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UM CASO DE BRAQUIDACTILIA HEREDITARIA

POR

J. A. PIRES DE LIMA
Profi da Faculdade de Medicina do Porto

O meu presado colega Dr. Ferreira de Castro participou-me,
em 6 de Abril de 1922, que, no Hospital do Térgo, tinha sido
operada de gastro-enterostomia uma senhora da Beira Alta com
anomalia no comprimento do primeiro e idltimo dedos de ambas
as mdos e que ésse vicio de conformagdo era comum nos mem-
bros da sua familia.

Tratava-se de Celestina A. B., de 54 anos de idade, natural
de Vermiosa, concelho de Figueira de Castelo Rodrigo, que
pertence a uma familia de proprietdrios agricultores. E forte,
robusta, de regular estatura, de pele morena, rosada, boca larga,
ldbios finos, fronte arqueada, nariz recto e olhos castanhos
escuros, com ectropion da pdlpebra inferior esquerda, devido a
complicagdes do sarampo, de que sofreu em crianca. A sua
abébada palatina é normal e os dentes estdo muito cariados.
O cabelo ¢ liso e jd grisalho.

Sdo curiosas as mios ‘desta senhora (fig. 1), méos que sdo
caracteristicas na familia Bolota, de que ela faz parte; sdo per-
feitamente simétricas, e os seus dedos sdo grossos, de largas
unhas. O minimo é muito curto, terminando pouco abaixo da
articulagdo da 1.» com a 2.* falange do anular, e o polegar é
atarracado, ovéide na sua terminacdo. A forma do polegar nesta
familia daria origem a alcunha de Bolota, que depois passaria a
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apelido? Outras vezes se teem registado apelidos provenientes
de um defeito hereditdrio. 3
No quadro I podem vér-se as medidas que tirei as diversas

Fig. 1

falanges dos dedos da mdo direita. Foram tomadas pela face
dorsal, depois de energicamente flectidos os dedos.

Quadro |
Dedos Falanges Falanginhas Falangetas
Polegar 4 centimetros — 2,5 centimetros
Indicador . . . |l ] » 3 _ centimetros 2,5 »
Mikdiore.® fe o ol » 4 > 2.5 »
oo T AR U RN 8 » 35 - .5 «
MmO 4 el ci el #h5 » 2,5 » 2 »

Confrontem-se estas medidas com as que apresentou Fro-
ment, citado por Serrano ('), como sendo a média do com-

(") Serrano, Tratado de Osteologia Humana, 1, Lisboa, 1897.

- Sy
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primento das diversas falanges, tomado no esqueleto. (Qua--
dro 11).

Quadro Il
Dedos E Falanges 1 Falanginhas ! Falangetas
Polegar - | 3,1 centimetros } — 2.4 centimetros
Indicador . . . | 3.8 » | 2.3 centimetros 1,8 »
Médio . . | 43 » 12,9 » ‘ 2 >
Anulary . <o . el d > i 2,7 » 1,9 >
' » Di1giie s | 1,7 :

Midimos" 3.0 o2

Nota-se logo que o comprimento das falangetas é o mesmo
em todos os dedos, emquanto que, normalmente, elas sdo de
dimensoes bastante diversas. Habitualmente a falangeta do.pole-
gar ¢é mais comprida que a do minimo. Vé-se, pois, que existe
uma atrofia da poli-falangeta, o que dd as pontas dos polegares
a sua fisionomia especial.

Mas confrontemos ainda as medidas do quadro I com as do
quadro 1il, em que se registou o comprimento de cada falange

Quadro 111

S — et

|

Dedos I Falanges Falangiohas Falangetas

é
Polegar . . . .| 4 centimetros — 3 cemimetros
Indicador . : . . 5 » 3 centimetros 2,5 »
Médio . R - » 3,5 ® 2,5 >
T T s o A g » 3.4 N 25 5
Minimo. . . . .| 44 » 2,6 » |- 2,5 »

dos dedos da mao direita de uma pessoa adulta, normal, do sexo
feminino, seguindo-se a mesma técnica empregada para as men-

suragdes do quadro I
Por ésse quadro, confrontado com o I, vé-se que, no caso




6 J. A. PIRES DE LIMA

que estou estudando, hd ndo sé atrofia da poli-falangeta, como
da auri-falange, que tem menos qudsi 1 centimetro de comprido
do que se idsse normal. Dai provém a brevidade do dedo minimo,
em virtude da qual o palmo desta senhora mede apenas 19 cen-
timetros.

Por outro lado, dd-se a circunstancia de haver uma acen-
tuada hipertrofia da falange e da falanginha do dedo médio.

Fig. 2

Também os pés desta senhora sdo anémalos (fig. 2). No direito
o hallux é muito grosso, e o quinto dedo é longo e curvo, de
concavidade voltada para dentro. No pé esquerdo também é bas-
tante grosso o primeiro dedo, o terceiro € bastante fino e o
quinto muito largo na base.

O que torna mais notdvel éste caso é o seu cardcter familial.
Com efeito, examinando a drvore genealdgica desta familia (fig. 3),
nota-se que da primeira gerag¢do fazem parte dois individuos do
sexo masculino (um dos quais era o pai da senhora que observei)
e um do sexo feminino. Esses trés irmdos eram todos braquidd-
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ctilos, de maneira que na primeira geracdo havia 100 °/, de casos
de braquidactilia.

Na segunda geracdo hd pelo menos oito braquiddctilos
(cérca de 50 °/); na terceira geragdo, contando sé trinta-e-quatro
netos do mesmo avd (filhos e sobrinhos da senhora que observei,
pois que as informagdes a respeito dos outros ndo sdo suficiente-
mente dignas de crédito), nota-se aquela anomalia em cérca de
26 °/, dos individuos.

A quarta geracdo pertencem criancas de tenra idade, em
cujas mdos ainda ndo se fez reparo.

Nesta familia hd pelo menos ddze braquiddctilos do sexo
masculino e cinco do sexo feminino. Apesar de haver na familia
qudsi tantos vardes como fémeas, a anomalia aparece nos machos
com mais que dobrada freqiiéncia.

Vé-se pela fig. 3 que éste cardcter familial tende a desapa-
recer, em virtude de cruzamentos com pessoas normais. Um indi-
viduo chamado Lima casou sucessivamente com duas irmds:
uma L, com dedos normais e outra L', que é o meu caso. Da pri-
meira teve um filho e trés filhas, todos normais e desta teve trés
filhos e trés filhas, sendo braquiddctilo apenas o primogénito.
S6 éle tem « médos de Bolota s, possuindo « mdos de Lima» todos
os outros nove irmdos. E desta maneira pitoresca que se expri-
mem as pessoas desta familia, a propésito da conformagdo das
suas extremidades superiores.

Na minha série de trinta-e-cinco casos de atrofias congénitas
dos membros nfio € a primeira vez que me € dado observar
mdos com dedos curtos. Um ando acondropldsico que estudei de
colaboragdo com o Prof. Almeida Garrett (*) tinha as mdos bra-
quiddctilas, em tridente, e uma mulher com acondroplasia fruste

(') Almeida Garreit & Pires de Lima, £/ Rasofo, enano acondropldsico,
(Plus-Ultra, Madrid, 1920, n.os 21 y 22).
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familial, por mim observada ('), tinha as mdos quadradas, braqui-
ddctilas. Outras vezes tenho visto casos de braquidablilia asso-
ciados a outros vicios de conformagido das méos. . ;

De passagem direi que o conceito da_braquidacﬁlia ndo ¢
uniforme para os diversos autores: emquanto que uns consideram
braquidactilia o encurtamento dos dedos provocado pela agenesia
das falanges (mais vulgarmente das faianginhas), (Fort, etc.),
outros estendem essa designagdo a todos os casos de brevidade
digital, como ‘se infere da etimologia da palavra (Mauclaire, etc.).
Pela minha parte, agrupo no capitulo da braquidactilia todos os
individuos que tém os dedos curtos, quer por agenesia quer por
atrofia congénita das falanges. :

Virias vezes tém sido assinalados casos de braquidactilia
hereditdria. Citarei aqueles de que tenho conhecimento: Mackin-
der (*) estudou uma familia de braquiddctilos, seguindo a anomalia
durante seis geragdes: o encurtamento dos dedos era devido a
falta congénita de uma ou duas falanges.

Webb (%) publicou igualmente o estudo de uma familia cara-
cterizada por ter os dedos curtos. A anomalia estendeu-se por
linha feminina, tambem durante seis geragdes, tanto se dava nas
mdos como nos pés, e era devida a uma atrofia congénita das
falanginhas das mdos ou das falanges dos pés. Registam-se vinte-
e-um casos nesta familia, mas, nas dltimas geragGes, como na
minha observagdo, a anomalia era menos freqiiente.

Kidd (*) observou um homem com braquidactilia devida a

() J. A. Pires de Lima, Nova série de observagdes portuguesas de anomalias
dos membros (Annaes Paulistas de Medicina e Cirurgia, S. Paulo, Dezembro, 1920).

(*) Diciondrio de Dechambre, artigo Doigt,

(®) Webb, A case of hereditary brachydactyly (Journal of Anatomy and Physio-
logy, XXxv, 1901).

(Y) Kidd, Abnormal phalanges in a human hand: a case of brachydactyly,
(Idem, XLV, 1910).
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auséncia congénita de falanges. Tambem nesta observagdo se
nota o cardcter hereditdrio da anomalia, pois que o individuo em
questdo tinha duas filhas, a mde, uma tia e a avé materna com
o mesmo vicio de conformacgdio. Havia tradicdo nesta familia de
que éle se estendia a outros antepassados. Como no meu caso, a
anomalia era simétrica.

Drinkwater (*) apresentou & IV Conferéncia Internacional de
Genética a drvore genealdgica de uma familia de braquiddctilos,
compreendendo cinco geragdes, com quarenta-e-sete membros,
vinte-e-um dos quais anémalos.

Drinkwater tinha {4 estudado outra familia de braquidd-
ctilos, em que os dedos eram muito mais curtos que os desta.
Por tal motivo den a esta forma de anomalia o nome de
braquidactilia menor. 'A primeira observa¢do foi apresentada a
Royal Society de Edimburgo em Novembro de 1907, e a anoma-
lia, que era simétrica, consistia no encurtamento da falanginha
de cada dedo, menos o polegar e o hallux. Nesta familia também
a falanginha era curta.

Em ambas as familias estudadas por Drinkwater, da mesma
forma que sucede com o meu caso, era notdvel a simetria, quer
nas mios quer nos pés.

O mesmo autor verificou que a anomalia é transmitida
somente pelos anormais, de maneira que os descendentes dos
normais sdo sempre normais. A drvore genealdgica que apresento,
incompleta como é, ndo estd em desacOrdo com a mesma regra.

Em 1916 publicou Drinkwater (*) terceira observagdo de
braquidactilia familial. Nesta, o indicador ¢ o médio eram muito

() Drinkwater, Study of a brachydactylous family (minor braclydactyly)
(1V Conférence Internationale de Génétique, Paris, 1911).
(%) Drinkwater, Hereditary abnormal segmentation of the index and middle
fingers {Journal of Anatomy and Physiology, L, 1916).
4 "



S Wi

.

10 J. A. PIRES DE LIMA

curtos em ambas as mdos, e os pés também eram braquiddctilos.
A anomalia encontrava-se em quatro geragdes, e também ndo
era transmitida pelos individuos normais desta familia: de trinta-
e-seis descendentes de membros anormais desta familia, quinze
eram também braquiddctilos. '
Trata-se, pois, de uma anomalia acentuadamente hereditdria.
Foi mesmo a braquidactilia uma das primeiras condi¢des huma-
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nas que alguns biologistas pretenderam relacionar com as leis de
Mendel (). '

De todos os séres vivos é o Homem um dos que mais dificil-
mente se prestam a estudos sdbre a hereditariedade; parecem-me,
pois, um tanto prematuras certas conclusGes que tém sido formu-
ladas a propésito da aplicagdo ao Homem dos principios de
Mendel.

() Crouzon, Recherches sur I"application des principes de Mendel dans I"héré-
dité de certaines maladies humaines et en particulier dans les maladies du sysiéme
nerveux. (IV Conf. Intern. de Génétigue, Paris, 1911); — Bateson, General address
on heredity, (XVIIth International Congress of Medicine, London, 1913, general
volume) ;— Nonidez, La herencia mendeliana, Madrid, 1922,
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Os fenémenos da hereditariedade humana sem divida que
sdo regulados por leis; mas para as deduzir € preciso antes de
mais nada reunir grande mimero de documentos.

A drvore genealégica que apresento agora € um novo ele-
mento, a juntar aos que tém sido apontados em Portugal, para o
estudo da hereditariedade.

Além desta observacgdo, lembrarei as seguintes: colhidas egj_r,e"
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n6s: o prof. Dias de Almeida (*) registou alguns casos de trans-
missdo hereditdria da polidactilia, vicio de conformacgdo cujo
cardcter hereditdrio eu j4 em vérios individuos tenho encontrado.
O mesmo pediatra (*) estudou uma familia de hemofilicos e
eu colhi (*) a drvore genealdgica de uma familia de daltonistas.
Por dltimo, os colegas Dr. José Maria de Oliveira (‘) e

(") Dias de Almeida, Syndactylia et polydaciylia, (Gazeta dos Hospitaes do
Porto, 1907).

(%) Idem, Um caso de hemophilia, (Idem, 1908).

(®) Américo Pires de Lima, A evolugio do transformismo, Porto, 1912.

() José Maria de Oliveira, Fistula auris congenita, (Trabalhos da Sociedade
Portuguesa de Antropologia e Etnologia, vol. 1, fasc. ).
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Dr. Hernani Monteiro (') acentuaram o cardcter familial da
fistula auricolar congénita em grande nimero de individuos por-
tugueses. '

Explicagao da fig. 3

@®— Sexo masculino,
O —Sexo feminino.
+—Méos de <Bolotas.
; *—Qudsi todos braquidactilos,

L, I'—Duas irmds casadas sucessivamente com o mesmo individuo. De dez
filhos que é&ste teve, 56 um possue mios de <Bolota»; os outros
tém miios compridas, mios de «Limas. L'—E o caso que obser-
vei, e que foi minha informadora, assim como uma das suas filhas,

() Hernani Monteiro, Evolugdo do aparelho hivideu (Annaes da Faculdade
de Medicina do Rio de faneiro, Vv, 1921).
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