes espacados 4,6
Maos alongadas/alargadas 0,8
Maos pequenas 3,8
Camptodactilia 1,3
Clinodactilia 16,7
Dedos conicos 3,8
Polegares alargados 7,5
Hiperconvexas 8,0
Unhas hipoplasicas/pequenas 2,9
Unhas curtas 10,5
Pés alargados 10,9
Halux valgo 10,0
Dedos dos pés alargados 3,3
Dedos dos pés sobrepostos (inclusive 65,7
clinodactilia)
Dedos dos pés curtos 2,5
Sindactilia dos dedos dos pés (exceto 0,8
2-3 dedos)
Afastamento entre os dedos dos pés 9,2

0,1 -13,6 < 0,001
15,8 6,0 < 0,001
1,7 -2,95 0,003
0,0 -11,2 < 0,001
2,6 —4,9 < 0,001
0,1 -8,9 < 0,001
0,0 -8,8 < 0,001
2,6 —4,9 < 0,001
0,4 -1 < 0,001
9,3 4,65 < 0,001
0 —-3,42 < 0,001
2,2 —2,43 0,01
0,1 —-5,79 < 0,001
0,3 —-3,88 < 0,001
3,1 —5,68 < 0,001
1,8 —-5,63 < 0,001
2,8 -3,92 < 0,001
5,3 2,1 0,03
0,1 -1,97 0,047
0,0 —1,96 0,04
14,5 2,32 0,02
2,1 —4,29 < 0,001
8,9 2,66 0,007
0 —2,78 0,005
0 -10,9 < 0,001
0,1 -3,8 < 0,001
0 —6,54 < 0,001
0 —-2,78 0,005
0 -5,9 < 0,001
0 -3,4 0,006
3,6 -12,6 < 0,001
0,4 —4,36 < 0,001
0,9 6,2 < 0,001
0 —8,65 < 0,001
0,2 —4,2 < 0,001
0,9 -7,9 < 0,001
0,3 -9,3 < 0,001
2,4 —5,4 < 0,001
0,7 -3,4 < 0,001
0,3 —26,7 < 0,001
0,2 -3,8 < 0,001
0 —-2,78 0,005
26,3 5,59 < 0,001

Das 73 caracteristicas morfologicas avaliadas em ambos
os estudos e que apresentaram uma frequéncia diferente de
zero, em 43 (59%) houve diferenca estatisticamente signifi-
cante entre as frequéncias encontradas em nosso estudo em
relacdo ao de Merks et al.'? As caracteristicas que mostraram
discrepancia estao listadas na tabela 2.

Algumas hipdteses podem ser aventadas para esclare-
cer essa discrepancia: a composicao étnica da amostra de

Merks'? foi diferente daquela de nossa amostra (a primeira
composta por caucasianos e a segunda por criancas brasi-
leiras, fruto de miscigenacdo); a faixa etaria dos pacientes
avaliados também foi diferente; a subjetividade e o continuo
de algumas caracteristicas morfologicas tornam a avaliacao
dependente do observador.

Usaremos alguns exemplos para ilustrar as hipoteses
aventadas anteriormente.
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Em relacdo a diferenca étnica, parece paradoxal que
tenhamos encontrado uma frequéncia menor de criangas
com labio inferior grosso em nossa amostra em comparagao
com a amostra de Merks'? (8,8% x 14,5%, respectivamente).
No entanto, como consideramos o critério racial na definicao
do que é um *‘labio inferior grosso’’ e como essa caracteris-
tica é subjetiva e continua, provavelmente valorizamos em
nossa amostra apenas as criancas que tinham um labio infe-
rior muito grosso, o que levou a uma subestimativa dessa
caracteristica.

Tsai et al.> ja haviam constatado, apds avaliacdo de
3.345 RN chineses, que a etnia influenciava na frequén-
cia das caracteristicas morfologicas (prega palmar Unica,
fenda palpebral obliqua ascendente e bossa frontal foram
encontradas com uma frequéncia superior a 4%, em uma
amostra de RN chineses, variantes morfologicas nessa
amostra).

O fato de algumas caracteristicas serem continuas e sub-
jetivas torna dificil definir o limite para considera-la como
normal ou alterada, o que pode acabar por sub ou superes-
timar sua frequéncia.

Esse raciocinio se aplica a ‘‘clinodactilia’’, cuja definicao
apenas explicita um ‘‘encurvamento importante no sentido
lateral, geralmente observado no quinto dedo’’. Essa carac-
teristica foi encontrada em 16,7% dos individuos avaliados,
em contraste com 3,6% da amostra de Merks et al.'? Prova-
velmente, o Gltimo autor considerou clinodactilias de graus
mais acentuados durante sua avaliacao. Caso a definicao
fosse mais clara quanto ao grau de encurvamento aceita-
vel, certamente poderiamos ter encontrado uma frequéncia
semelhante.

Outra caracteristica avaliada que mostrou alta prevalén-
cia na amostra avaliada (65,7%), e pode ser considerada
como normal, foi ‘‘dedos dos pés sobrepostos (inclusive cli-
nodactilia)’’. O que levou a essa prevaléncia elevada foi a
inclusao do termo clinodactilia na definicao, uma vez que a
clinodactilia de quinto pododactilo nas criangas € um achado
comum e de avaliacao subjetiva.

A mediana de idade da amostra de Merks et al."? foi dife-
rente da nossa amostra (11 anos x sete anos e seis meses,
respectivamente). A faixa etaria dos pacientes pode ter
influenciado na diferenca de alguns achados. Quando dividi-
mos nossa amostra em faixas etarias diferentes, verificamos
a influéncia da variavel idade.

Das 43 caracteristicas que apresentaram frequéncias com
discordancia de frequéncia entre os estudos, 31 (72,1%)
poderiam ser consideradas como variantes morfoldgicas,
uma (2,4%) como caracteristica normal e 11 (25,5%) como
anomalias morfologicas. Das 30 caracteristicas que apre-
sentaram frequéncias semelhantes entre os estudos, 22
(73,3%) poderiam ser consideradas anomalias morfologi-
cas e oito (26,7%) como variantes. Isso significa que a
chance de encontrar uma variante morfoldgica no grupo
dos pacientes em que houve discordancia entre os dados
encontrados é oito vezes maior do que no grupo em que
houve concordancia (OR:8; p < 0,001, IC 95% 2,7-23,0).
Como as variantes morfologicas sao caracterizadas por apre-
sentar uma frequéncia acima de 4% e por um continuo
da caracteristica, é facil compreender que elas serdao de
mais dificil avaliacdo, e, portanto, mais sujeitas a dis-
crepancia em dados de levantamento de frequéncia na
literatura.

Limitac6es do estudo

A avaliacdo das caracteristicas morfologicas foi feita
apenas por um examinador e uma Unica vez, nao foi
possivel afastar variagcdes inter ou intraobservador. Além
disso, o calculo amostral foi feito com base na presenca
de pelo menos uma anomalia morfolégica menor na
populacdo, e nao na frequéncia de cada uma delas
em particular, portanto as diferencas nao encontradas
entre os diferentes grupos (quando estratificados por
género, faixa etaria, etnia e quando comparados com
a literatura) nao necessariamente significam que os gru-
pos sao iguais entre si, pois a diferenca pode nao ter
sido encontrada porque nao houve poder estatistico para
detecta-las.

Nosso estudo determinou e classificou caracteristicas
morfoldgicas em uma amostra de populacao brasileira entre
3-13 anos, de tal modo que foi possivel determinar o que é
uma variante de normalidade e uma anomalia morfologica
para essa populacdo. Evidenciou que algumas caracteristi-
cas morfologicas precisam ser padronizadas para facilitar
seu reconhecimento.

Mostramos também que existe importante influéncia da
idade e etnia na frequéncia de algumas caracteristicas e
que sdo necessarios estudos com amostras maiores, que
relacionem idade e etnia a frequéncia das caracteristicas
encontradas para classificacdo de uma adequada de uma
caracteristica morfoldgica.
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