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RESUMO

A consanguinidade constitui um fenémeno bioldgico e sociocultural relevante,
especialmente em contextos rurais e populacbes historicamente isoladas, nos quais
padrdes endogamicos tendem a se reproduzir intergeracionalmente. Este estudo teve
como objetivo mapear e analisar a correlagdo entre a frequéncia de casamentos
consanguineos e as suas implicagdes potenciais para a saude genética e reprodutiva em
familias residentes na zona rural do municipio de Serra Talhada-PE. Trata-se de uma
pesquisa de abordagem quantitativa, com delineamento transversal, realizada por meio
da aplicacdo de questionario estruturado em aproximadamente 15% dos domicilios
acompanhados pelos Agentes Comunitarios de Saude (ACS), totalizando 503 entrevistas.
Os dados foram organizados, codificados e analisados por meio de procedimentos
estatisticos descritivos e inferenciais, considerando variaveis sociodemogréficas,
reprodutivas e territoriais. Os resultados evidenciaram uma distribuicdo espacial
heterogénea da consanguinidade entre as localidades estudadas, com percentuais
significativamente elevados em éareas especificas, indicando padrdes endogamicos
intensos associados a fatores territoriais, histéricos e socioculturais. Observou-se
associacao estatisticamente significativa entre consanguinidade e maior nimero médio de
descendentes, bem como padrdes diferenciados de desfechos reprodutivos, embora a
consanguinidade ndo tenha se configurado como fator explicativo isolado para eventos
abortivos, o0s quais apresentaram etiologia multifatorial. Conclui-se que a
consanguinidade em Serra Talhada-PE deve ser compreendida como fenémeno
multifatorial, articulando dimensfes genéticas, sociais, territoriais e assistenciais,
demandando a incorporacdo de estratégias continuas de educagdo em saude,
aconselhamento genético e fortalecimento da atencdo primaria como instrumentos éticos

e eficazes de mitigagéo de riscos genéticos em contextos culturalmente situados.

Palavras-chave: Consanguinidade; endogamia; genética populacional; saide publica;

zona rural.



ABSTRACT

Consanguinity constitutes a relevant biological and sociocultural phenomenon,
particularly in rural and historically isolated populations, where endogamous patterns
tend to be reproduced across generations. This study aimed to map and analyze the
correlation between the frequency of consanguineous marriages and the occurrence of
recessive genetic diseases in families residing in the rural area of the municipality of Serra
Talhada, Pernambuco, Brazil. This is a quantitative, cross-sectional study conducted
through the application of a structured questionnaire in approximately 15% of the
households monitored by Community Health Agents, totaling 503 interviews. Data were
organized, coded, and analyzed using descriptive and inferential statistical procedures,
considering sociodemographic, reproductive, and territorial variables. The results
revealed a heterogeneous spatial distribution of consanguinity among the studied
localities, with significantly high percentages in specific areas, indicating intense
endogamous patterns associated with territorial, historical, and sociocultural factors. A
statistically significant association was observed between consanguinity and a higher
mean number of offspring, as well as differentiated reproductive outcomes, although
consanguinity did not emerge as an isolated explanatory factor for abortive outcomes,
which showed a multifactorial etiology. It is concluded that consanguinity in Serra
Talhada should be understood as a multifactorial phenomenon, integrating genetic, social,
territorial, and healthcare dimensions, thus requiring the incorporation of continuous
strategies of health education, genetic counseling, and strengthening of primary
healthcare as ethical and effective mechanisms for mitigating genetic risks in culturally

contextualized settings.

Keywords: Consanguinity; endogamy; population genetics; public health; rural

population.
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1. INTRODUCAO

Na espécie Homo sapiens (Linnaeus, 1758) os casamentos consanguineos foram
acontecendo por todo o planeta durante o passar de muitos anos e atualmente apresentam
prevaléncia de 10% em todo mundo (Small et al., 2016). E importante diferenciar a
endogamia da consaguinidade, pois a primeira € o casamento entre parentes proximos,
enguanto a outra € a relacdo de parentesco entre dois individuos que compartilham um
ancestral comum (Bittles, 2003). Deste modo, 0 casamento consanguineo acontece
quando dois individuos que possuem um ancestral comum se relacionam, tendo assim
uma relagcdo endogamica. Aponta-se a endogamia como um fator de risco para o aumento
de doencas genéticas causadas ou associadas a homozigose recessiva (Santos et al., 2013).
Uma vez que, as doengas genéticas recessivas precisam estar em ambos 0s cromossomos
homdlogos para se manifestar, entdo se um casal é consanguineo, eles apresentam maior
chance de ambos terem 0 mesmo gene recessivo, 0 que aumenta por consequéncia o risco

da sua prole nascer com uma doenca associada a esse determinado gene (Bittles, 2003).

Atualmente, reconhece-se que o tamanho da populagdo fundadora do Homo sapiens
moderno era reduzido, com estimativas de tamanho populacional efetivo inferiores a
aproximadamente 10.000 individuos (Bittles; Black, 2010). Considerando-se esse
contingente populacional limitado, associado a um baixo poder de dispersdo geogréfica,
infere-se que a ocorréncia de niveis significativos de endogamia era inevitavel, ndo se
restringindo a um Unico vinculo de parentesco, mas envolvendo mdultiplas relacdes
consanguineas intergeracionais (Bittles; Black, 2010). Essa dindmica populacional é
coerente com os modelos classicos da genética de populagdes, segundo os quais
populacdes pequenas e isoladas tendem a apresentar aumento da homozigose e da
endogamia ao longo das geragdes, em decorréncia da deriva genética e da limitacdo de
fluxos génicos (Wright, 1922; Bittles, 1994).

Mesmo com os inimeros problemas que as unides consanguineas podem trazer, a sua
prevaléncia pode ser influenciada por diversos fatores, como religido, cultura, condi¢des
econémicas, niveis de escolaridade, isolamento geografico, alta emigracdo e baixa
imigracdo (Freire-Maia, 1952). Deste modo, a frequéncia de tais unides vai apresentar
oscilagdes de acordo com a regido do planeta referida; tendo menor ocorréncia na Europa,
América e Oceania e sendo mais praticado e aceito no Norte da Africa assim como no
Oriente Médio (Bittles; Black, 2010).
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Pouco pode-se afirmar sobre a relacdo da pratica de casamentos consanguineos e das
doencas genéticas que afetam a populacéo nordestina, mas € estimado que 1 a 2% das
unides ocorram entre pessoas aparentadas no Brasil, no entanto, no Nordeste, essa média

se eleva para 15% (Soares, 2012).

Casamentos consanguineos elevam o risco da prole nascer afetada por doencas
genéticas de heranca autossémica recessiva, uma vez que permite o encontro de alelos
que, em homozigose, expressam doencas raras (Otto, 1998). A estimativa global é que o
risco de filhos com anomalia seja de 4% para a populacdo no geral, em contraste com
casais consanguineos que € de 13% (Otto, 1998). Além de altas taxas de aborto
espontaneo e malformacgdes congénitas. Ademais, em filhos adultos advindos de unides
consanguineas as doengas mais prevalentes sao deficiéncia visual, deficiéncia mental e a
surdez (Fareed; Afzal, 2017).

Existem fatores que influenciam diretamente no aumento da taxa endogamica na
espécie humana, dentre eles: o isolamento geografico, a elevacdo da emigracao e auséncia
de imigracdo. Sendo que esses fatores ocorrem com uma maior probabilidade em

municipios menores com menos habitantes (Soares, 2012).

Dito isto, o presente trabalho busca identificar os casamentos consanguineos na zona
rural da cidade de Serra Talhada, localizada no estado de Pernambuco, para que 0s
mesmos possam ser correlacionados a frequéncia de doencas genéticas de caréater
recessivo, objetivando se ter um panorama da atual situacdo endogamica nos pontos

pesquisados.

2. OBJETIVOS
2.1 Objetivo Geral

Mapear e analisar a correlacdo entre a frequéncia de casamentos consanguineos e a
suas implicacGes potenciais para a saude genética e reprodutiva em familias residentes
na zona rural do municipio de Serra Talhada-PE, utilizando dados obtidos por

anamnese.

2.2 Objetivos Especificos
o Analisar a associagdo entre consanguinidade e a ocorréncia de condicGes
geneticas na populacao estudada;

o Investigar a relagéo entre consanguinidade e desfechos reprodutivos;
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o ldentificar a distribuicdo espacial da consanguinidade entre as localidades
analisadas;
e Auvaliar a influéncia de fatores demogréficos na ocorréncia de casamentos

consanguineos;

o Compreender a consanguinidade como fenémeno multifatorial, articulando

dimensdes genéticas, sociais, territoriais e populacionais.

3. REVISAO BIBLIOGRAFICA

3.1 Conceito e Distribui¢do dos Casamentos Consanguineos

Os casamentos consanguineos sdo definidos como unides entre individuos que
compartilham um ancestral comum recente, acompanham a histéria evolutiva da espécie
humana desde suas popula¢bes fundadoras. Evidéncias indicam que o tamanho
populacional efetivo do Homo sapiens ancestral era inferior a aproximadamente 10.000
individuos, o que, aliado ao isolamento geogréafico e a baixa diversidade genética, tornava
frequente e, em determinados contextos, inevitavel a formacdo de unides entre parentes
préximos como estratégia de sobrevivéncia populacional (Bittles; Black, 2010). Nesse
cenario inicial, a endogamia ndo se restringia a um Unico grau de parentesco, mas

envolvia maltiplas relacdes consanguineas ao longo das geracdes.

Do ponto de vista genético, a consanguinidade refere-se ao compartilhamento de
ancestralidade comum entre dois individuos, resultando em maior probabilidade de
heranca de alelos idénticos por descendéncia (Bittles, 2001). Assim, 0s casamentos
consanguineos sdo caracterizados por unides nas quais 0s genitores aparentados podem
portar o mesmo alelo recessivo em heterozigose, aumentando a chance de que esse alelo
se manifeste em homozigose nos descendentes, ocasionando doengas genéticas de carater

recessivo (Hamamy, 2012; Temaj; Nuhii; Sayer, 2022).

O grau de consanguinidade entre individuos pode ser quantificado por meio do
coeficiente de endogamia (F), um parametro genético que expressa a probabilidade de um
individuo herdar dois alelos idénticos por descendéncia em um mesmo locus (Wright,
1922). Ou seja, o coeficiente F indica a proporgéo esperada do genoma autossémico que
se encontra em estado de homozigose em decorréncia de ancestralidade comum entre os

genitores; por exemplo, individuos oriundos de unides entre primos de primeiro grau
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apresentam, em média, um coeficiente de endogamia de F = 0,0625, o que significa que
aproximadamente 6,25% de seu genoma pode ser composto por alelos idénticos por
descendéncia (figura 1) (figura 2) (Bittles, 2001; Berra; Alvarez; Ceballos, 2010).
Valores mais elevados de F estdo associados a maior risco de expressao de doencas
genéticas recessivas, embora os efeitos bioldgicos da consanguinidade possam variar
conforme a distribuicdo desses segmentos homozigotos no genoma e a presenca de
alelos deletérios especificos (Bittles; Black, 2010).

Figura 1 — Diagrama de relagGes causais

NN

V4

Fonte: Adaptado de Adalfredo Rocha Lobo Junior/Canal do YouTube (2022).

Figura 2 - Representacdo esquematica da endogamia e expresséo de alelos recessivos.

Fonte: Marques (2024).
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Embora biologicamente relevantes desde a origem das populagfes humanas, 0s
casamentos consanguineos passaram a despertar maior interesse cientifico e social apenas
a partir do século X1X, quando comecaram a ser analisados de forma sistematica a luz da
genética e da hereditariedade (Bittles, 1994). Um exemplo historico frequentemente
citado é o casamento entre o notdrio cientista Charles Darwin e sua prima Emma
Wedgwood. Alertado por Francis Galton, também cientista e primo de Darwin, acerca
dos possiveis riscos do parentesco, Darwin observou, ao longo da vida, que de seus dez
filhos, trés ndo alcangaram a idade adulta e os sobreviventes apresentavam recorrentes
problemas de salde. Estudos posteriores estimaram que os filhos do casal possuiam um
coeficiente de endogamia (F) de 0,063, indicando que mais de 6% do genoma
autossdmico poderia estar em homozigose, embora os efeitos da consanguinidade possam
variar entre individuos com o mesmo coeficiente, em funcdo da proporcéo especifica do

genoma idéntico por descendéncia (Berra; Alvarez; Ceballos, 2010).

Em escala global, estima-se que cerca de 10% da populacdo mundial viva em
contextos nos quais 0s casamentos consanguineos ainda sdo socialmente aceitos e
praticados, com prevaléncias que variam amplamente entre regides (Hamamy, 2012). Em
paises do Oriente Médio, Norte da Africa e Sul da Asia, essas unides podem representar
entre 20% e 50% de todos 0s casamentos, especialmente entre primos de primeiro grau,
enguanto em regides como a Europa Ocidental, América do Norte e Oceania as taxas
costumam ser inferiores a 1%, refletindo mudancas socioculturais, maior mobilidade

populacional e restricbes normativas (Bittles; Black, 2010; Temaj; Nuhii; Sayer, 2022).

No Brasil, a consanguinidade apresenta distribuicdo heterogénea, fortemente
influenciada por fatores histéricos, demograficos e socioculturais. Estimativas indicam
que aproximadamente 4,8% dos casamentos em nivel nacional s&o consanguineos, com
coeficiente médio de consanguinidade em torno de 0,0023 (Freire-Maia, 1957).
Entretanto, esse valor medio mascara diferencas regionais significativas, sendo
substancialmente mais elevado em areas rurais e em municipios de pequeno porte,
sobretudo na regido Nordeste (Bittles; Black, 2010)
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Estudos realizados em comunidades rurais nordestinas demonstram que a frequéncia
de casamentos consanguineos pode variar entre 9% e 32%, dependendo do grau de
isolamento geogréfico e das caracteristicas socioculturais locais (Santos et al., 2010). Em
levantamento conduzido em 39 comunidades rurais da Paraiba, foram observadas taxas
que oscilaram de 6,0% a 41,14%, com média aproximada de 20,19% e coeficiente médio
de consanguinidade de F = 0,0060, valor significativamente superior a média nacional
(Soares, 2012). Esses dados evidenciam que a pratica permanece concentrada em
determinados contextos e possui relevancia epidemioldgica, especialmente quando

associada ao risco aumentado de doencas genéticas recessivas.

3.2 Determinantes socioculturais, demograficos e histéricos da consanguinidade

A ocorréncia e a persisténcia dos casamentos consanguineos nao podem ser
compreendidas apenas sob a 6tica bioldgica ou genética, uma vez que esse fendmeno esta
profundamente associado a determinantes socioculturais, demogréaficos e histéricos que
influenciam as escolhas matrimoniais em diferentes populac6es. Ao longo da historia, as
unibes entre individuos aparentados foram moldadas por contextos sociais especificos,
nos quais fatores como tradicdo, organizacao familiar, isolamento geografico e condi¢oes

socioeconémicas exerceram papel central na manutencdo dessa pratica (Hamamy, 2012).

Em muitas comunidades, especialmente nas rurais e tradicionalmente
estruturadas, a consanguinidade esta associada a valorizacdo da familia extensa e a
preservacdo de vinculos de parentesco, sendo compreendida como uma estratégia
socialmente aceita para garantir coesdo familiar, seguranca social e manutencdo de bens
materiais dentro do grupo. Nessas comunidades, as redes de parentesco tendem a ser
densas e duradouras, o que favorece a repeticdo de unibes entre individuos com
ancestralidade comum ao longo de geracdes, independentemente do reconhecimento
explicito dos riscos genéticos envolvidos (Bittles; Black, 2010).

O isolamento geografico constitui outro determinante relevante para a ocorréncia
de casamentos consanguineos. Populagdes estabelecidas em regides com baixo fluxo
migratorio e limitada mobilidade social apresentam menor diversidade genética e um
conjunto restrito de parceiros disponiveis, 0 que aumenta a probabilidade de unides entre
parentes proximos (Neel, 1970). Esse cenério favorece o chamado efeito fundador, no
qual um ndmero reduzido de ancestrais contribui de forma desproporcional para a
composicao genética da populacgéo, elevando a frequéncia de alelos compartilhados e,

consequentemente, os niveis de consanguinidade observados (Santos et al., 2010).
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No contexto brasileiro, especialmente em regides do Nordeste, estudos
populacionais apontam que a consanguinidade esta fortemente associada a fatores
historicos relacionados & formacgdo de comunidades rurais isoladas, a baixa circulagdo
populacional e a permanéncia de estruturas familiares tradicionais (Santos et al., 2010).
A colonizacdo, a fixacao de pequenos povoados e a estabilidade demografica ao longo do
tempo contribuiram para a consolidacdo de redes de parentesco extensas, nas quais 0s
casamentos entre parentes passaram a ser recorrentes e socialmente naturalizados (Do et
al., 2013).

Estudos recentes realizados no Maranh&o evidenciam como esses determinantes
socioculturais e geograficos impactam diretamente a ocorréncia de consanguinidade e sua
relacdo com doencas genéticas. Pesquisa clinico-epidemioldgica conduzida no estado
identificou a presenca de consanguinidade em 8,3% das familias avaliadas, com taxas
mais elevadas em macrorregides caracterizadas por maior afastamento da capital e menor

acesso a servicos especializados em genética médica (Silva, 2023).

Aspectos socioecondbmicos e educacionais também exercem influéncia
significativa sobre a manutencdo da consanguinidade. Evidéncias indicam que
populagbes com menor nivel de escolaridade e acesso limitado a informacdo em saude
tendem a apresentar menor conhecimento acerca dos riscos genéticos associados as
unides consanguineas, o que contribui para a continuidade dessa pratica (Ullah; Husseni;
Mahmood, 2017). Em contrapartida, niveis mais elevados de escolariza¢do e maior acesso
a informac@es sobre salide reprodutiva estdo associados a uma percepg¢ao mais critica dos
riscos envolvidos, podendo influenciar decisdes matrimoniais ao longo do tempo (Jairoun
et al., 2024).

Além disso, fatores econdmicos podem reforcar a escolha por unides
consanguineas, especialmente em contextos de vulnerabilidade social. A proximidade
entre familias aparentadas, a confianga mutua e a reducdo de custos sociais e econdmicos
associados ao casamento séo frequentemente apontadas como motivacdes praticas para
essas unides em comunidades com recursos limitados. Dessa forma, a consanguinidade
ndo se apresenta apenas como uma herancga cultural, mas também como uma resposta

adaptativa a contextos socioeconémicos especificos (Hamamy, 2012; Bittles, 2008).
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Portanto, a consanguinidade deve ser compreendida como um fenémeno
multifatorial, sustentado pela interacdo entre determinantes histéricos, demograficos,
socioculturais e econdémicos. Essa abordagem integrada permite compreender por que,
apesar dos avangos cientificos e do maior conhecimento sobre 0s riscos genéticos
associados, 0s casamentos consanguineos ainda persistem em determinadas populacoes,
especialmente em contextos marcados por isolamento geografico, tradicdo cultural e

desigualdades no acesso a educacdo e a informacdo em salde (Bittles; Black, 2010).

3.3 Dinamica populacional e correntes migratorias em Serra Talhada—PE

A compreensdo da consanguinidade como fenémeno demografico requer a
analise das dindmicas migratorias que estruturaram a formacdo populacional do
municipio de Serra Talhada, inserido na microrregido do Sertdo do Pajed, no estado de
Pernambuco. Historicamente, a ocupagdo do Sertdo pernambucano esteve associada a
expansdo da pecuaria extensiva a partir dos séculos XVII e XVIII, processo que
promoveu a interiorizacdo da colonizacdo portuguesa no Nordeste brasileiro
(ANDRADE, 1998). A formacdo dos nucleos populacionais ocorreu de maneira
dispersa, com grandes propriedades rurais e baixa densidade demogréfica, favorecendo

a constituicdo de redes familiares extensas e relativamente fechadas.

Durante o século XIX e inicio do século XX, o municipio consolidou-se como
polo regional, mantendo, contudo, forte predominancia rural. A economia baseada na
agropecuaria e, posteriormente, no comércio regional, ndo foi suficiente para promover
fluxos migratorios intensos de entrada, mantendo-se historicamente um padréo de baixa

imigracdo estruturante (IBGE, 2010).

Os ciclos recorrentes de secas no semiarido nordestino, especialmente nos
periodos de 1877-1879, 1915 e 1932, intensificaram movimentos migratdrios de saida
da populacdo sertaneja em direcdo a capitais nordestinas e ao Sudeste do Brasil
(VILLA, 2000). No entanto, esses fluxos caracterizaram-se predominantemente como
migracdo de evasdo temporaria ou definitiva, ndo havendo registros proporcionais de
correntes migratorias compensatorias de entrada que alterassem significativamente a

composicao genetica local.

Dados do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE, 2010; 2022)
indicam que Serra Talhada apresenta predominancia de populacdo natural do proprio

estado, com reduzido percentual de residentes oriundos de outras unidades federativas,
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reforcando um histérico de relativa estabilidade demografica interna. Esse padrdo

contribui para a manutencdo de redes de parentesco densas, sobretudo na zona rural,

onde a mobilidade espacial é tradicionalmente mais restrita.

Além disso, o0 processo recente de urbanizacdo do municipio ocorreu
majoritariamente por migracdo interna rural-urbana, sem alteracdo substancial do pool
génico regional, visto que os deslocamentos ocorreram dentro do proprio territorio
municipal (IBGE, 2022). Esse fenbmeno é particularmente relevante no caso do bairro
Caxixola, cuja transi¢do rural-urbana ndo implicou necessariamente em diversificagéo

genética significativa.

Do ponto de vista da genética de populagcfes, contextos marcados por baixa
imigracédo historica e elevada endogamia local favorecem o aumento do coeficiente de
endogamia ao longo das geracGes, em decorréncia da limitacdo do fluxo génico externo
(WRIGHT, 1922; BITTLES; BLACK, 2010). Assim, a dinamica migratoria de Serra
Talhada configura-se como elemento estruturante na compreensdo da distribuicdo
territorial heterogénea da consanguinidade observada neste estudo.

Dessa forma, a andlise das correntes migratérias evidencia que a
consanguinidade na zona rural de Serra Talhada n&o deve ser interpretada
exclusivamente como pratica cultural, mas também como resultado historico-
demogréafico de um territério marcado por formacao populacional relativamente estavel,

mobilidade predominantemente de saida e limitada imigracéo estruturante.

3.4 Impactos genéticos e de salde da consanguinidade

Os impactos genéticos e de salde associados a consanguinidade decorrem,
fundamentalmente, do aumento da probabilidade de homozigose para alelos recessivos
potencialmente deletérios, em razdo do compartilhamento de ancestralidade comum entre
o0s genitores (Bittles, 2001). Quando individuos aparentados se reproduzem, ha maior
chance de que ambos sejam portadores do mesmo alelo recessivo herdado de um ancestral
comum, o que eleva o risco de expressdao fenotipica de doengas genéticas na prole,

especialmente aquelas de heranca autossomica recessiva (Bittles; Black, 2010).

Diversos estudos populacionais demonstram que filhos de casamentos
consanguineos apresentam maior incidéncia de anomalias congénitas, malformacdes
estruturais, deficiéncia intelectual, distdrbios metabodlicos hereditarios e aumento da
mortalidade infantil, quando comparados a prole de unides ndo consanguineas (Hamamy,
2012). Essa elevacdo do risco ndo se restringe a uma condicdo clinica especifica, mas

envolve um espectro amplo de agravos a saude, refletindo o acimulo de variantes
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genéticas recessivas raras no genoma dessas populagdes (Khayat et al., 2024).

Aponta-se que o risco adicional de anomalias congénitas em descendentes de
casais consanguineos pode variar conforme o grau de parentesco, sendo mais elevado em
unides entre parentes de primeiro grau, como primos de primeiro grau (Bittles; Black,
2010). Estimativas indicam um aumento médio de 2% a 4% no risco absoluto de defeitos
congénitos graves nesses casos, quando comparados a populagéo geral, embora esse valor
possa ser maior em populacdes com altos niveis de endogamia acumulada ao longo das

geracOes (Salehi et al., 2024).

Além das manifestacdes fisicas, recentemente tém-se explorado a associa¢do entre
consanguinidade e transtornos neuropsiquiatricos, incluindo transtornos do
neurodesenvolvimento, esquizofrenia e outras condi¢des psiquiatricas (Ibrahim et al.,
2020). Evidéncias sugerem que o aumento da homozigose gendmica pode contribuir para
a expressdo de variantes genéticas relacionadas a funcdo neurolégica e ao
desenvolvimento cognitivo, especialmente em popula¢fes com historico prolongado de

endogamia (Paracha et al., 2024)

Os impactos da consanguinidade também se estendem a salde materna e
reprodutiva. Nota-se maior ocorréncia de abortos espontaneos, natimortalidade e
complicacdes perinatais em gestacGes oriundas de unides consanguineas, o que reforca a
relevancia desse fendmeno como um problema de salde publica em determinadas
regides. Esses desfechos adversos sdo atribuidos, em parte, a expressao de genes
recessivos letais ou subletais, que comprometem o desenvolvimento embrionario e fetal
(Igbal et al., 2022).

Em contextos populacionais especificos, como comunidades rurais e regies
historicamente isoladas, o0s impactos genéticos da consanguinidade podem ser
amplificados pelo acumulo progressivo de homozigose ao longo das geragdes. Esse
processo resulta no aumento da prevaléncia de doencgas genéticas raras, muitas vezes
restritas a determinadas localidades, caracterizando quadros de agregacdo familiar e
regional de agravos hereditarios (Basilio, 2024). No Brasil, estudos apontam que regides
do Nordeste apresentam maior concentracdo de determinadas doencas geneéticas
associadas a consanguinidade, evidenciando a interacdo entre fatores genéticos,

demograficos e historicos (Santos et al., 2010)

Apesar dos riscos amplamente documentados, a literatura ressalta que os efeitos
da consanguinidade ndo sdo uniformes e dependem de fatores como o coeficiente de
endogamia, a historia genética da populacdo e a presenca prévia de alelos deletérios no

pool génico local. Assim, individuos com coeficientes de endogamia semelhantes podem
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apresentar desfechos distintos, o que reforca a complexidade da relacdo entre

consanguinidade e saude (Bittles, 2008; Salehi et al., 2024).

3.5 Aconselhamento genético, prevencao e politicas publicas

Diante dos impactos genéticos e de saude associados a consanguinidade, o
aconselhamento genético emerge como uma estratégia fundamental para a reducdo de
riscos e para a promocao da salde em populacdes onde as unides consanguineas sao
frequentes. O aconselhamento genético consiste em um processo educativo e informativo
que visa orientar individuos, casais e familias acerca dos riscos hereditarios, das
probabilidades de ocorréncia de doencas genéticas e das alternativas disponiveis para o
planejamento reprodutivo, respeitando os valores culturais, sociais e religiosos dos

envolvidos (Hamamy, 2012).

Enfatiza-se que o aconselhamento genético ndo deve ser compreendido como uma
ferramenta de imposicéo ou proibicdo de praticas culturais, mas como um instrumento de
empoderamento informacional, permitindo que decisdes reprodutivas sejam tomadas de
forma consciente e informada. Em contextos de consanguinidade culturalmente
enraizada, abordagens sensiveis ao contexto sociocultural demonstram maior eficacia,
sobretudo quando integradas aos servigos de atencdo primaria a satde e conduzidas por
profissionais capacitados para dialogar com as realidades locais (Hamamy, 2012; Khayat
etal., 2024).

No ambito da prevencdo, estratégias educativas voltadas a ampliacdo do
conhecimento sobre heranga genética, riscos associados a consanguinidade e
possibilidades de rastreamento genético tém se mostrado essenciais. Indica-se que niveis
mais elevados de escolaridade e acesso a informacéo estdo associados a maior percepgédo
dos riscos genéticos e a reducéo gradual da prevaléncia de casamentos consanguineos em
determinadas populacdes (Jairoun et al., 2024). Assim, acdes educativas continuas,
especialmente direcionadas a jovens, mulheres em idade reprodutiva e comunidades
rurais, configuram-se como medidas preventivas relevantes (Ullah; Husseni; Mahmood,
2017).

O rastreamento genético pré-nupcial e pré-concepcional também é apontado como
uma estratégia eficaz na identificacdo de casais com maior risco genético, possibilitando
intervencdes precoces e orientacGes individualizadas (Jameel et al., 2024). Programas de
Premarital Screening and Genetic Counseling (PMSGC) foram estudados em populagdes
endogdmicas, demonstrando que conhecimento e atitude publica sdo fundamentais para
a aceitacdo de triagens que permitam decisdes reprodutivas informadas e a prevencéo de

doencas hereditarias (Bener et al., 2019).
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No contexto das politicas publicas, a consanguinidade deve ser abordada como uma

questdo de saude coletiva, especialmente em regides onde sua prevaléncia é elevada e
associada a agravos genéticos especificos. Nesse contexto, abordagens que combinam
educacdo comunitéaria, aconselhamento genético e estratégias de saude culturalmente
sensiveis sdo apontadas como mais eficazes do que proibicdes legais isoladas, ja que estas
podem ser socialmente contraproducentes e violar direitos humanos, enquanto politicas
sensiveis a cultura favorecem escolhas informadas sem estigmatizacdo (Glover-Thomas,
2025).

No Brasil, embora ainda existam lacunas na implementacao sistematica de programas
de aconselhamento genético no sistema publico de salde, avancos tém sido observados
na ampliacdo do diagndstico de doencas genéticas raras e no fortalecimento da atengéo
integral as pessoas com condicGes hereditarias (Horovitz et al., 2024). A incorpora¢éo do
aconselhamento genético de forma estruturada na atencdo priméria e especializada pode
contribuir significativamente para a reducao dos impactos da consanguinidade, sobretudo
em regides historicamente vulneraveis e com maior prevaléncia de endogamia, ao
promover diagndsticos precoces e encaminhamento adequado ao SUS (Santos; Melo,
2020; Brunoni, 2002).

4. METODOLOGIA

4.1 Area de estudo

A pesquisa foi realizada na zona rural da cidade de Serra Talhada que fica localizada
no sertdo de Pernambuco, com as seguintes coordenadas geograficas: Latitude: 7° 59' 7"
Sul, Longitude: 38° 17' 34" Oeste. No ultimo censo realizado em 2022 pelo Instituto
Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) a cidade contava com uma populacéo de
92.228 habitantes e no ano de 2025 a estimativa populacional foi de 98.816 pessoas, 0
municipio apresenta uma area territorial de 2.980,007 km2. Ainda, segundo o ultimo censo

0 Municipio possuia 32.415 domicilios, sendo destes 6.268 na zona rural.
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Figura 3 — Mapa ilustrativo apresentando localizagdo espacial do Municipio de Serra Talhada-PE.

" Pernambuco .
Serra Talhada

Serra Talhada

Fonte: Elaboracéo propria, 2025.

4.2 Coleta e levantamento de dados

A coleta de dados foi realizada por meio de entrevista na qual foi utilizado um
questionario estruturado, elaborado especificamente para esta pesquisa. O instrumento
contemplou 13 questdes objetivas e semiestruturadas, visando a caracterizacao
sociodemogréafica dos participantes, incluindo informacdes sobre local de residéncia,
idade e constituicdo familiar. Além disso, abordou aspectos relacionados a parentalidade,
como existéncia de filhos, histdrico reprodutivo, ocorréncia de consanguinidade entre os
genitores e o grau de parentesco, bem como a presenca de possiveis condi¢cdes congénitas
nos descendentes. As questbes foram organizadas de forma clara e sequencial,
possibilitando a compreensdo dos respondentes e garantindo a obtencdo de dados
relevantes para a analise da relacdo entre praticas culturais e implicagcdes cientificas

associadas aos casamentos consanguineos no contexto estudado (Figura 2).
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Figura 4 — Questionario utilizado para a realizagdo da pesquisa

Questionario: Entre a cultura e a Ciéncia: Os desafios dos casamentos

consanguineos em um municipio pernambucano

1. Vocé nasceu e mora em Serra Talhada?
[ ]smM [ | NAO

. Qual a sua idade?

3]

3. Vocé reside em:
[ _]ZONARURAL [ ] ZONA URBANA

4. Vocé tem filhos?

[ ]smm [ |ndo

5. Qual a idade dos seus filhos?

6. Teve algum aborto?

[ ]sm [ |ndo
7. O paiouamae do seu filho/as é seu parente?
[ ]smm [ |ndo
8. Qual o grau de parentesco?
[ ]12GRAU [ ]3°GRAU
[ ]2°GRAU [ ] PRIMO/PRIMA
9. Caso tenha respondido "Primo/Prima". Qual o grau?
[ ]1°GrAU [ ]3°GRaU
[ ]2°GRAU [ ]4°GRAU
10. Seu filho/a(s) apresenta alguma condi¢ao de nascenca?
[ ]smm [ Indo
11. Qual o carater da condigio de nascenga que afeta o seu filho/a(s)?
[ ] Fisica [ ] MENTAL [ | FisicA E MENTAL

12. Abaixo escreva qual a condigao:

13. Telefone para contato: [_ ) =

Fonte: Elaboracdo prépria, 2024.

Para a aplicacdo do questionério, contou-se com a parceria da Secretaria
Municipal de Saude, especialmente com o apoio e a mediacdo dos Agentes Comunitarios
de Saude (ACS) atuantes na zona rural do municipio. A participacdo dos ACS ocorreu de
forma voluntaria, contribuindo para a aproximagdo com os participantes da pesquisa e
para a viabilizacdo da coleta de dados em campo. Ressalta-se que, em razdo do periodo
delimitado para a realizacéo da pesquisa, nem todos os ACS tiveram disponibilidade para

participar do estudo.

Durante a etapa de coleta de dados, a pesquisa foi desenvolvida em diferentes
distritos rurais do municipio, de modo mais especifico nas seguintes localidades:
Distrito 1: IPA (IPA, Ivan Souto e Xique-Xique), Bom Sucesso Po¢o Escuro, Pogo
Redondo, Carnauba, Malhada do Jua e o bairro Caxixola; Distrito 2: Bernardo Vieira;
Distrito 3: Caicarinha da Penha; Distrito 4: Luanda; Distrito 5 (Pajel): Iraj&; Distrito 6:
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Taupiranga; Distrito 7: Santa Rita; Distrito 8: Varzinha; Distrito 9: Lougradouro,
Ramalhete e Sdo Miguel (figura 3). Em todas as localidades visitadas, a coleta de dados
contou com a companhia e orientacdo dos ACS atuantes em cada territério, o que
possibilitou a adequada insercdo dos pesquisadores nas comunidades e facilitou o acesso

aos domicilios.

Figura 5 — Distritos Municipio de Serra Talhada — PE

PARAIBA

Santa Cruz da
Baixa Verde

Sao Joseé do
Belmonte

St

T 3
LOGRADOURO |

Mirandiba ~ "~ @

—
H . ) S

......

Betania

......

1 - SERRA TALHADA

2- BERNARDO VIEIRA

3- CAICARINHA DA PENHA
4- LUANDA

5- PAJEU

Floresta 6- TAUPIRANGA

7- SANTA RITA

8- VARZINHA 9. LOGRADOURO

Fonte: Adaptado de Mapa do Municipio de Serra Talhada ( Alexandre |. de Andrade), 2026.
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Optou-se pela inclusdo do bairro Caxixola, localizado na zona urbana do
municipio de Serra Talhada—PE, como campo adicional de investigacdo. A escolha dessa
localidade justifica-se por seu histérico recente de transicdo do meio rural para o urbano,
ocorrida ha aproximadamente quase trés décadas, o que possibilita analisar de que forma
0 processo de urbanizagdo pode influenciar a organizacdo e a dindmica familiar, em
comparagdo aos contextos predominantemente rurais contemplados no estudo (Lorena,
2019).

Os domicilios selecionados para a aplicacdo do questionario foram escolhidos de
forma aleatoria, adotando-se como critérios de inclusdo ser maior de 18 anos e possuir
filhos, no entanto, ainda foram consideradas questdes como o participante estar na
residéncia e aceitar participar da pesquisa. O género do participante ndo constituiu fator
determinante para a participacdo no estudo; entretanto, sempre que possivel, priorizou-se
a entrevista com mulheres, considerando que, historicamente, estas desempenham
maultiplas funcdes no contexto familiar, especialmente no que se refere as atividades de
cuidado, o que Ihes confere maior conhecimento pratico acerca das necessidades e do
funcionamento do nucleo familiar (Pacheco Barzallo et al., 2024).

A aplicacdo do questionério foi conduzida diretamente pela pesquisadora, que
realizou a leitura das questdes e 0 registro das respostas fornecidas pelos participantes
(Figura 3). Tal procedimento foi adotado em razdo da heterogeneidade do nivel de
escolaridade dos respondentes, considerando que parte deles apresentava limitagcdes de
leitura e escrita, incluindo casos de analfabetismo. A conducdo oral do instrumento
possibilitou assegurar a compreensdo adequada das perguntas, reduzir possiveis vieses
decorrentes de interpretacGes equivocadas e garantir maior precisao, clareza e completude
das respostas, aléem de favorecer a padronizacdo do processo de coleta de dados e a

incluséo efetiva de todos os participantes elegiveis para o estudo.
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Figura 6 — Momento de aplicagdo do questionario no Sitio Xique-Xique (zona rural de Serra Talhada-PE).

Fonte: Elaboracéo propria, 2025.

Com a finalidade de garantir a representatividade e a significancia estatistica da
amostra em relacdo ao total de domicilios acompanhados pelos ACS, adotou-se como
critério amostral a aplicacdo do questionario em aproximadamente 15% dos domicilios
cobertos por esses profissionais. Esse percentual foi definido de modo a possibilitar uma
analise consistente dos dados coletados, considerando as limitacBes temporais e
operacionais da pesquisa de campo, bem como a distribuicéo territorial da populacéo
estudada. A escolha desse recorte amostral buscou assegurar a confiabilidade dos
resultados e a adequacao dos achados aos objetivos propostos por este estudo. Ao término
da etapa de coleta de dados, foram aplicados, ao todo, 503 questionarios.

No que se refere aos aspectos éticos, o presente estudo foi submetido a apreciacéo
do Comité de Etica em Pesquisa (CEP), sendo aprovado conforme parecer n° 7.565.088.
Todos os procedimentos adotados respeitaram 0s principios éticos estabelecidos pela
Resolugdo n® 466/2012 do Conselho Nacional de Sadde. A participacdo ocorreu de forma
voluntaria, mediante a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE), garantindo o anonimato, a confidencialidade das informacdes e a integridade dos

participantes.
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1.1 Processamento e analise de dados

Ap0s a etapa de coleta, os dados foram organizados em planilha eletrénica, no
Excel 2016 versao 2404, onde as localidades passaram ser identificadas por siglas, como
ilustrado na figura 4, ap0s a organizacdo dos dados os mesmos foram submetidos a um
processo de tabulagdo, codificacéo e verificagdo de consisténcia, com o objetivo de
garantir a integridade das informacGes e a padronizacdo das variaveis analisadas. As
categorias foram estruturadas de forma binaria e ordinal. A forma binaria refere-se a
codificacdo de varidveis em duas categorias mutuamente exclusivas, onde uma indica a
auséncia e a outra a presenca de determinada caracteristica ou condicdo. As categorias

foram adotadas conforme a natureza das variaveis.

Quadro 1 - Identificacdo das localidades pesquisadas

Sigla Localidade
D1 |lpa
D2 | SacodaBRoca
D3 | Bom Sucesso
D4 | Caicarinha da Penha
D5 | Taupiranga
D6 | Caxixola
D7 | Santa Rita
D8 |Bernardo Vieira
D9 | Poco Redondo
D10 | Malhada do Jua
D11 |Varzinha
D12 | Logradouro
D13 | Ramalhete
D14 | Sao Miguel
D15 |lraja
D16 | Luanda

Fonte: Elaboracéo propria, 2026.

A adocédo da forma binaria foi utilizada para varidveis como consanguinidade,
ocorréncia de condicdo genética e histdrico de aborto, possibilitando analises
comparativas diretas entre grupos e a identificacdo de associacOes estatisticas entre essas
condicdes. Essa estruturacdo permitiu operacionalizar o objetivo central do estudo, que
consiste em analisar a relacdo entre consanguinidade e a ocorréncia de agravos genéticos

e reprodutivos na populagdo investigada.
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As variaveis grau de parentesco, nimero de filhos, localidade e faixa etaria foram
organizadas em categorias ordinais, visando captar padrdes demogréaficos, territoriais e
reprodutivos associados a pratica consanguinea. Essa escolha metodologica esta
diretamente vinculada aos objetivos especificos da pesquisa. Dessa forma, a selecdo e a
estruturacdo das variaveis ndo se deram de forma arbitréria, mas foram orientadas pela
necessidade de responder de maneira objetiva e estatisticamente fundamentada as

questdes de pesquisa propostas pelo estudo.

A andlise estatistica foi realizada por meio do software JAMOVI, versdo 2.7.2.0,
ambiente estatistico de codigo aberto baseado na linguagem R, amplamente utilizado em
pesquisas cientificas nas areas da salde e das ciéncias sociais. Inicialmente, procedeu-se
a andlise descritiva das varidveis, com calculo de frequéncias absolutas, relativas, médias,

medianas e distribuicdo proporcional dos dados.

Posteriormente, foram aplicados testes estatisticos inferenciais para verificar
associacbes entre a variavel dependente consanguinidade e as demais variaveis
independentes. Para variaveis categéricas, utilizou-se o teste do qui-quadrado (y?),
enquanto para variaveis quantitativas foram realizadas comparacdes de médias.
Adicionalmente, foi ajustado um modelo de regressao logistica binéria, considerando a
consanguinidade como variavel dependente, com o objetivo de estimar razdes de chance
(odds ratio) e identificar a magnitude da associacdo entre consanguinidade e a presenca
de condicdo genética na prole. Os resultados foram interpretados com base em nivel de

significancia estatistica de 5% (p < 0,05), adotando-se intervalos de confianca de 95%.

2. RESULTADOS E DISCUSSAO

A anélise dos dados revelou que 35,2% dos respondentes (n = 177) apresentavam
algum grau de consanguinidade, percentual expressivo quando comparado a médias
populacionais gerais, indicando a presenca de um padrdo endogdmico estruturado na
populacdo estudada (Figura 5). Esse valor aproxima-se de contextos populacionais
descritos na literatura como caracterizados por isolamento geogréafico, redes familiares
fechadas, baixa mobilidade territorial e forte influéncia de tradi¢cGes socioculturais,
fatores reconhecidos como determinantes da manutencdo da consanguinidade ao longo
das geracdes (Bittles, 2008; Bittles; Black, 2010; Hamamy, 2012).
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Quadro 2 — Distribuicdo dos participantes segundo a presenca de consanguinidade na amostra estudada.
0 indica familias nas quais a relagdo ndo é consanguinea, enquanto 1 indica as familias consanguineas.

Nivel Contagem Proporcio
CONSANGUINIDADE 0 326 0.648
1 177 0.352

Fonte: Dados da pesquisa, 2026.

A elevada prevaléncia observada ndo deve ser interpretada apenas como uma
pratica cultural isolada, mas como expressdo de um sistema social e territorial
historicamente constituido, no qual fatores econdmicos, geograficos e estruturais
contribuem para a reproducdo de padrdes matrimoniais endogadmicos (Santos et al.,
2010). Estudos demonstram que populagdes submetidas a processos historicos de
isolamento territorial, baixa urbanizacéo e acesso restrito a servicos de salde e educagdo
tendem a apresentar maiores taxas de consanguinidade, reforcando o carater multifatorial
desse fendmeno (Bittles, 2008; Santos et al., 2010).

A associacdo entre consanguinidade e presenca de condicdo genética na prole
apresentou alto grau de significancia estatistica (p < 0,001). Os dados demonstraram que
89% dos individuos com condi¢do genética eram oriundos de unides consanguineas,
enquanto apenas 33% dos individuos sem condicdo genética apresentavam
consanguinidade, como ilustrado na figura 6. O modelo de regressdo logistica binaria
indicou que descendentes de casamentos consanguineos possuem 17,21 vezes mais
chance de apresentar condigdo genética quando comparados aos ndo consanguineos (OR
=17,21; 1C 95%: 3,929-75,408; p < 0,001), onde OR (Odds Ratio) corresponde a razéo
de chances, uma medida estatistica que expressa o quanto a probabilidade de ocorréncia
de um determinado evento € maior (OR > 1), menor (OR < 1) ou igual (OR = 1) em um
grupo em comparacdo a outro. O IC 95% (intervalo de confianca de 95%) indica o
intervalo dentro do qual o valor real do OR tem 95% de probabilidade de estar contido,

refletindo a precisao da estimativa. O valor de p representa a significancia estatistica do
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teste, sendo p < 0,001 indicativo de uma associacdo altamente significativa, ou seja, com
probabilidade inferior a 0,1% de que o resultado observado tenha ocorrido ao acaso.

Figura 7 - Grafico com a distribuigdo percentual da consanguinidade segundo a presenca de condigao

genética na prole.
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Fonte: Dados da pesquisa, 2026.

A figura 6 apresenta grafico que evidencia a associagdo entre consanguinidade e
presenca de condicdo genética na prole, como ja discutido acima. Observa-se que, entre
os individuos sem condicao genética, 33% sdo provenientes de unides consanguineas e
67% de unides ndo consanguineas. Esse padrdo demonstra uma associa¢do expressiva
entre consanguinidade e ocorréncia de condi¢Bes genéticas, corroborando os achados
estatisticos da regressao logistica, confirma os pressupostos da genética populacional
acerca do aumento da homozigose em populagdes consanguineas e sua associacdo com

maior prevaléncia de doencas geneticas (Hamamy, 2012; Patch; Middleton, 2018).

As populacdes com elevada frequéncia de unides consanguineas apresentam
maior prevaléncia de condi¢cbes como malformacg6es congénitas estruturais, cardiopatias
congeénitas, erros inatos do metabolismo (como fenilcetonuria, acidemias organicas e
mucopolissacaridoses), distarbios neuromusculares, epilepsias de origem genética,

deficiéncias intelectuais hereditarias, perdas auditivas congénitas, cegueiras hereditarias,
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imunodeficiéncias primérias e sindromes genéticas raras, em decorréncia do aumento da
homozigose para variantes recessivas patogénicas no pool génico populacional (Bittles;
Black, 2010; Salehi et al., 2024; Fareed; Afzal, 2017).

Além do impacto biologico direto, esses resultados evidenciam que a
consanguinidade assume relevancia epidemioldgica e de satde publica, uma vez que ndo
se restringe ao ambito familiar, mas produz efeitos coletivos sobre o0s sistemas de saude,
ampliando a demanda por servicos especializados, diagnostico genético,
acompanhamento clinico e politicas publicas especificas (Hamamy, 2012; Khayat et al.,
2024).

No contexto de Serra Talhada-PE, essa realidade se manifesta de forma
particularmente critica, em razdo das limitacGes estruturais da rede local de saude, da
auséncia de servicos especializados em genética médica e da dependéncia de centros de
referéncia situados em outros municipios ou capitais. As familias, diante dessas
restricdes, desenvolvem estratégias de adaptacdo que incluem a busca tardia por
diagnostico, o deslocamento para servicos distantes e, frequentemente, a medicalizacéo
parcial dos sintomas, sem acesso a acompanhamento genético adequado, 0 que na maioria
dos casos tem o efeito de cuidar de maneira paliativa, mas sem a conscientizagdo dos
riscos das doencas recessivas para as proximas geracdes. Esse cenario contribui para a
subnotificacdo de doencas genéticas, o diagndstico tardio de condicdes hereditarias e a
perpetuacdo intergeracional dos riscos associados a consanguinidade, reforcando um
ciclo estrutural de vulnerabilidade em que fatores territoriais, sociais e assistenciais se

articulam a dinamica biol6gica do fendmeno.

A variacdo territorial observada em Serra Talhada—PE, com localidades como D4
apresentando percentuais extremamente elevados de consanguinidade (92,6%) e outras
como D6 (7,1%), D2 (12,5%) e D9 (15,3%) exibindo valores baixos, evidencia uma
distribuicdo heterogénea do fendmeno no municipio e remete a padrdes regionais
diferenciados de endogamia (Figura 7). Em termos comparativos, estima-se que no Brasil
a frequéncia média de casamentos consanguineos no pais gira em torno de cerca de 4,8%,
com coeficiente médio de endogamia relativamente baixo, refletindo uma tendéncia geral
de declinio ao longo do século XX devido a urbanizacdo e ao aumento da mobilidade

populacional (Freire-Maia, 1957; Freire-Maia, 1952).
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Figura 8 - Grafico com a distribuicdo absoluta de casos consanguineos e ndo consanguineos segundo as
localidades analisadas.
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Fonte: Dados da pesquisa, 2026.

No Nordeste brasileiro, as taxas de consanguinidade historicamente apresentam
valores superiores a média nacional, com relatos de variacdes entre aproximadamente 6%
e 12% em éreas rurais, e niveis ainda mais elevados em algumas comunidades isoladas
do interior, como municipios da Paraiba e do Rio Grande do Norte, onde estudos
identificaram taxas que chegam a 20% a 30% em determinados agregados populacionais
(Santos et al., 2010). Esses valores refletem a presenca persistente de praticas familiares
endogamicas em contextos geograficos e socioculturais homogéneos, um padrdo que se
aproxima mais do observado em algumas localidades de Serra Talhada do que da média

nacional, ressaltando a heterogeneidade interna do Brasil.

Esse padrdo espacial sugere que a consanguinidade ndo se distribui de forma
homogénea no territorio brasileiro e bem como no municipio de Serra Talhada-PE, mas
acompanha desigualdades estruturais relacionadas ao acesso a servicos de salde,
mobilidade populacional, conectividade territorial, integracdo urbana e dinamica das
redes familiares locais. Regides mais isoladas e com menor integragéo territorial tendem

a apresentar maior concentragdo de vinculos familiares endogamicos, favorecendo a
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reproducdo intergeracional da consanguinidade, conforme amplamente descrito na
literatura (Santos et al., 2010).

Especificamente em relacdo a localidade D4, embora o percentual extremamente
elevado de consanguinidade indique um padrdo endogamico intenso, faz-se necessario
considerar a possibilidade de viés amostral. Tal valor esta parcialmente associado a
fatores metodoldgicos, sendo esses a concentracdo de familias pertencentes a uma mesma
rede parental extensa, e captacdo de nucleos familiares interligados por lagos de
parentesco no processo de coleta de dados. Essas situacdes ocorreram especificamente
nessa localidade, gerando uma super-representacdo de uma area especifica da localidade,

na qual prevalece o costume de casamento entre parentes.

Mesmo considerando essa possibilidade de enviesamento, o conjunto dos dados
territoriais confirma que a consanguinidade se estrutura de forma espacialmente desigual,
refletindo processos historicos, sociais e territoriais que moldam os padrées matrimoniais
e reprodutivos nas diferentes localidades analisadas, refor¢cando sua compreensao como
fendmeno social espacialmente determinado e ndo apenas como préatica individual ou
familiar (Bittles; Black, 2010; Hamamy, 2012).

No que se refere ao nimero de filhos, observou-se que casais consanguineos
apresentaram média superior de descendentes, 3,34 filhos, em comparacdo aos nédo
consanguineos que apresentam uma media de 2,96 filhos, com associag¢do
estatisticamente significativa (p = 0,024). Esse resultado estd em consonancia pois a
consanguinidade associa-se a contextos socioculturais tradicionais, nos quais
predominam valores familiares extensivos, maior fecundidade, menor adesdo ao
planejamento reprodutivo e padrdes culturais que valorizam familias numerosas (Bittles,
2008; Hamamy, 2012).

Esses pontos apresentados reforcam que a consanguinidade ndo pode ser
dissociada de seus contextos socioculturais e econdbmicos, uma vez que se articula a
padrées de organizacdo familiar, reproducdo social e estrutura comunitaria. Nesse
sentido, seus impactos extrapolam a dimensdo genética, assumindo também caréater
demogréfico, social e territorial, influenciando dindmicas populacionais mais amplas e

processos estruturais de vulnerabilidade social (Salway et al., 2019).

No que se refere a ocorréncia de abortos, ndo foi identificada associacado

estatisticamente significativa com a consanguinidade na populacdo estudada, o que esta
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representado na figura 8, onde observa-se que, entre os individuos que ndo relataram
aborto, 35% apresentam consanguinidade e 65% ndo apresentam. Entre aqueles que
relataram ocorréncia de aborto, 37% sdo provenientes de uniées consanguineas e 63% de

unides ndo consanguineas (Figura 7).

Figura 9 - Apresenta um grafico onde é possivel observar a distribuicdo percentual da consanguinidade

segundo a ocorréncia de aborto.
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Fonte: Dados da pesquisa, 2026.

Esse resultado indica que, nesta amostra, a consanguinidade ndo se configurou
como fator explicativo relevante para desfechos abortivos, os quais apresentam etiologia
multifatorial complexa, sendo determinados por uma interacdo de fatores bioldgicos,
ambientais, socioecondmicos e assistenciais. Entre os determinantes mais frequentemente
associados destacam-se as comorbidades maternas (hipertensdo arterial, diabetes
mellitus, doencas autoimunes e infec¢fes gestacionais), alteragdes cromossomicas e
geneéticas fetais, deficiéncias na atencdo pré-natal (inicio tardio, baixa cobertura e
inadequacao do acompanhamento), exposicao a agentes ambientais nocivos (agrotdxicos,
metais pesados e poluentes), bem como condigdes estruturais de vulnerabilidade social,
incluindo baixa escolaridade, precariedade socioecondmica, inseguranca alimentar e
acesso limitado aos servicos de saude. (Patch; Middleton, 2018; Bittles; Black, 2010).

Da mesma forma, ndo se observou associacgao estatisticamente significativa entre
consanguinidade e a faixa etaria dos respondentes, sugerindo que a pratica consanguinea

se distribui de forma transversal entre diferentes grupos etérios da populacdo analisada.
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Esse achado indica que a consanguinidade ndo esta restrita a uma coorte etaria especifica,
mas se mantém como uma pratica intergeracional, sustentada por fatores socioculturais,
territoriais e familiares que transcendem recortes etarios. (Bittles, 2008; Santos et al.,
2010).

De forma integrada, os resultados demonstram que a consanguinidade constitui
um fendmeno estrutural, com impactos diretos sobre a salde genética das populaces,
distribuicéo territorial desigual e forte associagdo com contextos de vulnerabilidade social
e isolamento geografico (Hamamy, 2012). Esses resultados corroboram a literatura
cientifica ao reafirmar que a consanguinidade deve ser compreendida como um problema
de saude coletiva, e ndo apenas como uma préatica cultural ou familiar (Khayat et al.,
2024).

3. CONCLUSAO

O presente estudo demonstrou que 0s casamentos consanguineos permanecem
como uma pratica socialmente relevante e epidemiologicamente significativa na
populagcdo analisada, apresentando elevada prevaléncia e forte associacdo com a
ocorréncia de condicGes genéticas na prole. Os resultados evidenciaram que a
consanguinidade esta diretamente relacionada ao aumento do risco de doencas genéticas,
confirmando pressupostos tedricos amplamente descritos na literatura cientifica,
especialmente no que se refere ao aumento da homozigose para alelos recessivos em

populagdes endogamica

Diante desse cenario, torna-se evidente a necessidade de fortalecimento de
politicas publicas voltadas ao aconselhamento genético, & educagdo em saude e a
ampliacdo do acesso a servigos especializados, especialmente em regides com maior
prevaléncia de consanguinidade. Tais a¢Ges devem ser implementadas de forma continua
e sistematica nos servigos de atencéo primaria, particularmente nos postos de satde, com
a atuacdo estratégica dos ACS como mediadores comunitarios no processo de orientacao,
sensibilizacdo e educagdo permanente das familias. A incorporacdo dessas estratégias na
rotina da Atencdo Primaria a Saude, articulada a praticas educativas comunitarias
continuas, configura-se como um caminho eticamente responsavel, socialmente sensivel
e tecnicamente eficaz para a mitigacdo dos impactos geneéticos associados a
consanguinidade, sem desconsiderar 0s contextos socioculturais nos quais essa pratica se

insere.
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Por fim, o estudo contribui para a compreensao cientifica da consanguinidade
como problema de saude publica e reafirma a importancia de abordagens
interdisciplinares que integrem genética, epidemiologia, satde coletiva e ciéncias sociais,
possibilitando a construcdo de estratégias de intervencdo mais justas, eficazes e

socialmente sensiveis.
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