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No esfor¢co de contribuir para melhor entendimento
da identidade da Epidemiologia Genética, sdo revistas
sua concepg¢do, campo de atuagdo, métodos e técnicas
pertinentes e algumas instancias de aplicagcao.
Entendendo-a como a drea de interesse dos fatores
genéticos das doengas e suas interacbes ambientais,
apresenta-se seu campo de atuacdo como constituldo
por dois segmentos: um descritivo, que lida com
conhecimento da distribuicdo de tais afec¢coes em
Sfamllias e populagbes, seu impacto a nivel do coletivo
e sua vigildncia epidemiolbgica, bem como o estudo
de seus determinantes; o segundo, caracterizado pela
intervengdo, refere-se as respectivas medidas
preventivas.

Em que pese posstvel limitagdo pela ndo-consideragap
de todas as situacdes existentes, particular aten¢do
é destinada & revisGo de métodos e técnicas que
possam ser convergentemente aplicados, a partir de
procedimentos genéticos e epidemiolbgicos. Entre eles,
destacam=se como estudos de casos tanto metodologias
laboratoriais (como os dermatébglifos) quanto
quantitativos, como cdlculo de herdabilidade e andlise
multivariada.

Alguns objetos de estudo sdo tomados como insténcia
de aplicagdo, por contarem com investigagdes
especificas em nosso meio: a hansenfase, o
hidrargirismo e a esquizofrenia.
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CONCEPCAO E CAMPO DE ATUACAO

A Epidemiologia Genética é entendida como a
ciéncia que trata com a etiologia, distribuigéo e contro-
le de doengas em grupos de familiares ou com as causas
genéticas das doengas nas populagdes, admitindo o
conceito de “genético” em sentido amplo, que inclui
tanto as herangas biol6gicas como culturais; da mesma
forma, a expressdo “‘familiares” inclui relagdes tdo
préximas como a dos gémeos, e t3o abrangentes como

Cademnos de Safdde Pdblica, RJ, 6 (4): 369-384, out/dez, 1990

ANALISE

*Pesquisador Visitante, Curso
de Pés-graduacdo em Imunolo-
gia e Genética Aplicadas, Fa-
culdade de Ciéncias da Satde,
Universidade de Brasflia.

**Bolsista de Aperfeicoamento,
FCS/UnB — CNPgq.

369



ANALISE

370

grupos étnicos (Morton, 1976). Embora trate-se de
conhecimento estruturado por vez primeira apenas mui-
to recentemente (Neel & Schull, 1954), j4 atingiu,
segundo aquele autor, maturidade interessante a con-
tribuir decisivamente tanto para com a epidemiologia
como para a genética, Convergentemente para nossa
realidade latino-americana, expressa relatério de grupo
de consulta da Organizagdo Pan-Americana da Salde
(Opas, 1984): a pesquisa em genética nos patses em
desenvolvimento na Regido das Américas e Caribe deve
concentrar-se em proporcionar melhor conhecimento
sobre as caracterfsticas epidemiolbgicas das enfermi-
dades.

De fato, a Epidemiologia Genética consiste em
aplicagdo da metodologia do bindmio satde-doenca
a nivel do coletivo as repercussdes da constitucio-
nalidade humana (Gongalves & Ferrari, 1982). Operati-
vamente, trata-se, portanto, de submeter um fato desta
natureza ao procedimento de identificar, descrever e
analisar suas caracteristicas, quanto aos fatores rela-
cionados ao agente, hospedeiro e meio ou as pessoas,
ao tempo e ao espaco. Constitui, assim, em método
complexo de estudo, porque estas trés principais di-
mensdes podem ser indefinidamente subdivididas: as
pessoas, por raga, religido, idade, paridade, classe so-
cial, grupo sangiiineo, ocupagdo, infec¢des virais ou
hébitos dietéticos; os lugares por latitude e longitude,
clima, geologia, industrializagdo, radiagdo natural ou
poluigdo do ar, por exemplo, € 0 tempo por semanas,
meses, estagdes, anos, décadas e milénios.

O quadro I sintetiza, segundo Khoury et al
(1986), o campo de atuagdo da especialidade, desta-
cando-se a respeito as miltiplas dimensdes do conheci-
mento e interven¢do das doencgas constitucionais a ni-
vel do coletivo. Pode-se entendé-lo como constituido
por dois segme itos: um descritivo que lida com o
conhecimento e Jistribuigdo de tais afeccOes em fami-
lias e populagdes, seu impacto e sua vigilancia epide-
miolégica, bem como o estudo de seus determinantes;
o segundo, caracterizado pela intervengdo, refere-se
as. respectivas medidas preventivas.

Em sintese, em relagdo a Epidemiologia Genética,
ainda que incorporando as contribuigdes recentes da
drea, continua absolutamente vigente a expressdo a
respeito de Lilenfeld (1971): Esta apresentagéio estd
longe de ser completa: tudo que pode ser feito é consi-
derar brevemente exemplos de algumas situacées espe-
clficas na esperanga de que venham elas ilustrar uma
estrutura geral e servir como estimulo para interesses
maiores.
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QUADRO 1

As interfaces da Genética e Epidemiologia

1 — Descricdo de distribuicdo de doencas em popu=-
lagOes;

2 — Determinantes de distribui¢des de doengas em
populagdes: fatores de risco, marcadores genéti-
cos, genética de populagdes;

3 — Determinantes de distribuigoes de doengas em
famflias: segregagdo familial; estudos de herdabi~
lidade, anilise segregacional;

— InteragOes genético-ambientais;

— Histéria natural de doencas;

— Heterogeneidade etiolbgica;

— Vigiléncia epidemiolgica: registros geneal6gicos
e controle de efeitos ambientais;

— Intervencfio em doencas: diferencas genéticas em
respostas a tratamentos em testes clinicos;

— Preven¢do de doengas: detec¢do de portadores
assintomdéticos, aconselhamento;

10 — Impacto de doencas em populagdes: morbilida-

de, mortalidade, incapacidades, custos.

\O [o¢] ~N O\ A

METODOS E TECNICAS

As abordagens de tais realidades n@o sdo ainda
de todo consensuais, os autores destacando aquelas
que lhe sdo mais afeitas. Schull & Weiss (1980) men-
cionam quatro estratégias bdsicas: andlise segregacio-
nal, andlise multivariada, agregados fixos de parentes
e coortes de genealogias.

A andlise segregacional consiste na descrigdo, re-
gistro e interpretacdo da distribuigdo de freqliéncia
dos agravos nas familias (Gongalves, 1975). Aplicada
a situagOes expressivas ou extensivas, permite, em
dltima andlise, averiguar o grau de aderéncia das pro-
porcoes dos fendtipos estudados em relagcdo a modelos
previamente conhecidos, particularmente os mendelia-
nos. Identificaram-se , assim, mais de trés mil doengas
de transmissio hereditdria conclusiva (Mckusick,
1983), bem como conheceram-se evidéncias seguras
sobre condi¢cOes determinadas por sistemas multifa-
toriais ou poligénicos, como estatura, inteligéncia e
outros tracos freqiientes da morfologia e fisiologia hu-
mana.

Como aplicacOes mais recentes de repercussdo in-
ternacional da andlise segregacional, estdo os trabalhos
de Kanamori et al (1987), que, utilizando-a em 651
probandos masculinos de 597 famflias registradas em
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servigo especializado no Japfo, confirmaram a distrofia
muscular de Duchenne compatfvel com heranca reces-
siva ligada ao cromossomo X; de igual sorte, sua apli-
cacdo por Hom & Morton (1986) a 58 heredogramas
de 140 irmandades revelou a heranca da doenga de
Menkes como autossdmica dominante,

Na anélise multivariada, sua modalidade conhe-
cida como path analysis fornece teoria geral para ava-
liagdo da importincia relativa de diferentes causas
atuantes em determinado fenétipo, provendo, se for
o caso, informagOes diferenciadas acerca de suas bases
etiol6gicas constitucionais-herdabilidade (Rao et al,
1987). E, portanto, particularmente indicada para si-
tuacOes onde a diﬁcufdade de discriminagéo entre fato-
res genéticos e ambientais seja considerdvel: aplica-se,
assim, ndo s6 a atributos de distribuicdo contfnua,
como nfveis de tensdo arterial e de liprotefnas séricas,
como a numerosas categorias da vida moderna, como
esquizofrenia, epilepsia e diabetes (Susser & Susser,
1987).

Os conglomerados fixos de parentes consistem
em metodologia de estudo do hereditirio no idmbito
do coletivo que complementa e difere das anterior-
mente citadas, na medida em que se caracteriza por
amostrar ndcleos informativos de mesmas dimensoes,
ao contrdrio daquelas onde o tamanho das familias
em estudo ndo é controldvel. O estudo de pares de
§émeos € seu grocedimento mais antigo e explorado.

4 Cederlof (1966) define suas caracteristicas bésicas,
vantagens e limitagOes; diz ele que a possibilidade
de medir os papéis relativos da hereditariedade e do
ambiente efetua-se a partir do pressuposto de que dois
membros de qualquer par de gémeos monozigdticos
compartilham seu ambiente comum, na mesma extensao
em que o fazem os dois membros de um par dizigético;
se este for o caso, qualquer maior semelhanga entre
aqueles, quando comparados com estes, deveria indi-
car uma influéncia genética. Ademais, quaisquer des-
semelhangas entre os membros de um par monozigbtico
deveriam ser causadas apenas por diferengas em seu
ambiente. Uma comparagao entre pares monozig6ticos
criados separados deveria indicar aspectos quantita-
tivos da influéncia ambiental. As vantagens de tal
metodologia sdo 6bvias: ndo apenas os fatores genéti-
cos sao completamente controlados nas séries monozi-
gbticas, mas os gémeos expostos e no-expostos ao
agravo sdo idénticos quanto ao sexo e idade, havendo,
assim, por decorréncia intrinseca do modelo, uma es-
tratificacdo imediata, o que, em si, ji4 se constitui
em recomenddvel caracteristica da metodologia epide-
miolégica. No entanto, algumas criticas sdo apontadas
no método cldssico dos gémeos, O pressuposto funda-
mental de que as diferencas ambientais intrapares se-
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jam da mesma magnitude para monozigotos e dizigotos
nao tem sido verificado, e certamente nunca o serd.
Outra fraqueza do modelo diz respeito & representa-
tividade dos gémeos em relagdo & populagdo total,
dado que apresentam eles, de fato, maior mortalidade
ré-natal, neonatal, infantil e, possivelmente, adulta
Gongalves & Gongalves, 1984),

As coortes de genealogias, a {iltima das estraté-
gias mencionadas pelos citados autores, se destinam
a dimensGes do genético que vém sendo cada vez mais
enfatizadas. Trata-se de doencgas freqiientes, cronicas,
de aparecimento gradual, relacionadas a estilos de vida
ou condi¢Ges ambientais, de natureza heterogénea e
parcialmente concentradas em familias; conseqiiente-
mente, nem estas podem ser prontamente caracteri-
zadas como afetadas ou expostas, nem individuos iso-
lados, como estando em risco especifico. Assim, certos
grupamentos populacionais suficientemente diferencia-
dos sdo acompanhados através de estudos genéticos,
registros médicos e vigilancia epidemiolégica com vis=
tas 4 identificagdo de suas interagOes e dindmicas bio-
16gicas e sociais.

Depreende-se, portanto, que tais estratégias da
metodologia da Epidemiologia Genética constituem
sistematizagbes quantitativas buscadas por poderem
servir e se conformar a objetos de estudo da drea.
Estes, complementarmente, demandam procedimentos
laboratoriais que geram os dados e informacdes apro-
priadas e contempladas pelos referidos agires. Deste
modo, alguns instrumentais operacionais sao agregados
pela irea. Destacam-se, a seguir, como estudo de ca-
sos, o emprego dos dermatdglifos.

Nesse sentido, dermatdglifos, cujo significado et-
mo-semaseoldgico corresponde 3 escrita da pele, con-
sistem nas impressdes dermo-papilares digito-palmo~
-plantares, ou seja, no conjunto de exteriorizagdo das
papilas dérmicas dos dedos, palmas das méios e plantas
dos pés, em homens, marsupiais € nos macacos, nestes
ocorrendo também em sua outra 4drea de preensdo,
a extremidade da cauda. As configuragdes sao forma-
das em perfodo precoce da gestagdo e permanecem
inalteradas durante toda a vida; correspondem a carac-
terfsticas secunddrias relacionadas aos movimentos de
flexao das mios do embrido e feto; suas variantes
exibem tendéncias diferentes entre racas, sexos e tipos
constitucionais; ademais, elucidam vdrios principios
biolégicos, como € o caso da simetria corpérea; algu-
mas de suas caracteristicas sdo hereditdrias, atugndo
como marcadores genéticos, e tomando-se, portanto,
dteis em situacbes de diagnéstico de zigozidade ou
de elucidagdes de paternidade, além de proverem recur-
sos bastante seguros em situagdes de diagnéstico cli-
nico.
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De fato, em revisdo especializada procedida em
nosso meio (Gongalves & Gongalves, 1984) pode-se
constatar extensa série de moléstias humanas onde ca-
racteristicas dermatoglificas foram relatadas. Sinopti-
camente, podem ser agrupadas em trés classes: a) ano-
malias congénitas de extremidades; b) sindromes géni-
cas e cromossOmicas e ¢) doengas freqiientes de dife-
rentes etiologias. Demonstrativamente, o quadro II
apresenta informagdes disponiveis referentes a este til-
timo grupo. Como se depreende sao bastante conspi-
cuas e, tendo em conta as relativas facilidades de
obtencao, leitura e andlise dos dermat6glifos, pode-se
constatar de imediato a acessivel contribuicio desta
técnica ao estudo das alteragGes mérbidas humanas
em que a constitucionalidade exercga agdo diferenciada,
sobretudo a nivel de coletivo.

Observa-se, inobstante, certo grau de indiferenca
ou até mesmo de antagonismo, por parte de alguns
investigadores, para com a adogao do uso dos dermaté-
glifos em seus procedimentos. Razdes operacionais e
ideol6gicas podem ser avocadas, como possivel desco-
nhecimento técnico ou, até mesmo, o fato de que,
constituindo~se um instrumento tao factivel e resoluti-
vo, ndo encerram o apelo do fascinio tecnoldgico.

Sem diivida, no entanto, € de se recordar limita-
¢do metodolégica observada no tratamento que tem
sido conferido aos mesmos: suas conclusdes t€ém per-
manecido no nfvel descritivo ou decorrido de trata-
mentos quantitativos bdsicos e, em decorréncia, muitas
vezes insuficientes. Por exemplo, quando se procede
4 comparacdo entre valores de vdrios indicadores der-
matoglificos, como distincia das linhas a — b e conta-
gem digital total no grupo investigado e seu respectivo
controle, tem-se visto ser praticado o emprego do
teste t de Sti:dent para cada uma das comparagoes,
0 que implica admiti-las como nao-mutuamente in=-
fluentes; o que, no entanto, pelas razdes biolGgicas
inicialmente meacionadas, nao € verdadeiro, de modo
que hd de recorrer-se a procedimentos que superem
tal pressuposto, ccmo o sao os da Andlise Multivariada
(Curi et al, 1982). De fato, a aplicacdo de andlise
multivariada para problemas com tais caracteristicas
foi sistematizada e difundida por Anderson (1958),
no plano tedrico, e por Morrison (1976), quanto &
utilizagdo em modelos biolégicos. Em nosso meio, seu
emprego vem se verificando em diferentes aplicagdes
(vg. Crocci, 1983, Godoi, 1985 e Negrillo & Perre,
1987), o que nos levou & sua adocdo, desde hd alguns
anos, a estudos dermatoglfficos de alguns agravos po=-
pulacionais, questao que retomaremos quando do trato
especffico da hansenfase.
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De fato, a ubiqiiidade dos riscos biolégicos asso-
ciados a vista contemporinea gera e/ou atualiza lesdes
de repercussdes genéticas extremamente conspicuas
(Gongalves & Ferrari, 1982, b). Estes efeitos sdo susce=
tiveis de serem medidos em distintos sistemas experi-
mentais, sendo necessdrio aclarar que os resultados
positivos sao indicativos de que tal ou qual substancia
pode ser perigosa para o homem, sendo dificil, inobs-
tante, uma certeza disto (Mutchinick & Lisker, 1980).

INSTANCIAS DE APLICACAO

Sédo revistas a seguir aplicacOes procedidas de
metodologias da Epidemiologia Genética a alguns agra-
vos humanos no dmbito do coletivo que tém sido objeto
de investigacdes empreendidas entre nés.

Hidrargirismo

Trata-se da intoxicacdo humana pela contamina-
¢do pelo merciirio e seus compostos. Sua melhor docu-
mentada ocomréncia, a nivel populacional, foi a epide-
mia da bafa de Minamata. Neste epis6dio, peixes e
crustdceos contaminados por merciirio orgénico foram
ingeridos por homens e animais, levando & hoje co-
nhecida como sindrome homénima 3 bafa., Nomura
(1968) refere que, em 1953, pessoas das aldeias dessa
regido do Japdo passaram a apresentar progressivo tor-
por nos dedos e freqiientemente em lingua e boca,
além de marcha atéxica, seguidos de disartria, disfagia,
surdez e constricgdo do campo visual. Durante o perio-
do de sete anos, entre dezembro de 1953 e outubro
de 1960, 111 casos da doenca foram notificados 2
vigilancia epidemioldgica local, O total de casos fatais
foi de 41, cormr.spondendo a coeficiente de letalidade
de 36,90%, at¢ a data da avaliagdo (dezembro de
1965). Ademais, um ano apds o grande surto, contin-
gente nao-desprezivel de criangas nasceu com paralisia
cerebral, em tais localidades; investigadas, foram iden-
tificadas como vitimas da mesma doenga adquirida pré-
-natalmente, embora a méae nao a tenha apresentado.
Caracterizou-se, assim, a sindrome fetal de Minamata,
considerada bem mais grave que a forma adulta, pois
suas vitimas geralmente exibem alteragdo significativa
do nivel intelectual, reflexos propriocetivos, convul-
sOes e marcadas alteragdes eletroencefalogrdficas. Para
Kalter & Warkany (1983), assim se conseguiu clara
evidéncia da dnica substincia ambiental, mercirio or-
génico, com efeito conhecido no desenvolvimento hu-
mano pré-natal.

Epidemiometricamente, em sintese, constatou-se
prevaléncia de 51,3 por 10.000 pessoas em toda a
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drea e de 101,0 nas aldeias de pescadores; quando
a incidéncia foi examinada mensalmente, mostrou au-
mentos significativos no verdo e¢ redugdes no inverno,
sendo notada boa correlagao entre niimero de afetados
por familia e quantidade de peixe pescado; seu consu-
mo foi bem maior em familias atingidas pela doenga,
que nos respectivos controles.

A mais catastr6fica das epidemias conhecidas
ocorreu em 1972/1973, no Iraque. No perfodo de um
ano, 6530 pessoas foram hospitalizadas e 459 morre-
ram; as taxas de morbidade variaram amplamente de
regiio para regifio, desde 7,6/1000 até 0,015/100; dos
afetados sob vigildncia epidemiolbgica, a proporgio
segundo sexo foi ligeiramente elevada para mulheres
(52%); quanto A distribui¢do por faixa etéria, o grupo
de 1 a 9 anos foi o mais atingido (34% do total);
a etiopatogénese foi identificada como advinda da in-
gestdo de pdo de trigo clandestinamente tratado com
fenil-mercirio e etilmerciirio-p-toluenesulfonanilide
(WHO, 1976).

Em nosso meio, o conhecimento sobre a agfio
do merciirio, ndo s6 clinicamente, mas sobretudo acer-
ca de sua atividade biol6gica em individuos expostos
e seus efeitos sobre a descendéncia dos mesmos, é
praticamente nulo, O mais paradoxal a respeito, no
entanto, € que extensos grupamentos humanos estdo
expostos a seus efeitos, ocupacionalmente, ndo s6 no
meio urbano, em algumas inddstrias (como de tintas,
de manufatura de instrumentos cientfficos, medidores
elétricos, certos tipos de ldmpadas e substincias de
uso agricola) e no setor de servigos, como na Odonto=
logia, No meio rural, € extensivamente empregado no
extrativismo do ouro, numa proporgéo de 2:1, o que
vale dizer que, para a producdo oficial anual brasileira
deste minério, consomem-se duas toneladas de mer-
ctirio.

A partir destas bases, procede-se,na Universidade
de Brasilia (Gongalves & Ferrari, 1988), a investigagio
de campo sobre a intoxicagdo ocupacionalmente indu-
zida por mercirio em garimpos do Centro-Oeste, A
metodologia proposta &, portanto, a Epidemiologia Ge-
nética, por permitir, como se viu, a caracterizacdo
do evento pesquisado segundo a agfio dos fatores liga-
dos ao hospedeiro, agente e meio. No estudo do pri-
meiro, além dos procedimentos habitualmente perti-
nentes (exame clfnico, dosagem do elemento em san-
gue periférico e pélos), toma-se, como indicador de
agdo genética, a freqliéncia de microntcleos em indiv{-
duos expostos, familiares e controles; o hospedeiro,
quando investigado a nfvel do coletivo, gera informa-
¢Oes de interesse da Safide Ocupacional, particular-
mente da Dermatologia Ocupacional, O estudo do
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agente relaciona-se com sua atuagdo na contaminagao
ambiental local {pois uma de suas mais graves decor
réncias € contaminar, depositar-se e difundir-se na fau-
na e flora), completando, assim, processo circular cu-
mulativo altamente danoso.

Hanseniase

Sua gravidade como problema de Safide Piblica
em nosso meio € das mais ubiquas, considerando os
j& conhecidos indicadores de sua magnitude, transcen-
déncia e vulnerabilidade (Gongalves, 1987). As medi-
das para seu controle tém se revelado de baixa resoluti-
vidade e, neste contexto, questio cardinal a se consi-
derar consiste no dimensionamento adequado da cons-
titucionalidade em suas bases etiopatogénicas,

Trata-se de conceito j4 assumido pioneiramente
por Danielssen & Boeck (1884), no século passado,
ao afirmarem que a doenca € hereditdria. Mitsuda
(1923) observou resisténcia natural em individuos ino-
culados com suspensdo de bacilos de Hansen: trata-
va-se da reacdo positiva ao inbcuo, caracterizada por
nédulo, muitas vezes ulcerado, no local da injecio.
Seu disctfpulo, Hayashi (...) revendo, treze anos de-
pois, os doentes testados por Mitsuda, pdde verificar
evolucdo favordvel naqueles que tinham tido reagdo
leprominica positiva, ao contrdrio dos lepromino-ne-=
gativos ... (Bechelli & Curban, 1987). Rotberg (1937),
ao formular a teoria da margem anérgica, explicitou
um fator de resisténcia natural responsével pelo fend-
meno. Terencio de Las Aguas (1970), a respeito, afir-
ma textualmente: E indubitdvel que fatores genéticos
de resisténcia ou predisposi¢cao expliquem por que,
de um nimero de pessoas expostas ao contdgio em
iguais condi¢bes, sé6 um pequeno contrai a enfermi-
dade. A dificuldade em demonstrar tais fatores genéti-
cos faz com que se tenha que se basear em estudos
indiretos, valorizando uma série de dados epidemiol 5=
gicos e estudos complementares que ddo valor ao papel
que pode representar a genética na lepra: o meio
Sfamiliar, a lepra conjugal, a lepra em gémeos, os
grupos sangiifneos, os dermatbglifos e a lisozima, Bei-
guelman (1969), de igual sorte, afirma: As esporddicas
incursdes de geneticistas no campo da epidemiologia
das moléstias infecciosas tém visado, prodominante=
mente, 4 procura de explicagbes sobre a manuten¢éo
de alguns polimorfismos genéticos, aparentemente neu=
tros uns, adaptativos outros, e ndo a investigacdo
sistemdtica dos eventuais componentes genéticos que
interferem na causacdo de susceptibilidade ou da resis-
téncia a infec¢oes espectficas. Excepcionalmente em
relacdo a lepra, talvez pelas situagbes insdlitas que
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envolve, vdrias outras linhas de investigacdo foram
tentadas com intensidade varidvel, ao lado dos traba-
lhos que traduzem a preocupagdo da busca de efeitos
Dleiotrdpicos de alguns marcadores genéticos. Entre
aquelas, podem ser citadas a andélise da distribui¢do
familiar das reacdes precoce e tardia & lepromina,
investigagdo “‘in vitro’’ da resisténcia da lepra, investi=
gagdo da herdabilidade da predisposi¢do a lepra pelo
estudo de gémeos, andlise de genealogias que incluem
doentes de lepra, estudo de caracteristicas relacio-
nadas 4 fertilidade destes doentes e andlise de diversas
questbes de epidemiologia que propiciam conclusbes
de origem genética.

Frente a tais constatagdes, procedeu-se a estudo
dermatoglifico de grupos de hansenianos, de ambos
os sexos, portadores da forma indeterminada da doen-
¢a, pareados com controles normais por sexo, faixa
etiria, cor e ancestralidade, com vistas 3 geragdo de
possivel fungdo discriminante linear que viesse a per-
mitir a detecgdo de grupos de risco e, em decorréncia,
a identificago precoce de portadores da doenga, em
suas sucessivas fases (infec¢do, doenga subclinica,
doenga manifesta) (Gongalves et al, 1988), Os procedi-
mentos clinicos e laboratoriais foram efetivados no
hospital “Lauro de Sousa Lima”’, Bauru, SP, Os dados
dermatoglificos foram coletados e quantificados segun-
do técnicas padronizadas e processados no Departa-
mento de Bioestatfstica do Instituto de Biociéncias
da Universidade Estadual Paulista, campus de Botuca-
tu. A comparagdo entre os dois vetores de médias
para investigacdo de duas populacbes distintas foi rea=-
lizada atravgs de estatfstica T2 de Hotelling, conside-
rando-se o conjunto de nove varidveis dermatoglificas
quantitativas, estudadas em 49 doentes (25 homens
¢ 24 mulheres) e respectivos controles sadios pareados.
Além de se constatar que as caracter{sticas da casufs-
tica sdo compativeis com o aceito em nosso meio para
faixa etéria, sexo e ancestralidade, as médias e coefi-
cientes de variagdo das varidveis dermatoglificas reve-
laram homogeneidade das distribui¢Ges corresponden-
tes; os testes efetuados revelaram F=2,385 e 2.439,
para sexo masculino e feminino, respectivamente, em
niveis descritivos de 0,062 e 0,061. Aparentemente,
os valores de p superiores a 5% indicariam que os
dermat6glifos ndo teriam se revelado instrumento sufi-
cientemente adequado para discriminagdo entre as duas
populagdes em estudo. Nao obstante, a situagfo obser-
vada caracteriza um ‘‘erro ndo-diferencial de classifica-
¢do”, dado que a imprecisdo que tal instrumento encer-
ra atua tanto sobre o grupo dos doentes como dos
ndo-doentes e, no dizer de Rothman (1986), (...) é
incorreto rechagar estudos epidemioldgicos simples-
mente porque encerrem esse tipo de “‘erro”, pois uma
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estimativa do efeito sem o erro de classificacdo seria
ainda maior, i. e., os valores de p, menores.

De fato, investigagdo recente em Epidemiologia
Genética de Shields et al (1987), analisando 269 irman-
dades contendo 552 indivfduos afetados de um isolado
na Papua-Nova Guiné, confirmou a hip6tese genética
de uma suscetibilidade constitucional & doenca, de
natureza nao-imunolégica.

Esquizofrenia

Tomada em termos globais, constitui um dos pro-
blemas médicos mais importantes, comparével, em sua
extensdo, na atualidade, em alguns locais, s6 com
as enfermidades neoplisicas e as cardiovasculares,
apresentando uma prevaléncia que varia de 1,5 a 4,2
por mil habitantes, Quase certamente, h4 mais esquizo-
frénicos fora que dentro dos hospitais e, sem dfvida,
calcula-se que, em qualquer momento, de cada quatro
leitos hospitalares, um estd ocupado por doente esqui-
zofrénico. A Associagdo Psiquidtrica Americana define
esquizofrenia como um grupo de desordens que se
manifesta por distiirbios especificos do comportamen-
to, humor e pensamento. Estes sdo caracterizados por
alteracdo da formagdo de conceito, a qual pode levar
a falsas interpretacOes da realidade, e, 3s vezes, a
idéias delirantes e alucinagOes que, freqiientemente,
parecem ser psicologicamente autoprotetoras, As mu-
dangas de humor incluem ambivaléncia, respostas emo-
cionais inadequadas e perda da empatia com os outros
(Gongalves & Gongalves, 1986).

Se discussbes consistentes existem em torno do
conceito clinico da esquizofrenia, maior ainda € a mul-
tiplicidade das evidéncias e entendimentos sobre sua
etiologia e fisiopatologia (Boatman & Szurek 1974),

Inumer4veis teorias foram aventadas para explicar
a sindrome de esquizofrenia, mas quase todas foram
postas de lado, apés frufrem um perfodo favordvel,
A maioria foi parcial ou fragmentdria, propondo-se
talvez a explicar todos os fendémenos clinicos, mas,
de fato, baseados em séries limitadas de observagoes,
ignorando o resto (Wing, 1978).

Nesta pluralidade de fatores intervenientes, Bu-
cher & Terzis (1980) distinguem globalmente dois
campos etiolbgicos, que recebem a preferéncia dos
pesquisadores em fungdo das premissas e interesses
de cada um. De um lado, temos a abordagem que
se orienta mais nas ciéncias exatas, nas dreas de bio-
qulmica, da neurofisiologia e da genética; de outro,
0os que se inspiram das ciéncias humanas. Aqui se
destacam principalmente quatro dimensoes: a famflia
e sua influéncia, com énfase na aprendizagem ou na
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comunica¢do; o social (p. ex., a nog¢do de “papel
social”) e os conflitos interpessoais; a andlise dos
conflitos e a problemdtica existencial do esquizofré-
nico.

Mais especificamente, em termos de hereditarie-
dade, Becker (1968) sistematiza o que se poderia
considerar como principios bdsicos:

1) Um grande problema que se coloca a respeito
€ o j4 discutido fato de que n2o h4 uma concordancia
sobre o conceito da esquizofrenia e se ela envolve
ou nio fatos diferentes sob a mesma nomenclatura,
Responde o autor ser esta exatamente uma razao im-
portante pela qual os geneticistas devem se dedicar
ao estudo deste agravo,

2) Do ponto de vista mais estritamente genético,
a grande dificuldade existente a respeito € o fato de
que & possivel trabalhar apenas com o fenStipo esqui-
zofrenia ¢ ndo seu gendtipo. Excluindo ou incluindo
0s grupos marginais, as psicopatias atipicas e pouco
claras, os casos isolados e as psicopatias esquizdides,
poder-se-iam obter cifras mendelianas; porém tais ma-
nipulagBes se baseiam essencialmente no fenétipo e,
portanto, sdo especulativas,

3) E de se esperar que o conceito de hereditarie-
dade contra ambiente esteja definitivamente superado
ou substitufdo pelo reconhecimento de uma combina-
¢do e interagdo de fatores ambientais e hereditérios.
Tal esclarecimento &, sem ddvida, bastante dificil, da-
do que o ambiente ndo & apenas um fator control4vel
ou homogéneo e que s6 h4 poucos anos comegou-se
a penetrar definitivamente nas bases dos mecanismos
de herancas.

De fato, recentemente, Cleninger (1987) refere
que técnicas de andlise multivariada permitiram a deri-
vacdo de indicadores multifatoriais de antecedentes
tanto biol6gicos quanto sociais da moléstia, ao mesmo
tempo que avangos consistentes na anilise segrega-
cional e no poder dos testes de associacdo com marca-
dores de DNA confirmaram a presenga presuntiva de
lggi maiores que influenciam uma suscetibilidade espe-
cifica.

PAC A LA SN L TACXLR LR CLA AR ERTN Nz L3N 4

In an attempt to contribute to a better undestanding
of the identity of Genetic Epidemiology, we review
its conception, its field of influence, its appropriate
methods and techniques and, at last, some of its
applications. Genetic Epidemiology involves the study
of genetic factors acting on diseases and on their

Cadernos de Safide Pdblica, RJ, 6 (4): 369«384, out/dez, 1990

ANALISE

381



ANALISE

382

environmental interactions. These includes two major
areas: a descriptive one, related to the distribution
of such conditions in families and populations, to the
epidemiologic surveillance and to the study of
determinants; and another characterized by
intervention, which is related to preventive measures.
Because of the dificulty in considering all possible
situations, especial attention is given to review some
converging epidemiological and genetical methods and
techniques. Among them, we stress the case studies
on lab methodologies, as dermatoglyphics, and on
guantitative procedures, as path analysis.

ome studies are taken as examples for application,
since they have been object of research in our country:
leprosy, hydrargyrism and schizophrenia.
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