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PREFÁCIO

Caro leitor,
Desde o primeiro contato com a disciplina de genética médica na faculdade de 

medicina, e me sinto na liberdade de falar em nome da maioria dos estudantes, senti que 
todo aquele conteúdo era algo muito distante da nossa prática cotidiana e que podia ser 
facilmente negligenciado sem grandes prejuízos para nossa formação.

Bom, não tinha como eu estar mais enganado. “Genética médica aplicada à prática 
clínica” veio para mostrar o quão o infinito universo microscópico da genética está presente 
na prática médica. 

Para facilitar a didática e a organização das ideias, essa obra foi cuidadosamente 
dividida em 29 capítulos, sendo cada um deles uma abordagem minuciosa sobre uma 
patologia genética selecionada segundo critérios de gravidade, importância e raridade. O 
leitor terá a oportunidade de aprender e mergulhar em cada uma dessas doenças seguindo 
uma estrutura proposta para facilitar o máximo possível a transmissão do saber, sendo os 
tópicos abordados: (1) introdução, (2) etiologia e alterações genéticas, (3) epidemiologia, 
(4) alterações clínicas, (5) diagnóstico, (6) tratamento e prognóstico e por último (7)
complicações.

Para finalizar e, finalmente, darmos continuidade, não poderia deixar passar em 
branco a minha gratidão pela oportunidade de coordenar os trabalhos da Liga de Genética 
Médica da Unifenas, que tão calorosamente me acolheu desde o primeiro ano da faculdade 
e que confiou a mim a missão de concretizar os projetos que antes estavam apenas no 
papel. Deixo registrado aqui, em nome de todos os nossos membros, nossos mais sinceros 
agradecimentos aos orientadores e coorientadores: Marcelo Gomes Boriollo, Alessandra 
dos Santos Danziger Silvério, Alessandra Cristina Pupin Silvério, Fiorita Gonzales Lopes 
Mundim, Danielly Beraldo dos Santos Silva e Gérsika Bitencourt Santos que estiveram 
durante todo o processo de escrita, nos auxiliando e nos ensinando nessa jornada. Sou 
igualmente grato às amizades que fiz com os mais de 30 estudantes que colaboraram para 
a realização desse trabalho, certamente posso afirmar que saí maior do que entrei e que o 
aprendizado que obtive irei levar para o resto da vida. 

Atenciosamente.

Thyago Henrique Neves da Silva Filho
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INTRODUÇÃO
Pé torto congênito (PTC), também 

conhecido como talipes equinovarus congênito, 
é a deformidade ortopédica mais comum 
que necessita de tratamento intensivo. Ela é 
caracterizada por uma displasia de todas as 
estruturas distais ao joelho (músculos, tendões, 
ligamentos, ossos, vasos e nervos). O pé, 
encontra-se na posição aduto, supinado, cavo, 
varo e equino (figura 21.1).1

Fig. 21.1: neonato com pé torto congênito 
bilateral.

As formas de pé torto congênito 
encontradas na clínica médica são: o pé equino 
varo, o pé talo-valgo, o pé talo-vertical e o pé 
metatarso-varo. A primeira forma citada é a 
mais conhecida e, geralmente, é confundida 
com o termo “pé torto congênito”, embora esta 
terminologia deva ser utilizada em caráter geral 2

O pé torto congênito identificado pela 
primeira vez em pinturas rupestres egípcias e 
a primeira forma de tratamento foi descrita na 
Índia, por volta de 1000 a.C. Acredita-se que, o 
primeiro a relatar no papel sobre essa doença foi 
Hipócrates, por volta de 400 a.C. Ele acreditava 
que o fator causal era a pressão mecânica que o 
feto sofria durante a vida intrauterina 3

No seu trabalho, descreveu dois princípios 
importantes no tratamento do pé torto, são eles: 
a grande maioria dos casos pode ser tratada 
com manipulações seriadas e, que o tratamento 
deve começar o mais cedo possível, afim de 
que as deformidades nos ossos não se tornem 
estabelecidas 4

Sua técnica para tratar essa enfermidade 
englobava repetições de manipulação do pé, 
acompanhadas pela aplicação de bandagens 
fortes para manter a correção. Quando a correção 
fosse obtida, sapatos especiais eram utilizados   
para manter a correção e evitar deformidades 
recorrentes. 4

Na Idade Média, a manipulação do pé 
torto e de outras deformidades eram feitas por 
cirurgiões-barbeiros, charlatães e montadores 
de ossos, mas não se sabe ao certo como eram 
feitos os procedimentos. Além disso, a próxima 
descrição registrada foi feita por Arcaeus em 
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1658, ele escreveu um capítulo sobre o tratamento do pé, onde descreveu inúmeras 
técnicas para o alongamento do pé, bem como registrou dois dispositivos mecânicos que 
eram utilizados para manter a correção. 4

Em 1803 foi publicado um livro por Scarpa, chamado “Memórias sobre os pés 
congênitos das crianças”, que fornecia uma descrição da deformidade encontrada nas 
crianças acometidas. Scarpa dizia que o tálus era normal tanto na forma quanto na posição 
e que a deformidade encontrada era causada pelo deslocamento do antepé sobre a cabeça 
do tálus. Também foi destacado por ele que o tratamento da enfermidade era feito através 
de uma manipulação vigorosa concomitante a aplicação de um dispositivo mecânico, 
sendo posteriormente conhecido como sapato de Scarpa. Entretanto, este tratamento não 
obteve sucesso quando foi utilizado por ele e devido a isso, não foi aceito pela comunidade 
médica. 4

No ano de 1806, Timothy Sheldrake publicou um livro chamado “Distorções das 
pernas e dos pés das crianças” (figura 21.2). Assim como Hipócrates, ele utilizou ataduras 
para o tratamento do pé torto e afirmou que a maioria de seus pacientes poderia ser 
curada em dois a três meses. Contudo, também reconheceu que, embora o pé da criança 
estivesse curado, não poderia ser deixado livre até que a criança conseguisse andar. 
Ademais, acreditava que a enfermidade era causada pela incapacidade dos ligamentos e 
dos músculos. 4

Fig.21.2: livro publicado por Timothy Sheldrake, em 1806.

ETIOLOGIA E ALTERAÇÕES GENÉTICAS
Em relação a etiologia, o pé torto pode ser classificado como idiopático, postural, 

neurológico ou sindrômico. O primeiro é o mais comum e ainda possui etiologia 



 
Capítulo 21 239

desconhecida. O postural pode estar relacionado com a postura do feto dentro do útero. 
Já o pé torto congênito neurológico, está relacionado com alterações neurológicas, como a 
mielomeningocele. Por fim, o sindrômico está associado com outras anomalias congênitas, 
como a artrogripose. 1

Em relação ao pé torto congênito idiopático, ainda não se sabe ao certo a  sua origem, 
sendo assim, foram propostas diversas teorias que levaram em consideração causas 
intrínsecas e extrínsecas, como a posição intrauterina do feto, a compressão mecânica, 
a parada no desenvolvimento fetal, as infecções virais, as deficiências vasculares, o 
defeito no desenvolvimento das estruturas ósseas, os defeitos genéticos e, as alterações 
musculares e neurológicas. 5

Alguns estudos sugerem que fatores genéticos possam estar envolvidos na origem 
do PTC, de modo que evidenciam um aumento na incidência familiar e em gêmeos 
idênticos. No artigo de Wynne-Davies, ele observa que a ocorrência da doença é 17 vezes 
maior em parentes de primeiro grau, seis vezes maior em parentes de segundo grau e, 
aproximadamente igual à da população geral quando o parentesco é de terceiro grau. 5,6

Wynne-Davies destaca também que em gêmeos monozigóticos, a ocorrência é de 
32,5%, enquanto que em gêmeos dizigóticos, é de apenas 2,9%. Além disso, relata que 
pais não afetados, com uma filha afetada, têm a probabilidade de 1,16% de ter um novo 
filho afetado e 1,40% de ter outra filha afetada. Ele ainda propõe que a herança possa 
ser feita através do Efeito Threshold, ou seja, está ligada a alterações em vários genes e, 
possui um padrão multifatorial influenciado por fatores externos. 5,6

Segundo a revista ABTP estudos mostraram que estes genes são ativados entre a 
décima segunda e a vigésima semana de gestação, permanecendo ativos até aos 4 anos 
de idade. Neste período, foi demonstrado através de exames histológicos, um aumento das 
fibras de colágeno e das células nos ligamentos e tendões presentes nos neonatos. Essas 
fibras foram encontradas em forma de feixes ondulados, conhecidos como crimps, que por 
sua vez são de grande importância para a definição do tratamento. 7

A incidência de PTC aumenta quando ocorre perda de líquido amniótico entre a 
décima primeira e a décima segunda semanas de gestação. Também foi observado, uma 
frequência na presença de contraturas, quanto mais precoce e duradoura for o período de 
perda do líquido. 8,9

O artigo de Kawashima e Uhthoff, relata que entre a oitava e a décima semanas após 
a concepção, o pé passa por um estágio fisiológico similar ao pé torto congênito. Assim, 
surgiu a hipótese que possa ter uma parada no seu desenvolvimento, o que impediria a 
correção espontânea da deformidade.10

Fatores ambientais também podem estar relacionados, porém, o único certificado 
atualmente é o uso do Misoprostol (medicamento que atua no trato gastrointestinal), 
que geralmente é utilizado como substância abortiva. Quando esses fatores ambientais 
nãoestão presentes, a criança pode nascer com uma doença, denominada Síndrome de 
Moebius, caracterizada pelo pé torto, paralisia facial e distúrbios da mobilidade ocular. 10 
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EPIDEMIOLOGIA
Em geral, a incidência do PTC é de um para cada 1.000 nascidos vivos, mas 

apresenta uma ampla variação conforme a etnia. Sabe-se que, a frequência dessa 
condição em indivíduos brancos é entre 0,93 e 1,5 para cada 1000 nascidos vivos. Nos 
povos polinésios, ela encontra-se mais alta, sendo 6 crianças acometidas para cada 1000 
nascidos vivos. Já na raça negra, a frequência é 3 vezes maior do que os povos polinésios.
Além disso, o pé torto congênito é 3 vezes mais comum em indivíduos do sexo masculino. 5 

Cerca de 50% dos casos, o acometimento é bilateral e, quando unilateral, o membro 
acometido é geralmente o direito. No Brasil, particularmente em São Paulo, foi observada 
uma incidência de PTC de 2,17/1.000 nascidos vivos. 5 

É notório as variações populacionais em relação à incidência de casos, de modo que, 
nos chineses, é encontrado cerca de 0,39 indivíduos acometidos a cada 1.000 nascidos 
vivos. Nos povos caucasianos, 1 a 3 casos a cada 1.000 nascidos vivos. Enquanto, nos 
havaianos, são afetados cerca de 7 a cada 1.000 nascidos vivos. 5

 Ocorreu um decréscimo da incidência em parentes de primeiro, segundo e terceiro 
grau, mas quando o sexo feminino é afetado ocorre um número maior de acometidos. 
Outrossim, no caso de um dos pais ser afetado, a possibilidade de um dos seus filhos 
nascer com a doença é de 3 a 4% e, quando ambos são afetados, a possibilidade é de 
aproximadamente 15 %. 5 

ALTERAÇÕES CLÍNICAS

Anatomia Patológica
A relação entre os ossos que compõem o pé de indivíduos acometidos está alterada 

de forma complexa. Dessa maneira, as deformidades mais graves são encontradas no 
retropé, onde o calcâneo e o tálus estão na posição equino acentuado. 

O calcâneo está posicionado medialmente e angulado em varo. Já osso navicular, 
possui um grave desvio medial (figura 21.3). Além disso, os ligamentos da região posterior, 
medial e plantar do tornozelo, estão encurtados e grossos e, todos os músculos do tornozelo 
apresentam encurtamento. 5,7
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Fig.21.3: anatomia do Pé torto congênito.

Os músculos acometidos por essa enfermidade são: o tibial posterior, o tibial 
anterior, o tríceps sural e os flexores longos do dedo. É importante ressaltar que, quanto 
mais encurtados estiverem estes músculos, mais grave será a deformidade. 7

O tálus possui uma má formação, que pode ser observada na figura 21.4, 
apresentando seu colo angulado medialmente e plantarmente. Ele pode também estar 
encurtado e, em alguns casos, até mesmo não ser encontrado. 1,7

Fig.21.4: deformidade no tálus.

O osso navicular é encontrado invertido, medializado e deslocado sobre a cabeça do 
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tálus. Em alguns casos, ele é deparado em contato com o maléolo medial. O osso cuboide 
é deslocado medialmente em relação ao calcâneo. Já as articulações tarsometatarsais e 
as diáfises dos ossos, estão todas deslocadas medialmente, causando adução do antepé, 
originando o cavo. 7 

O ligamento calcaneonavicular plantar possui encurtamento. Já os ligamentos 
das regiões posterior e medial, além daqueles das regiões de articulações do tarso, são 
espessados. Devido a isso, o pé fica na posição equino e, os ossos navicular e calcâneo, 
em adução e inversão. 7

Em diversos trabalhos encontrados na literatura, foram descritos a presença de 
músculos atípicos em pacientes que possuíam o pé torto congênito.  Atualmente, foi 
descoberto através do estudo de vários casos, que a sintomatologia clínica dos indivíduos 
pode estar relacionada com a presença destes músculos, sendo eles o músculo soléo 
acessório e flexor digitorum accessorius longus (figura 21.5). 12

Fig.21.5: músculo soléo acessório e músculo flexor digitorum accessorius longus.

Os sinais e sintomas mais encontrados devido à presença destes músculos são o 
aumento de volume na região póstero-medial do tornozelo e a dor aos esforços físicos. 
Além disso, em alguns casos, o aumento de volume apresenta-se similar à um tumor de 
partes moles, porém não causa nenhum desconforto para os pacientes. 12
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 QUADRO CLÍNICO
O PTC é caracterizado por um quadro clínico típico. Inicialmente, é recomendado 

realizar uma anamnese completa, afim de identificar uma possível causa para o surgimento 
dessa enfermidade. Por isso, a criança portadora da deformidade congênita deve ser 
examinada como um todo. 7 

Durante o exame físico, uma simples inspeção já possui grande valor para a 
avaliação clínica do paciente, uma vez que podem ser encontradas as seguintes alterações 
morfológicas: adução no antepé e mediopé, varo e equino no retropé e, cavo no aspecto 
plantar interno (figuras 21.6 e 21.7). 7

Fig.21.6: adução do antepé e mediopé.

Fig.21.7:  cavo no aspecto plantar interno.

Também é possível observar no mediopé uma intensa convexidade da borda lateral, 
além disso, a presença de uma prega medial com sulco profundo, sendo esta, referência de 
um prognóstico mais reservado. Já na análise do retropé, é necessário avaliar a presença 
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de prega posterior, sua posição em relação ao calcâneo e sua profundidade. Ademais, 
frequentemente, durante a inspeção, é visualizada atrofia da panturrilha, principalmente 
em casos de PTC unilateral. 7

Na inspeção dinâmica, deve ser observada a qualidade da marcha e a mobilidade 
articular do antepé, mediopé e retropé. A marcha característica dos portadores de PTC 
é a claudicante, tornando-se mais intensa quando o indivíduo possui a enfermidade 
bilateralmente. 7

 Ademais, a estética do pé piora com o tempo, pois durante a fase de apoio da 
criança, o peso corporal é sustentado sobre a borda lateral do pé e sobre a borda do 
maléolo fibular. De tal modo, haverá, por conseguinte, um aumento dos desvios, surgindo 
mais deformidades na estrutura. 7

Durante a palpação, é recomendado avaliar a flexibilidade e o grau das deformidades 
encontradas no pé. Dessa maneira, deve-se palpar o calcâneo e os tendões dos músculos 
tríceps sural e tibial posterior. Geralmente, o calcâneo é encontrado elevado e, os tendões 
espessados e encurtados. Também é importante avaliar o grau de atrofia da panturrilha, 
principalmente, nos casos unilaterais. 7

Outrossim, na avaliação, também é possível observar a cabeça e colo do tálus na face 
lateral do pé. Ainda na palpação, pode-se perceber o maléolo lateral mais posteriormente. 
Já na face interna do pé, é possível encontrar o osso navicular praticamente em contato com 
a margem anterior e distal do maléolo medial. Por fim, os ligamentos e a cápsula articular, 
são sentidos nas regiões posterior e medial das articulações do tornozelo e subtalar. 7

Além disso, no mediopé, são avaliados durante a palpação três sinais clínicos, 
sendo eles a intensidade da convexidade da borda lateral do pé, a presença e profundidade 
da prega medial e, a intensidade da projeção do colo e cabeça do tálus. Assim também, 
no retropé, são avaliados outros três sinais, que são a presença e a intensidade da 
profundidade da prega posterior, o grau de projeção do calcâneo e, o grau de redução do 
equino. 7

DIAGNÓSTICO
O diagnóstico de Pé Torto Congênito pode ser obtido no pré-natal, através do 

exame de ultrassonografia (figura 21.8). Apesar disso, o diagnóstico efetivo só acontece 
após o nascimento, com a realização do exame físico, não sendo necessário exames 
complementares, como radiografias.11 
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Fig.21.8: diagnóstico pré-natal de PTC através da ultrassonografia.

Classificar essa alteração óssea de acordo com a gravidade é de extrema importância, 
pois ajuda na comparação dos métodos de tratamento e nos seus respectivos resultados. 
O PTC apresenta uma expressão variável e, por isso, existem algumas classificações, nas 
quais algumas consideram apenas os aspectos radiológicos enquanto outras consideram 
também os aspectos clínicos. As principais classificações são a de Dimeglio e a de Pirani.1,5

Na classificação de Dimeglio, o profissional examinador precisa aplicar uma força 
corretiva e observar quatro critérios (quadro 21.1), que são: o varo no plano frontal, a 
derrotação do bloco calcâneo-antepé e a adução do antepé, ambas no plano horizontal 
e, o equino no plano sagital. Nessa classificação, os parâmetros são analisados quanto 
a redutibilidade, sendo que um ponto é adicionado na presença de cada alteração. Já a 
classificação de Pirani é mais recente e, por isso, ainda está em fase de validação. Nesse 
caso, são analisados três parâmetros no retropé e outros três parâmetros no mediopé 
(figura 21.9), sendo que cada variável pode ser pontuada em zero, meio ou um ponto. 1,5
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Quadro.21.1: critérios de classificação do PTC segundo Dimeglio.

Fig.21.9: variáveis da classificação de Pirani.

TRATAMENTO E PROGNÓSTICO
O tratamento do Pé Torto Congênito apresentou diversas fases com o passar 

do tempo. Na década de 30, houve ascensão do método de Kite, entretanto, logo após 
começaram a surgir novos métodos na literatura, já que o método de Kite era bastante 
longo e artesanal. 13 

Existem diferentes formas conservadoras de tratar o PTC, ou seja, sem a intervenção 



 
Capítulo 21 247

cirúrgica, através do uso de massoterapia fisioterápica associada ao uso de órtese, 
manipulações contínuas com o uso de máquina de mobilização passiva e, manipulações 
corretivas associadas ao uso do gesso, sendo os métodos de Kite e Ponseti os mais 
usados. O tratamento cirúrgico só é indicado em casos que o tratamento conservador não 
alcançou um resultado satisfatório e, tem como objetivo, a resolução total do quadro em um 
único procedimento1. Alguns métodos utilizados para o tratamento do PTC são: 

• Método de Kite: surgiu em 1932 e visava corrigir separadamente cada compo-
nente do PTC. Nesse caso, é feita uma abdução do pé com fulcro no mediopé e 
apoio na articulação calcaneocuboidea para a correção do aduto, já a correção 
do varo é feita com eversão do retropé, com a utilização de cunhas ou trocas 
gessadas. Os equinos do retropé e do antepé são corrigidos com a dorsiflexão 
de forma progressiva. 5

• Liberação posteromedial: a partir dos anos 70, a liberação extensa das partes 
moles tornou-se um método bastante utilizado, com foco na liberação postero-
medial. Entretanto, ocorria com frequência a complicação de hipercorreção com 
valgismo no retropé. Em decorrência disso, as cirurgias atualmente reparam 
somente as estruturas essenciais para a correção. 5

• Método de Ponseti: esse método utiliza manipulações e trocas gessadas de 
forma seriada, uso de órtese de abdução e secção percutânea do tendão calcâ-
neo. Por ser um método com ótimos resultados, passou a ser utilizado em pés 
complexos e resistentes, pés com recidiva, em crianças mais velhas e também 
nos casos não idiopáticos. De acordo com Ponseti, o tratamento deve ter início 
nos primeiros dias de vida, seguindo intervalos de cinco a sete dias, sendo o 
cavo a primeira deformidade a ser corrigida. 5, 11

O prognóstico do Pé Torto Congênito é variável, pois depende da gravidade da 
deformidade inicial. De tal modo, os resultados dos tratamentos conservadores e cirúrgicos 
variam de acordo com cada caso, podendo ser satisfatório ou não13. 

COMPLICAÇÕES
Nos casos de PTC, é importante ter a certeza de que não se trata de parte de quadros 

sindrômicos ou neurogênicos, além disso, também é preciso examinar os quadris para 
analisar se há ou não possibilidade de associação com displasia do movimento. Apenas de 
não ocorrer com frequência, há também o risco de fratura dos ossos da perna no decorrer 
do tratamento de PTC. Ademais, os casos de PTC associados à quadros sindrômicos estão 
relacionados ao maior risco de fraturas iatrogênicas, já os casos de PTC negligenciados 
apresentam deformidades que se tornam mais rígidas com o passar do tempo, dificultando 
a correção. 1 
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