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lntroduç·ão 

E' basta 1nte conhecido q11e os casamentos consangüíneos aumentan1 é1J 

freqüência de homozigotos recessivos. Se um caráter é determinado por 
um gen raro, os homozigotos encontrados na população devem ser produ­
zidos especialmente por casais consangüíneos * . Se a freqüência de um 
gen recessivo na pop;Jlação é q e o coeficiente de consangüinidade ( == 
inbreeding) de un1 determinado tipo de casamento consangüíneo é f * *, 
os homozigotos recessivos ocorrerão na prole dos casais consangüíneos com 
a freqüência fq + ( 1 - f) q2

, onde a fração fq representa os homozigotos 
com gens herdados de um ancestral comum e a fração ( 1 - f) q2 os ho­
mozigotos com gens reunidos '"ao acaso''. A freqüência dos hon1ozigotos 
produzidos por t1m tipo indeterminado de casamento consangüíneo na po­
pulação geral (f aa), depende .rá da freqüêncic1 do casamento consangüíneo, 
e, de n1odo que será c [fq + ( 1 - f) q2]. Em pa'nmixia, a freqüência de 
homozigotos produzida por ·Casamentos entre indivíduos não relacionados 
será sin1plesmente q2 :~ * :j~ • E' de importância conhecer qual a fração ( k) 
dent1·e os homozigotos produzidos na população q11e provém de uniões con­
sangüíneas. O valor· de k pode ser obtido pela relação entre , as duas ex-- . pressoes acima: 

c [fq + ( 1 - f) q2] 
k == (1) 

q2 

Se todos os casamentos consangüíneos ocorrem ''ao acaso'', isto sig­
nifica que tais uniões devem ser de·terminadas pelo tamanho da população 
(isolado), isto é, pelo número médio de parentes disponíveis para o casa­
mento, tido por cada indivíduo da população (para discussão, veja Dahl-

* Se o caráter é raro, isto significa que está sujeito à seleção natural e, portanto, 
é represe11tado por detri1nentais, tais como anomalias e doenças hereditárias. 

=+:* Para definição e cálculo de f veja H aldane e M oshinsky (1939) . 
*** Mais exatamente c12 ( 1 - a) cf. Haldane 1951, p. 282, onde a é o coeficiente 

médio de ''inbreeding'' da população. 
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be,·g,. 192 9, 1947). Os casamentos entre primos mais remotos ql1 1.0 

grau são de pouca importânci ,1 genética por causa do seu coeficie nte de 
consangüinidade pequeno ( f< 1 /32), enquanto casamentos entr e tios e 
sobrinhos , apesar de seu coeficiente de consangüinidade alto (f == 1 /8 ) , pa ­
recem ser deliberadamente evitados (pa1·a discussão ver Sc1ldanha, 1959) . 
Conseqüentemente do ponto de vista prático, o único tipo de cas ame nto 
consangi.~íneo de importânci é.1 genética é aquêle entre p1·imos errt pri ­
meiro grau (f == 1 / 16) . Par,1 êste tipo de casamento consangi.iíneo 8. fór­
mula ( 1) torna-se: 

q 15 
c [ + q2] 

16 16 e (1 ' 15q) -t-
k - -- -- - (2) 

•) q- 16q 
cf. Dahlbe,·g (1947). 

A tabela 1 mostra a variação de k em função da freqüência gênica e 
da taxa de casamentos consangüíneos na população . O exame da tabela 
1 permite concluir que os casamentos consangüíneos são especi alme nte 
importantes no caso de caracteres raros tais como albinismo, f enilceto­
núria, idiotia amaurótica, etc. Como a freqüência de gens 1·ecessi vos de­
trimentais oscila entre O. O 1 a O.001 :i: e a freqüência de casamento s. con­
sangüíneos varia entre 0.005 a 0.05 (Saldariha, 1960) , as uniõe s entre 
primos en1 1.0 grau contribuem em média com 20% do número to tal de 
a.nomalias recessivas ocorrendo nas populações hu1nanas. 

Tabela 1 - Freqüê11c ia de casamentos de primos em l .º grau e11tre pais de ho111ozigo tos 

rece ssivos (faa), esperada em função da freqüência gênica ( q) e da taxa ele casa mentos 

consangüíneos na população ( c). 

Freqüência 1 Freqüência 7o de consangüiniclade parenta l (k )' quanci o 

d e faa (1) A • 
ge111ca (e(% ) (e(%) (e (<fo) ( c ( ~{ i ) 

(q2) (q) 0,5 l 2 4 
- ---

0,001 0,032 1 5 ) 2,9 5,8 11.0 

0,0001 0,01 3,6 7,2 14,4 2 s, 7 
0,00001 0,00 32 1 10,2 20,5 40,9 81,9 

l 

e ( 1 + lSc1) 

1 faa f reqüê11cia de l1on1ozigotos k 
16q 

Ge11s· i11c·o1111Jletc11nerzte ligc,do.s· cio c1·0111ossotna X 

E' propósito desta notc:1 élpreciar ago1·c1 o efeito dos casa111entos c o11-

sangiiíneos sôbre él freqi.íêncic1 de Célracteres dete1·1ninados po1· gens r·eces-

;t, Freq üência l1asea da 110s clados ele Stcve 11so1i ( l 9S0). 
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sivos incon1plet,1mente ligados ao cron1osson1a X. Nesta situação , a pro­
porção de afetados depende do sexo dos ancestrais na linha de descendên ­
cia comum dos progenitores de indivíduos homozigotos. Conseqü ente­
mente casamentos entre primos de 1.0 grau podem ser classificados em 
4 tipos: 

-1... I 

• 1 

-

1 .. " 

O tipo I representa cônjuges filhos de dois irmãos e tipo IV, filhos 
de duas irmãs; enquanto que no tipo II, o cônjuge masculino é sobrinho 
da mãe da espôsa, no tipo III, êle é sobrinho do pai de sua espôsa. Co­
mo os cromossomas X não podem ser transmitidos de pai a filho ( mas­
culino), a probabilidade de homozigose, isto é, o coeficiente de consan­
güinidade para gens ''ligados ao sexo'' (f') ent1·e filhos désses casais con­
sangüíneos é diferente ( veja H aldane e M oshinsky, 19 3 9) . A tabela 2 
mostra os coeficientes de consangüinidade e a freqüência de homozigotos 
para gens incompletamente ligados ao cromossoma X, produ ·zidos por ca­
da tipo de casamento consangüíneo. 

Tabela 2 - Coeficientes de consangüidade (f') e freqüência de l1omozigotos para gens 

incompletamente ligados ao cromossoma X, produzido por cada tipo de casament o entr e 

primos de 1.0 grau. 

Tipo de casa­
mento co11-

.. , 
sangu1neo 

I 
II 

III 
IV 

Fr eqüência 

absoluta 11a popula ção 

Coef. de Proporç ão de homozi gotos pr od uzi-

consang. 
( f ' ) 

o 
o 

1/ 8 

3/ 16 

da pelos casam. consan g. 
[f'q + ( 1-f') q2] 

q2 
q2 

1/ 8CJ + 7 / 8q·) == 1/ 8 (q + q2 ) 

3/ 16q + 13/ 16q2 == 1/ 16 (3q + 13q :!) 

Embora os coeficientes de consangüinidade dos tipos de casan1en­
tos III e IV sejam respectivan1cnte o dôbro e o triplo daqueles 1·elacio­
nados a gens antossô111icos, a proporção média de homozigotos r·ecessivos 
produzidos pelos quatro tipos é somente 25% maior (f'/f == 0.078125/ 
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0. 0625 == 1.25) . Semelhantemente, 0 proporção ( k') de casé1mentos 
con,;:angüíneo s entre p"1is de afetétdos por gens recessivos incompletamen-
te lig"1dos ao c1·omosson1a X , será: 

(ca + eh) q2 + [ce (1/8 q + 7/8 q~] + [cll 3/16 q + 3/16 q2
)] 

k' (3) 
q~ 

Em perfeita panmixia, os quatrà diferentes tipos de casamentos con­
sangi.iineos deverian1 ocorrer com freqüências iguais ( a == b == c == d) . 
Co111 a propo1·ção sext1al ( sex-ratio) igual à 11nidade e llél ausência de per­
illlita cromossômica ( crossing-over) né1 região homóloga dos cromosso­
n1as sexuais, todos os indivíduos afetados seriam fêmeas, uma vez que 
ge11s de origem con1um p1·esentes nos indivíduos homozigotos são trans­
n1itidos some 11te pelos cromosson1as X. Os n1achos afetados resultam: ( 1) 
de ca.samentos entre indivídt1os não relacionados ou (2) da ocorrência de 
perm_uta nos gametas de. machos na linha de descendência comum aos pro­
genitores (para discussão veja Haldane e Mosh.insky, 1939). Macklin 
( 1952) mostrou que pode haver inúmeras possibilidades de permt1ta nos 
ancestrais de n1achos afetados para gens ligados ao c1·omossoma X, de 
,origem comum, tendo essas possibilidades diferentes freqüências. 

Nas condições teóricas admitidas, a proporção sexual entre os afeta­
dos dependerá somente da taxa de permuta (x) entre o loco considerado 
e a região não homóloga dos cromossomas sexuais (para discussão veja 
também Mo,·ton, 1955, p. 121): 

machos afetados 16 x5 + 48 x4 - 64 x3 + 40 x2 - 11 x + 5 
--- - ------------- . . . ( 4) 

fêmeas afetadas 16 x5 + 64 x4 + 96 x3 
- 72 x~ + 27 x 

Obviamente, na ausência de permuta ( x == O)', são produzidas sà­
mente fêmeas afetadas, enquanto que com x == 0.5 machos e fêmeas 
serão igualmente afetados. Um excesso apreciável de fêmeas afetadas só 
é obtido no caso de x < 0.10 (cf. Mc1ckli11, 1952, tabela 3). 

Variação ,·elcitiva do.s quatro tipos de c·asamentos 
c·o11.s·angiiíneo.\· na popi,lação 

Anomalias tais como ceguei1·a total a côres, xeroderrna pigmentosum , 
doen ça de Oguchi, paraplegia espática, epidermolise bulhosa , 1·etinitis pig­
mento sa, diatase hemorrágica , desordem convulsiva e pielonefrite intersticial 
(Hc,ldctne, ]936; 1941,· Kalli .5 e Sc·hweitzer 1943 Snyder e Palmer 1943· , ' ' ' 
Ste1Jl1er1.s et c1l., 1961) , foram desc1·itas como sendo determinadas por gens 
prese ntes na região homóloga dos cro1nosson1as sexuai s . Baseando-se e1n 
algt1ns dêsses dados, H cLldc111e ( 1936) elaborou o prin1eiro ''tnapa genéti­
co)' hLrn1ano. As distância s relativa s entr e os vários loco s investigado s são 
obvian1ente estimativas provi sória s e a hipót ese de gens incon1pletan1ente 
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ligados aos cromossomas sexuais necessita de provas de ordem citológica, 
isto é, de den1onstração de pareamento e formação de quiasmas entre os 
cro 1nossomas sexuais humanos. As observações realizadas por Sach.f ( 1954) 
não confirmaran1 as figuras cromossômicas sugeridas por Koller ( 193 7) . 
Contudo observações posteriores não contradizem nem dão consistência a 
essa hipótese genética. M orton ( 19 5 7), porém, usando a análise seqüen­
.cial , não pôde confirmar a significância estatística das relações de ligação 
-de gens incompletamente ligados ao cromossoma X , acima referidos . Em 
algt1ns casos parece existir uma tendência no sentido de um dos se­
xos ser mais rep1·esentado nos ''pedigrees'', enquanto que , em outros ca­
sos, os dados são estatisticamente insuficientes. De qt1alquer n1odo, até 
que novos dados sejam coletados , resta o interêsse teórico. 

Um problen1a de interêsse é avaliar o efeito da variação das freqüên­
cias relativas dos quatro tipos de casamentos consangüíneos sôbre a rela­
ção entre o ,sexo dos afetados com anomalias determinadas por gens incom­
pletamente ligados aos cromossomas sexuais . Fatôres culturais e sociais 
respondem pela variação nas freqüências dos quatro tipos de casamentos 
,entre primos de 1. 0 grau e, portanto, pela variação da proporção sexual 
<los afetados com tais anomalias . 

A tabela 3 mostra a distribuição das freqüências dos quatro tipos de 
casamentos consangüíneos em diferentes populações humanas . A distri­
buição casual dos quatro tipos de casamentos é obtida pela expansão bino­
mial (p + q) 2 onde p e q são as probabilidades dos tipos de consa.ngüi­
nidade por via paternal e materna. A significância dos desvios é adequa­
damente obtida por: 

(b 2 + 2 b c + c2 - 4 a d) 2 

x2 == ---------------
(2 a+ b + c) 2 (2 d+ b + c) 2 

(para 1 g-1., cf. Mather, 1951, p. 129) onde a, b, e, e d são as freqüên­
cias dos quatro tipos de casamentos consangüíneos I, II, III e IV. 

Uma vez que, na ausência de permuta, sômente os casamentos III e 
IV contribuem com afetados, a relação ( c + d)/ ( a + b) indica a variação 
da proporção de afetados decorrente da flutuação daqueles dois tipos de 
casamentos consangüíneos . Contudo pode ser verificado na tabela 3 que 
a relação ( c + d)/ ( a + b) pode ser apreciàvelmente diferente de um, 
sem necessàriamente estar associada a um valor de x2 significativo . O 
x2 utilizado testa exclusivamente acôrdo estatístico com a distribuição ca­
sual, independentemente da proporção sexual ( isto é, do valor de p e q) . 
No caso específico de p == q == 0,5 (a== b == c == d) muitos dos desvios 
encontrados seriam significativos . Assim o valor obtido para a distribui­
ção no conjunto das an1ostras da tabela 3 é altamente significativo (x 2 == 
75,6; P < 0,0001). 
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Tabela 3 - Distribt1ição dos quatro tipos de casamentos entre primos em 1.0 grau en1 

diferentes populações. 
- - -----

População 

-- ---- --·-----~ --- ----·-

Autor 
I 

(a) 

-- ----- - - -------------:----- --

Tipo 

II 
(b) 

de casamento 

III IV 
(c) (d) 

To .tal 

(n) 
---

(lg. 1.) 

- --- -- -----~ ------ -- --- -- ------------- --- . -- ------------'-- ----- -- -

Europa 

- ----------- ------- . - - -- --- ---- - ----- --- --------

Pais de doentes 

Pais de doentes 

mentais 

Não especificada 

Bélgica 

Alemanha 

Total 

Não Cristãos 

Cristãos 

Total 

Três cidades 

Curitiba 

(urbana) 

São Paulo 

(urbana) 

Piracicaba 

(rural) 

Total 

Total Geral 

Macklin, 1952 

Shields e 

Slater, 1956 

Haldane e 
Moshinsky, 1939 

Deraemaeker, 19 5 8 

Orel, 1932; 

Lud\vig, 1948; 1949 

Índia 

Sanghvi et al., 1956 

Sanghvi et al., 1956 

Morton, 1955 

Freire-Maia, 1958 

Freire-Maia, 1958 

Sal danda (presente 

trabalho) 

n.º 

70 

12 

21 

67 

430 

46 

17 

24 

55 

472 

68 

14 

21 

63 

5-91 

63 247 1,13 1,43 ;P==0,23 

32 75 1,59 0,91 ;P==0,30 

30 96 

57 242 

656 2.149 

1,13 

0,98 

1,38 

0,28 ;P==0,60 

0,13 ;P==O, 70 

=O ·P=l 
' 

600 614 757 838 2.809 1,31 o,74;P==0,30 

(grupos endogâmicos) 

--

74 43 86 79 282 1,41 2,03 ;P==0,15 

10 51 10 10 81 0,33 20, 75 ;P==0,0001 

84 94 96 89 363 1,04 0,80 ;P==0,35 

Japão 

149 127 184 229 689 1,50 4,97 ;P==0,025 

Brasil 

32 29 31 21 113 0,85 0,59 ;P==0,45 

23 24 26 25 98 1,09 0,04 ;P==0,90 

15 9 7 26 57 1,3 7 9,91 ;P==0,0015 

70 62 64 72 268 1,03 0,95 ;P==0,30 
---

903 897 1 . 101 1.228 4.129 1,29 2,83 ;P==0,09 
( % ) (21,9) (21,7) (26,7) (29,7) - - - -

* Significância da diferença (b + e) 2 - 4ad == O, esperada de acôrdo com a distribuição 
binominal . 
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Un1 exame da tabela 3 indica que a relação (c + d)/ (a + b) é, na 
maioria das populações, st1perior a 1 . Isto significa que casamentos III e 
l:V exibem um excesso em relação ao que seria esperado em panmixia. 

A explicação para tais result,1dos parece ser de natureza sócio-ct1ltu­
ral. Há várias razões para que o tipo IV seja universalmente mais fre­
qüente. Sendo as mulheres mais sedentárias, os filhos de duas irmãs têm 
probabilidade maior para se casarem (Haldane e Moshin5'ky, 1939). Ou­
tro fator a.tuando no mesmo sentido seria o preconceito contra ,casamen­
tos consangüíneos. Os casamentos entre filhos de dois irmãos seriam mais 
fàcilmente discriminados, uma vez que os cônjuges teriam o mesmo sob1·e­
non1e (Sh.ields e Slater, 1953) . As diferenças de idade entre os cônjuges 
pode1n ser responsáveis pelo aumento de certos tipos de casamentos con­
sangüíneos. Assim o tipo III inclui cônjuges com idade média mais com­
patível para o ·Casamento que o tipo II, segundo os padrões vigentes, em 
que os homens casam-se mais tarde que as mulheres (Morto11, 1955). Além 
disso, fatôres culturais outros podem ser importantes de acôrdo com a co­
munidade considerada, como por exemplo, naquelas em que o arranjo do 
casamento é tarefa dos pais. Em certas culturas o arranjo é realizado pelos 
progenitores masculinos enquanto noutras, pelas mães. Nesta (tltima situa­
ção poderia haver um excesso do tipo IV. Em outras sociedades, ainda cf. 
Haldane, as relações de descendência através dos progenitores n1asculinos 
são considerados mais íntimas do que através da linha materna. Nesta si­
tuação, as primeiras são discriminadas como ilegais . 

No conjunto, porém, tais fatôres parecem favorecer os casan1entos de 
maior coeficiente de consangüinidade (III e especialmente IV), o que pode 
significar um aumento na freqüência de homozigotos para gens ligados ao 
cromossàma X. 

A distribuição observada na Diocese de Piracicaba (Tabela 3), in­
cluindo comunidades predominantemente rurais, mostra um nítido excesso 
na freqüência do casamento tipo IV ( 45,6%). Isto também poderia indi­
car o efeito da menor mobilidade feminina nessas populações. 

A distribuição total na tabela 3 indica um excesso de 13 % dos casa­
mentos de tipos III e IV em relação a situação esperada em panmixia. Con­
seqüentemente, a freqüência de casamentos consangüíneos entre pais de afe­
tados (k') deve variar de acôrdo com a situação. Na situação A os qua­
tro tipos de casamentos consangüíneos seriam aquelas observadas no con­
junto das populações humanas ( c == d == a == b) . Para freqüências gêni­
cas de 1 % , o valor de k' ( cf. fórmula 3) seria 8, 7 % na situação A e 
9,8%, na situação B. Para freqüências gênicas de 0,1 % , os valores de k' 
seriam respectivamente 79,0% e 89,9%. Em ambos os casos, a freqüência 
dos casamentos entre primos de 1. 0 grau na população foi tomada como 
sendo 1 % . O excesso de casamentos consangüíneos [ (A B) / A x 100] 
entre pais de afetados, causado pelo afastamento da panmixia observada 
nas populações humanas, é, conseqüentemente, de cêrca de 13 % . Contu-· 
do, em tênnos absolutos, isto significa um aumento muito pequeno no nú-
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mero de casamentos consangüíneos entre pais de afetados , a 11ão ser que 
sejam consideradas populações muito grandes, C_?mo por _ex~mplo, o .co:1-
junto da população do globo. Para uma populaçao de 3 bilhoe s, .um ?tlhao 
poderia ser constituído de indivíduos casados de ambos os sexos, isto e, 500 
milhões de casais. Dêstes, 1 % , isto é, 5 milhões poderiam ser primos em 
1. o grau. Na sitt1ação A e :para é1nomalias determinadas por gens recessi­
vos inco111pleta111ente ligados ao cromossoma X ·com f1·eqüência de O, l % , 
3.950.000 casais seria1n pais de afetados, enquanto na situação B, êsse nú­
mero seria de 4.49 5 .000. A diferença é, em valores absolutos , Jpreciável. 

Confo1·me foi apreciado por Morton (1955 , pp. 121-122) , o efeito da 
variação das freqüências relativas dos quatro tipos de casamentos consan­
güíneos sôbre a relação entre machos e fêmeas afetados por anomalias de­
ter1ninadas por gens recessivos incompletamente ligados aos cromossomas 
sexuais seria desprezível, mesmo quando a taxa de permuta entre os locos 
considerados e a região não hon1óloga dos cromossomas sexuais, fôsse pe­
quen a . 

The effe·ct of consanguineous marriages on the frequency of autosomal 
recessive abnormalities and diseases is briefly discussed. First cousin mar­
riages, classified according to sex of ancestors in the common lineage of con­
sanguineous mates are analised . The efect of coeff icient of inbreeding asso­
ciated with each ty1pe of first cousin marriage on the frequency of partially 
sex-linked recessive homozygotes is considered. 

Data on distribution of four types of first cousin marriages in a rural 
community of São Paulo (Diocese of Piracicaba) is presented and the results 
are appreciated in association with the distribution observed in different 
human populations . Social and cultural factors accouting for variation in 
the world distribution of f our types of first cousin marriages are discussed 
and its effect upon increasing frequency of subjects affected with part ially 
sex-linked recessive diseases in the offspring of cousin marri ages is appre­
ciateô. 
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