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RESUMO

Introdução. Neurofibromatose Tipo 1 (NF1) é uma doença genética 
autossômica dominante, com uma prevalência de aproximadamente 
1 em cada 3.000 indivíduos. A doença é caracterizada principalmen-
te por manchas café com leite, efélides axilares e inguinais, tumores 
neurofibromas cutâneos e plexiformes únicos ou múltiplos e nódulos 
de Lisch. Objetivo. O estudo objetiva a descrição e o perfil dermato-
glífico de pacientes brasileiros portadores de NF1, a fim de contribuir 
no diagnóstico de indivíduos com suspeita desta doença. Método. A 
amostra consistiu de 86 pacientes portadores de NF1, de ambos os se-
xos, com idade entre 1 e 65 anos, atendidos no Serviço de Genética do 
Município de Campos dos Goytacazes, RJ. O grupo foi submetido a 
uma avaliação para identificação do perfil dermatoglífico por meio das 
impressões digitais segundo Cummins e Midlo (1961). Resultados. 
O perfil dermatoglífico encontrado foi: SQTL: 127,8; D10: 13,2; 
L>W: 29,4%; W>L: 35,3%; (A): 6,0%; (L): 56,0%; (W): 38,0%.
Considerações Finais. Há um aumento significativo no número de 
verticilos enquanto se observa uma redução na prevalência de presilhas 
nos pacientes portadores de NF1 quando comparado com os controles 
normais. Um aumento no número de verticilos também foi observado 
em estudos anteriores.
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ABSTRACT

Introduction. NF1 is an autosomal dominant disorder with an inci-
dence of about 1 in 3,000 individuals4. The disease is mainly charac-
terized by multiple café-au-lait spots, axillary and inguinal freckling, 
multiple cutaneous neurofibromas, and iris Lisch nodules. Objective. 
The aim of this study is to describe the dermatoglyphic profile of Bra-
zilian patients with NF1, in order to contribute to the diagnosis of 
individuals with suspected NF1. Method. The sample consisted of 86 
NF1 patients from Clinical Genetics Service from Campos dos Goy-
tacazes, Rio de Janeiro, Brazil, of both sexes, aged between 1 and 65. 
The group underwent an evaluation to identify the dermatoglyphic 
profile by means of fingerprinting, according to Cummins &Mid-
lo (1961). Results. The dermatoglyphic profile found was: SQTL: 
127.8; D10: 13.2, L> W: 29.4%, W> L: 35.3% (A): 6.0% (L): 56.0% 
(W): 38.0. Final Considerations. There is a significant increase in the 
number of whorls followed by a reduction in the incidence of loops in 
patients with NF1 compared with normal controls. An increase in the 
number of whorls has also been observed in previous studies.
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Neurofibromatose é um termo frequentemente 

usado para definir um grupo de doenças neurocutâneas 
composto por Neurofibromatose do tipo 1 (NF1), Neu-
rofibromatose do tipo 2 (NF2) e Schwannomatose, que 
tendem, na maioria das vezes, ao crescimento de tumores 
benignos1. NF1 é uma doença genética autossômica do-
minante com uma prevalência de aproximadamente 1 a 
cada 3000 indivíduos1-3.

A NF1 é uma doença genética, caracterizada por 
mutações no gene NF1 localizado na porção proximal do 
braço longo do cromossomo 17, na região 17q11.24. As 
mutações no gene NF1 são heterozigóticas e quase meta-
de de todos os indivíduos afetados não apresenta muta-
ções esporádicas4.

Suas características clínicas mais frequentes são 
as manchas café com leite, efélides axilares e inguinais, 
nódulos de Lisch e tumores neurofibromas cutâneos e 
plexiformes, gliomas no nervo óptico, e anomalias esque-
léticas1-3.

Manifestações menos comuns, mas potencialmen-
te mais graves, podem ocorrer na NF1, entre essas in-
cluem neurofibromas plexiformes, gliomas do nervo óp-
tico, tumores malignos da bainha de nervos periféricos, 
tais como neurossarcomas, e displasias esqueléticas4.

A NF1 aparece mais frequentemente na infância 
e o seu diagnóstico baseia-se na presença dos critérios 
clínicos estabelecidos pelo “NationalInstitutesof Heal-
th” (NIH), realizado em Bethesda – EUA, em 19872. 
A aplicação desses critérios possibilita o diagnóstico de 
NF1 em 94% dos pacientes até os seis anos de idade2. 
A precocidade do diagnóstico da NF1 é fundamental no 
tratamento desses pacientes e no aconselhamento gené-
tico apropriado aos familiares. Os casos decorrentes de 
transmissão vertical, ou seja, um dos genitores também é 
acometido pela NF1, podem ser identificados durante o 
primeiro ano de vida, uma vez que o diagnóstico requer 
apenas um critério adicional, além da história familiar 
positiva3. Apesar disso, há dificuldades no diagnóstico da 
doença, principalmente em crianças menores, uma vez 
que aproximadamente 50% dos casos são esporádicos e 
alguns sinais da NF1, como as efélides, os neurofibromas 
e os nódulos de Lisch, surgem por volta do quinto ano de 
vida4. Há casos raros em que os critérios do NIH podem 

ser insuficientes para o diagnóstico da NF1. Crianças 
que eventualmente apresentam sinais clínicos insuficien-
tes para o diagnóstico pelos critérios da NIH devem ser 
acompanhadas durante a infância e podem necessitar de 
testes moleculares para a confirmação diagnóstica.

Este estudo tem o objetivo de descrever o perfil 
dermatoglífico de pacientes brasileiros portadores de 
NF1, a fim de agregar dados aos sinais e sintomas sugesti-
vos da doença que possam auxiliar os médicos na triagem 
inicial e encaminhamento dos indivíduos para o exame 
molecular.

MÉTODO
A amostra consistiu de 86 pacientes do Norte e No-

roeste do Estado do Rio de Janeiro portadores de NF1, de 
ambos os sexos, com idade entre 1 e 65 anos, atendidos 
no Serviço de Genética Clínica do Município de Cam-
pos dos Goytacazes, RJ, sediado no Centro de Referência 
e Tratamento da Criança e do Adolescente, unidade II 
(CRTCA II). Foram excluídos da amostra os pacientes 
que apresentavam diagnóstico duvidoso ou indetermina-
do para NF1. Foram usados como controle neste estudo 
dados dermatoglíficos de indivíduos normais5.

Este projeto foi submetido e aprovado pelo Conse-
lho de Ética da Universidade Castelo Branco, número do 
Protocolo: 0033, em conformidade com a Resolução nº 
196/96, do Conselho Nacional de Saúde, Ministério da 
Saúde, Brasil e com a Declaração de Helsinque de 1975. 
Os pacientes tomaram conhecimento dos objetivos do 
estudo e assinaram o termo de participação consentida.

Coleta das Impressões Digitais
A avaliação dermatoglífica proposta por Cummins 

H. e Midlo C, 19436 e descrita por Turche W. et al, 20057 
foi utilizada nesta pesquisa, incluindo a obtenção das im-
pressões digitais e posterior processamento. Para tanto, 
utilizou-se papel próprio e o coletor “PrintMatic™ Pore-
lon® PostmortemInkRoller System” para coleta das im-
pressões digitais. Os dados foram coletados com a ajuda 
de especialistas em Dermatoglifia (Papiloscopistas) e seus 
auxiliares. Na identificação dos tipos de desenhos digitais 
foi utilizado o processo duplo-cego pelos especialistas em 
Papiloscopia, comprovado com Termo de Responsabili-
dade.
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O método de coleta das impressões digitais é assim 
descrito: procede-se à obtenção das impressões digitais 
utilizando-se a almofada para cobrir toda a área das falan-
ges distais de cada dedo. As falanges têm que ser cobertas 
com a tinta de lado a lado (valar e ulnar) até as unhas. 
Em seguida, apóia-se a falange imediatamente (lado da 
ulna) no papel e roda-se, em seu eixo longitudinal, até 
o lado lateral (rádio), tendo o cuidado de não borrar a 
impressão. Este processo é repetido, com cada um dos 
dedos, começando com o dedo mínimo (cinco) e termi-
nando com o dedo polegar (um). Após a obtenção das 
impressões digitais, há o processamento preliminar de sua 
leitura, cujo método padrão é o que se segue:

Identificação dos tipos de desenhos nas falanges 
distais dos dedos das mãos:

Arco “A” – desenho sem deltas – caracteriza-se pela 
ausência de trirrádios, ou deltas, e se compõe de cristas 
que atravessam, transversalmente, a almofada digital.

Presilha “L” – desenho de um delta – possui um 
delta. Trata-se de um desenho meio fechado em que as 
cristas da pele começam de um extremo do dedo, encur-
vam-se distalmente emrelação ao outro, mas sem se apro-
ximar daquele de onde se iniciam.

Verticilo “W” – desenhos de dois deltas – trata-se 
de uma figura fechada, em que as linhas centrais concen-
tram-se em torno do núcleo do desenho.

Contagem da quantidade de linhas (QL) - a quan-
tidade de linhas das cristas de pele dentro do desenho é 
contada segundo a linha que liga o delta e o centro do 
desenho, sem levar em consideração a primeira e a última 
linha da crista, conforme o método de Vucetich. Caso a 
soma dos valores indique um número ímpar, acrescenta-
-se à média o valor de 0,5 para que se obtenha um núme-
ro inteiro, pois não existe 1/2 linha.

Após este procedimento preliminar, são calculados 
os índices padronizados fundamentais das impressões di-
gitais: a quantidade dos desenhos de tipos diferentes para 
dez dedos das mãos; a QL em cada dedo da mão; o índice 
delta (D10) que é obtido pela soma de deltas de todos os 
desenhos, onde no arco A é sempre (0), na presilha L é (1 
ou um delta) e no verticilo W e S desenho é (2 ou dois 
deltas), sendo assim, D10 = ∑∆L + 2 ∑∆W; O soma-
tório da quantidade de linhas nos dedos da mão direita 
(MDSQL) e da mão esquerda (MESQL) e o somatório 

da quantidade total de linhas (SQTL) nos 10 dedos das 
mãos; o número de desenhos diferentes encontrados em 
todos os dedos da mão direita (MDT) e da mão esquerda 
(MET). Por fim, são calculados os tipos de fórmulas digi-
tais que indicam nos indivíduos a representatividade dos 
diferentes tipos de desenhos, sendo ao todo nove tipos 
de fórmulas digitais: 10A – presença de 10 arcos; 10L - 
presença de 10 presilhas; 10W - presença de 10 verticilos; 
ALW - presença de arco, presilha e verticilo, em qualquer 
combinação; AL - presença e arcos e presilhas em qual-
quer combinação; AW - presença de arcos e verticilos em 
qualquer combinação; L=W - presença de presilha e ver-
ticilo, na mesma proporção; L>W - presença de presilha 
e verticilo, com a condição de que o número de presilhas 
seja maior que cinco; W>L - presença de presilha e verti-
cilo, com a condição de que o número de verticilos seja 
maior que cinco.

Análise Estatística
Estudo descritivo e transversal. Os dados foram 

analisados observando- se as medidas de tendência cen-
tral (média, mediana e moda) e de dispersão da amos-
tra (desvio padrão). Estudo analítico: para a comparação 
entre as características dermatoglíficas dos pacientes com 
NF1 (casos) e dos indivíduos saudáveis (controle) utili-
zou-se o teste t de Student para comparação de medidas. 
Os dados apresentam-se normais para as amostras. O ní-
vel de significância do teste assumido nesta pesquisa foi 
de 5% (erro tipo I).

RESULTADOS
A Tabela 1 mostra a diferença entre os grupos na 

prevalência dos tipos de desenho identificados nas digi-
tais. Em relação a prevalenciados tipos de desenho, per-
cebe-se na amostra estudada que os portadores de NF1 
apresentam mais verticilos (38%) do que os controles 
(21,62%) mostrando ser significativo. Esse aumento no 
número de verticilos nos portadores de NF1 ocorre quase 
que inteiramente em função da diminuição do número 
de presilhas. Isto porque não houve diferença significativa 
entre portadores de NF1 (6%) e controles (6,45%) quan-
to à prevalência de arcos.

Na Tabela 2 é possível observar um comportamen-
to que tende a ser pouco homogêneo com relação aos 
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tipos diferentes de desenhos encontrados em cada dedo 
da mão direita (MDT) e esquerda (MET), mas que se 
repetem quando comparamos os dedos de uma mão com 
a outra. Os dedos IV apresentam um aumento na quan-
tidade de tipos diferentes de desenhos enquanto que nos 
dedos V há uma redução do mesmo parâmetro (Tabela 
2). Entretanto, não foi possível fazer uma comparação di-
reta entre MDT e MET dos portadores de NF1 com os 
números equivalentes do grupo controle devido à ausên-
cia de dados do grupo controle.

Não houve diferença entre o valor médio do So-
matório da Quantidade de Linhas (SQL) para cada dedo 
dos portadores de NF1 comparado ao seu corresponden-
te no grupo controle (Tabela 3). O mesmo ocorreu para o 
parâmetro do Somatório da Quantidade Total de Linhas 
(SQTL) e, quando comparados os valores médios encon-
trados nos dois grupos (Tabela 4). Porém, numa análise 
da densidade de deltas (D10), os dois grupos diferem nos 
prevalenciados mesmos, apesar desta diferença não ser 
significante (p=0,05).

A fórmula digital predominante foi Verticilo e Pre-
silha (WL) em 35,3% dos portadores de NF1 e Presilha 
e Verticilo (LW) em 35,5% dos controles (Tabela 5) re-
fletindo a maior prevalência de verticilos nos portadores 
de NF1 do que no grupo controle. Para a fórmula Arco, 
Presilha e Verticilo (ALW) a diferença não foi significante 
entre os grupos.

Os resultados descritos podem ser agrupados em 
valores normalizados em uma única Tabela (Tabela 1), 
onde se tem a caracterização dermatoglífica dos portado-
res de NF1 deste estudo.

DISCUSSÃO
Dermatóglifos ou impressões digitais são confi-

gurações lineares finas encontradas nas polpas digitais e 
nas regiões palmo plantar8. Os principais padrões de der-
matóglifos são arco, verticilo, presilha ulnar e radial8. Os 
dermatóglifos podem ser utilizados para auxiliar a com-
preensão dos padrões genéticos em doenças herdáveis.

Uma série de estudos tem considerado a impor-
tância de dermatóglifos como marcadores de distúrbios 
pré-natais em desordens do desenvolvimento de origem 
desconhecida, incluindo retardo mental idiopático9. Nos 
últimos anos, a esquizofrenia tem sido bem caracterizada 
do ponto de vista da dermatoglifia10.

O primeiro relato na clínica médica sobre irregu-
laridades nas impressões digitais e palmares foi apresen-
tado por Cummins em 19618. Os achados citogenéticos 

Tabela 2
Quantidade de tipos diferentes de desenhos na mão direita (MDT) e na mão esquerda (MET)

n Média DP Mínimo Máximo

MDT1 85 1,5 0,51 1 2

MDT2 85 1,4 0,70 0 2

MDT3 85 1,1 0,33 1 2

MDT4 85 1,5 0,51 1 2

MDT5 85 1,1 0,56 0 2

MET1 85 1,4 0,70 0 2

MET2 85 1,4 0,79 0 2

MET3 85 1,2 0,56 0 2

MET4 85 1,6 0,49 1 2

MET5 85 1,1 0,33 1 2

n: tamanho da população; DP: desvio padrão

Tabela 1
Prevalência dos diferentes tipos de desenho nas impressões digitais dos de-
dos das duas mãos nos indivíduos portadores de NF1 e do grupo controle

A (%) L (%) W (%)

Portadores de NF1 (n=85) 6,00 56,00 38,00

Controle (n=51) 6,45 71,93 21,62

A = presença de arcos; L = presença de presilhas; W = presença de verticilos
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de irregularidades nos cromossomos acelerou o interesse 
da relação entre dermatoglifia e doenças genéticas. Há 
muitos relatos sobre a correlação entre dermatóglifos e 
anomalias autossômicas8-11.

A frequência do arco está relacionada com a Tris-
somia E, Trissomia D1 em aberrações autossômicas e 
síndrome de Klinefelter em aberrações dos cromossomos 
sexuais7. O retardo mental está associado à frequência do 
arco12 e as drogas, anticonvulsivantes e o desenvolvimen-
to embrionário das impressões digitais estão associados13. 
Os estudos demonstram uma forte relação dos achados 
dermatoglíficos e doenças genéticas. Paralelamente com 
os relatos que examinaram os pacientes, tem sido feitas 
pesquisas sobre a dermatoglifia dos pais de pacientes com 

anomalias autossômicas e dos cromossomos sexuais7,14,15.
Todo um conjunto de evidências já existe sobre a 

relação entre a distorção dos padrões de dermatoglifia e 
estresse pré-natal causado por fatores genéticos e/ou am-
bientais16. Os padrões dermatoglíficos da pele têm sua ori-
gem embrionária compartilhada com o Sistema Nervoso 
Central (SNC), uma vez que o tecido neural e a epiderme 
derivam de mesmo ectoderma embrionário e o período 
crítico de desenvolvimento de ambos ocorre durante o 
segundo trimestre de vida intra-uterina16,17. Apesar do 
seu alto, porém, variável grau de herdabilidade18, parte da 
morfologia dos padrões dermatoglíficos pode ser influen-
ciada no útero por fatores ambientais durante o período 
de diferenciação dos sulcos e cristas digitais16. Como as 
características dos dermatóglifos permanecem inalteradas 
ao longo da vida19, a presença de anomalias no padrão de 
sulcos e cristas dos dedos e palmas das mãos pode cons-
tituir uma pista de um problema pré-natal ocorrido nos 
primeiros meses de gravidez10.

Assim como em estudos anteriores, encontramos 
um aumento na frequência de verticilos em pacientes 
com NF1(38%) em relação aos controles (21,62%)20-24. 
O aumento observado é significante para a amostra como 
um todo.

Alguns autores não fizeram qualquer distinção 
consoante a sexo: eles encontraram um aumento signifi-
cativo das presilhas e arcos nos controles22. Os resultados 
vieram dentro dos limites de significância com mais ver-
ticilo e menos presilhas ulnares em pacientes de ambos os 
sexos24. Entretanto, foi detectada uma diferença estatis-
ticamente significante quando os pacientes do sexo mas-
culino e feminino são analisados em separado, havendo 
menos presilhas ulnares em pacientes do sexo masculino 
e mais verticilos no sexo feminino21.

Nessa mesma linha, outros autores observaram um 
aumento significativo de verticilos nos dedos II, IV e V 
apenas na mão direita de pacientes do sexo feminino25. 
Os dados relativos ao aumento da frequência de presilhas 
ulnares em pacientes de ambos os sexos em comparação 
com os controles, assim como os dados sobre verticilo em 
pacientes do sexo masculino, estão apenas parcialmente 
de acordo com o que foi observado anteriormente25.

Pacientes com NF1 apresentam um aumento da 
prevalência de verticilos20-24. Concluiu-se a partir daí que 

Tabela 3
Somatório da quantidade de linhas em cada dedo das duas mãos nos in-
divíduos portadores de NF1 e do grupo controle

Portadores de NF1
(n=85)

Controle
(n=31)

Média Desvio
Padrão Média Desvio

Padrão

Mesql1 13,8 6,49 14,42 6,67

Mesql2 11,2 6,39 10,55 5,66

Mesql3 10,9 6,15 12,13 6,41

Mesql4 14,1 3,69 13,74 5,38

Mesql5 12,5 4,95 13,13 4,60

Mdsql1 17,1 4,78 16,19 5,96

Mdsql2 11,4 6,35 10,68 6,38

Mdsql3 11,1 5,76 11,16 5,59

Mdsql4 14,3 2,89 14,91 5,75

Mdsql5 11,5 5,55 13,71 4,80

Mesql1 - 5, Mão esquerda, soma da quantidade de linhas da 1ª à 5ª falange distal.
Mdsql1 - 5, Mão direita, soma da quantidade de linhas da 1ª à 5ª falange distal.

Tabela 4
Somatório da quantidade total de linhas, índice de deltas e fórmulas digi-
tais nos indivíduos portadores de NF1 e do grupo controle

SQTL D10

Portadores de NF1
(n = 85) 127,8 13,2

Controle
(n = 51) 130,0 11,55

SQTL, Somatório da quantidade de linhas nos dez dedos das mãos;
D10, Índice de deltas nos dez dedos das mãos.
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os valores quantitativos dos padrões de impressão digital 
em NF1 pareciam bem estabelecidos pela análise estatís-
tica e pelo fato de que ambos os sexos e ambas as mãos 
foram afetados igualmente24. Além disso, os mesmos au-
tores observaram um aumento de vincos secundários nas 
palmas das mãos de pacientes com NF1 e parcialmente 
confirmaram uma maior frequência de tipos anormais 
de vincos de flexão palmar identificada anteriormente22. 
Entretanto, uma avaliação posterior25 apenas confirmou 
parcialmente os achados relatados anteriormente.

Embora um padrão dermatoglífico característico 
de NF1 não tenha sido determinado com precisão até o 
momento, seu estudo tem o potencial de contribuir para 
o diagnóstico precoce da doença. As vantagens da impres-
são digital como indicador genético são sua estabilidade 
durante toda a vida, a rapidez da coleta, baixo custo e 
seu caráter não invasivo5. O diagnóstico precoce permite 
que o profissional de saúde possa adotar uma conduta 
terapêutica precisa e iniciar o aconselhamento genético 
para toda a família, haja vista que pode haver compro-
metimento de outros membros da árvore genealógica do 
paciente.

Há estudos que relatam flutuações na distribuição 
de verticilos, aumentando nos dedos IV e V20, III e IV21, 
IV e V22 e II e IV24. Nossos resultados indicam um au-
mento na quantidade de tipos diferentes de desenhos nos 
dedos IV e ao mesmo tempo uma redução do mesmo 
parâmetro nos dedos V. Em todos os dedos analisados 
parece haver uma distribuição pouco homogênea do nú-
mero de tipos diferentes de desenhos.

Os dados desta pesquisa e os da literatura citada 
indicam que portadores de Neurofibromatose Tipo 1 
apresentam um número significativamente maior de ver-
ticilos, ao mesmo tempo em que apresentam uma redu-
ção da prevalência de presilhas. Porém, a avaliação dos 
dados desta pesquisa e aqueles obtidos por outros autores, 
ainda não nos permite chegar à conclusão definitiva so-
bre um perfil dermatoglífico típico em Neurofibromatose 
Tipo 1. Futuros estudos dermatoglíficos do tipo caso-
-controle, com amostras maiores de indivíduos com Neu-
rofibromatose Tipo 1 e controles, poderão permitir uma 
avaliação mais detalhada do perfil dermatoglífico preli-
minar relatado para esta doença. Assim, será útil avaliar 
os dermatóglifos de pacientes por sexo, dos pais e irmãos 
de indivíduos com Neurofibromatose Tipo 1 no intuito 
de comprovar a ausência ou presença de tendências fa-
miliares, evidenciando um efeito direto das mutações de 
Neurofibromatose Tipo 1 no padrão de frequências dos 
dermatóglifos.
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