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Resumo

O processo do desenvolvimento embrionario é, por si sO, propenso a variabilidade.
Os estdgios cruciais do desenvolvimento humano sdo a fase mesenquimal, a
condrificagcdo e a ossificagdo. Quando um erro ocorre durante um destes processos,
podera surgir um defeito do desenvolvimento. Salvo a espinha bifida, os defeitos do
desenvolvimento do esqueleto axial s&o muito pouco documentados na paleopatologia.

O presente trabalho tem como objetivo o estudo da prevaléncia e da coocorréncia
de defeitos do desenvolvimento em 147 individuos, 78 do sexo masculino (53,1%) e 69
do sexo feminino (46,9%), pertencentes a Colecdo de Esqueletos Identificados da
Universidade de Coimbra (CEl), a partir da abordagem morfogenética elaborada por
Barnes (1994; 2012). A amostra é constituida por individuos com naturalidade portuguesa
e com idade a morte igual ou superior a 21 anos e inferior a 79 anos.

Verificou-se que 45% (70/147) dos individuos, sendo 41% do sexo feminino e
59% do sexo masculino, apresenta pelo menos um defeito de desenvolvimento. Apesar
dos resultados mencionados, ndo se verificaram diferencas estatisticamente significativas
para a presenca ou auséncia de defeitos do desenvolvimento quando considerado o sexo.

N&o se reportam defeitos do notocérdio, nem do tubo neural. Verifica-se uma
frequéncia moderada (acima de 10%) para as falhas na diferenciacdo nas charneiras
sacrococcigea (14,3%), occipitocervical (10,8%), lombossagrada (11%) e para a dupla
faceta superior do atlas (12,9%). Em menor frequéncia surgem os defeitos por erros
numericos, com uma prevaléncia de 6,5% para a auséncia congénita de alguma vértebra
e de 5,8% para as vértebras supranumerarias e a hipoplasia do arco vertebral e dos seus
elementos transversos (4,1%). Os defeitos esporadicos (abaixo de 4%) incluem o foramen
transverso bipartido (2,7%), a falha na diferenciacdo na charneira toracolombar (2,2%),
a hipoplasia do corpo vertebral (2,1%), as vértebras em bloco (0,7%) e a espondilélise
(0,7%).

Surgem coocorréncias desde dois até quatro defeitos no mesmo individuo e
verificam-se associacOes entre diferentes defeitos, nomeadamente, o surgimento de um
padrdo para os defeitos da coluna toracolombar, sendo necessarios estudos adicionais
para perceber se as tendéncias observadas sdo comuns.

ExplicacOes para as prevaléncias presentes na amostra passam pela influéncia
genética e por fatores sociais e culturais, ndo sendo possivel atribuir etiologias

especificas.
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Desafios metodologicos, como a diversidade na nomenclatura dos defeitos, sdo
também discutidos, assim como a necessidade de analises noutras regifes esqueléticas.
As conclus@es enfatizam a importancia de investigacdes continuadas para entender 0s
padrdes de coocorréncia de defeitos do desenvolvimento na coluna vertebral e sugerem

direcOes para futuras pesquisas em paleopatologia.

Palavras-chave: anomalias, vertebra, mesoderme paraxial, notocérdio, tubo neural,

espondil6lise, foramen transverso, dupla faceta do atlas, paleopatologia, Portugal.



Abstract

The embryonic development process is, in itself, prone to variability. The crucial
stages of human development are the mesenchymal phase, chondrification and
ossification. When an error occurs during one of these processes, a development defect
may arise. With the exception of spina bifida, axial skeleton development defects are
poorly documented in paleopathology. The present research aims to study the prevalence
and co-occurrence of developmental defects in 147 individuals, 78 males (53.1%) and 69
females (46.9%), from the Colecéao de Esqueletos Identificados de Coimbra (CEl), based
on the morphogenetic approach developed by Barnes (1994; 2012). The sample consists
of individuals with Portuguese nationality and age at death between 21 and 79 years. It
was found that 45% (70/147) of the individuals, 41% females and 59% males, have, at
least, one development defect. Despite the results mentioned, there were no statistically
significant differences for the presence or absence of development defects when
considering the individuals sex. No cases of notochord or neural tube defects were
reported. There is a moderate frequency (above 10%) for differentiation errors at the
sacral-caudal (14.3%), occipital-cervical (10.8%) and lumbar-sacral borders (11%) and
for the atlas double superior articular facet. Defects appear less frequently, with a
prevalence of 6.5% for the vertebral congenital absence and 5.8% for supernumerary
vertebrae, due to numerical errors and 4.1% for neural arch and its transverse elements
hypoplasia. Sporadic defects (below 4%) include the double transverse foramen (2.7%),
centrum hypoplasia (2.1%), block vertebrae (0.7%) and spondylolysis (0.7%).
Explanations for the different prevalences present in the sample are genetic, social and
cultural factors, specific conclusions are not possible to obtain.

Methodological challenges, such as the nomenclature diversity of the defects are
also discussed, as well as the need for studies in other skeletal regions. The findings
emphasize the importance of continued investigations to understand co-occurrence

patterns and suggest directions for future paleopathology research.

Keywords: anomalies, vertebra, paraxial mesoderm, notochord, neural tube,
spondylolysis, transverse foramen, atlas double superior articular facet, paleopathology,
Portugal.
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1. Introducao

1.1. Coluna vertebral e a sua morfogénese

A coluna vertebral (Fig. 1.1), composta pelas regides cervical, torécica, lombar,
sagrada e coccigea, € uma estrutura complexa e vital do corpo humano, desempenhando
papeis fundamentais na sustentacdo, locomocdo e protecdo da medula espinhal
(Mahadevan, 2018).

Ve
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Figura 1.1: Coluna vertebral tipica em vista anterior, posterior e lateral (Putz e Pabst, 2005, p. 1).

O presente estudo pretende focar-se nos defeitos do desenvolvimento da coluna
vertebral, ou seja, aqueles que surgem durante a sua morfogénese (Barnes, 1994). Assim
sendo, para melhor compreender os defeitos do desenvolvimento, é necessario entender
alguns conceitos embrioldgicos, assim como o desenvolvimento normal da coluna
vertebral (Kaplan et al., 2005).



O processo do desenvolvimento embrionario €, por si SO, propenso a variabilidade
(Barnes, 2012). Os estagios cruciais do desenvolvimento humano durante os quais a
maior parte dos defeitos surge sdo: i) a fase mesenquimal, onde percursores de diversos
corpos celulares sdo produzidos; ii) a condrificagdo, isto é, a conversdo dos tecidos
mesenguimatosos em cartilagem e iii) a ossificacéo, ou seja, a conversdo dos percursores
mesenguimatosos ou cartilaginosos em o0sso (Barnes, 1994).

A fase mesenquimal inicia-se durante a segunda e a terceira semana de gravidez,
através do surgimento da linha primitiva (Costa, 1938). Esta é composta por células-
tronco (células mesenquimatosas), que se diferenciam para formar, num processo
designado por gastrulacdo, trés camadas germinativas: a ectoderme, a mesoderme e a
endoderme (Souza et al., 2003, Sadler, 2005; Pesenti et al., 2019). A ectoderme origina
0s Orgdos e as estruturas externas (por exemplo, epiderme, unhas, pelos, cartilagem e
ossos da face, entre outros) e a endoderme reveste os sistemas gastrointestinal,
respiratorio e urinario. Ja a mesoderme, composta pela mesoderme paraxial, intermédia e
pela placa lateral, d& origem a derme, aos musculos, cartilagem e 0ssos das restantes
partes do corpo, a medula 6ssea e a alguns 6rgaos, por exemplo, o coragdo e o Utero
(Sadler, 2005).

As células mesenquimatosas formam o processo notocordal, que gerara o
notocordio ou corda dorsal (Sadler, 2005). O notocérdio representa uma versao inicial
das futuras vertebras (Pesenti et al., 2019).

Apds a conclusdo da gastrulacdo, segue-se a neurulacdo, onde ocorre a fase
cartilaginosa (Sadler, 2005; Pesenti et al., 2019). A neurulacdo é induzida a expressar-se
a partir da placa neural e, assim, forma-se a medula espinhal (Sadler, 2005).

Por volta do 17° dia, surge a mesoderme paraxial, referida acima, que se organiza
em segmentos denominados somitdmeros e que dardo origem aos somitos (Sadler, 2005;
Bess e Line, 2022). O primeiro par de somitos origina-se na regido occipital do embrido
e, a partir dai, novos somitos vao se formando em direcdo caudal, trés pares por dia, até
ao fim da quinta semana, onde deverdo estar presentes entre 42 e 44 pares (Bess e Line,
2022). Um par de centros de condrificagcdo desenvolve-se anteriormente e forma o corpo
vertebral e os outros dois pares desenvolvem-se posteriormente para formar os elementos
posteriores do arco vertebral, isto ocorre num sentido cranial e caudal e culmina na nona

semana de gestagdo (Klimo et al., 2007; Bess e Line, 2022). E aqui que os discos



intervertebrais comegam a formar-se (Klimo et al., 2007). A padronizacdo das formas das
diferentes vértebras é regulada por genes HOX (Mark et al, 1997).

O desenvolvimento de cada par de somitos (escler6tomo) é regulado e cada um
surge num ponto de tempo sequencial especifico (Sadler, 2005). As anomalias congénitas
que alteram o desenvolvimento dos somitos também modificam o desenvolvimento da
vertebra, criando anomalias vertebrais (Bess e Line, 2022).

Além do esclerétomo (cartilagem e 0ss0), os somitos formam, também, o
midtomo (tecido muscular) e o dermétomo (tecido subcutaneo da pele), ou seja, todos 0s
tecidos de sustentacdo do corpo. A diferenciacdo dos somitos origina-se a partir de
estruturas adjacentes, nomeadamente, o notocordio, o tubo neural e a epiderme (Klimo et
al., 2007).

Por fim, inicia-se a ossificacdo. Apesar de as 4 semanas ja haver indicios de
futuras vértebras, s6 ao terceiro més de gestacdo € que este processo se inicia (Ramalho
e Estrada, 1977). A ossificacdo inicia-se na zona de transicdo entre a coluna toracica e
lombar e desenvolve-se rapidamente nos corpos vertebrais em sentido caudal e ao nivel
do arco posterior em sentido cranial, formando a coluna vertebral (Costa, 1938; Pesenti
et al., 2019). A ossificacdo dos elementos deve-se ao desenvolvimento de laminas entre
0 tubo neural e os tegumentos vizinhos (Costa, 1938).

No momento do nascimento, os dois segmentos do arco vertebral e o corpo da
vértebra ainda continuam separados, existindo uma cartilagem programada para se
encerrar durante o crescimento (Bess e Line, 2022). Os arcos vertebrais fundem-se por
ordem ascendente do primeiro ao terceiro ano de vida e em ordem descendente do terceiro
ao oitavo (Bess e Line, 2022). Assim sendo, o desenvolvimento da coluna néo se encerra
no término da gestacdo, uma vez que as ossificacdes secundarias dos processos vertebrais
e a unido dos elementos sagrados prossegue na adolescéncia, com as fusdes finais a

acontecerem no inicio da vida adulta (Barnes, 2012).

1.2. Defeitos do desenvolvimento

Apesar de muitos estudos paleopatoldgicos e clinicos se referirem aos defeitos do
desenvolvimento como “defeitos congénitos”, ¢ necessario clarificar que este podera ser
um “problema de defini¢do”. Defeitos congénitos definem-se como aqueles que séo
identificaveis em recém-nascidos, contudo, nem todos os defeitos do desenvolvimento

sdo detetaveis ao nascimento (Barnes, 1994; 2012; Rojas et al., 2022). Na realidade, a
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maioria mantém-se indetetavel até a um aumento exacerbado durante o crescimento, por
stresse funcional na vida adulta ou, por serem assintomaticos, sdo identificados
“acidentalmente”, aquando da realizacdo de exames de imagiologia (Barnes,1994; 2012;
Klimo et al., 2007). Assim sendo, defeitos do desenvolvimento séo condigdes resultantes
de anomalias da gestacdo e que poderdo ser manifestados até ao inicio da vida adulta
(Barnes, 2012), ou seja, a completa formacdo do esqueleto.

Através da andlise de 197 esqueletos de individuos ndo adultos identificados,
provenientes do Cemitério Municipal de Granada (séculos XIX-XX), Rojas et al. (2022)
dividem os defeitos do desenvolvimento entre pré-natais (hemivértebras, hipoplasia do
corpo vertebral, vértebras em bloco, sindrome de Klippel-Feil, fenda sagital,
deslocamento da fronteira e fenda do arco vertebral) e pds-natais (faceta superior dupla,
duplo foramen transverso, fenda do arco anterior e ponte posterior do atlas e defeitos do
arco neural), comprovando que nem todos sdo visiveis a nascenca.

As alteracGes genéticas sdo a causa de 90% dos defeitos do desenvolvimento no
esqueleto axial e dividem-se em trés categorias: anomalias de um sé gene, alteracoes
cromossémicas e as alteragdes multifatoriais (Barnes, 2012). As desordens multifatoriais
resultam da interacdo entre fatores genéticos (intrinsecos) e ambientais (extrinsecos), ou
seja, fatores epigenéticos (Sadler, 2005; Barnes, 2012). Ainda assim, defeitos do
desenvolvimento poderdo resultar de outros agentes teratogénicos, tais como virus,
radiacdo, medicamentos, drogas recreativas, alcool, hormonas e diabetes materna (Sadler,
2005). Gravidezes precoces ou geriatricas, fatores ambientais ou falta de acesso a
cuidados de saude também constituem um fator de risco (Ekanem et al, 2008; Halliday,
2019). A ocorréncia de defeitos do tubo neural, por exemplo, podera ser prevenida atraves
da toma diaria de vitaminas, mais especificamente, 400 microgramas de acido félico,
iniciada antes da gravidez e até ao fim do primeiro trimestre (Czeizel e Dudéas, 1992; Braz
etal., 2017).

1.3. O estudo de defeitos do desenvolvimento na paleopatologia

O estudo da coluna vertebral tem evoluido a par com a histéria da investigacdo
cientifica (Sousa et al., 1988). As investigacdes intensificaram-se nos ultimos dois
séculos, sobretudo a partir do inicio do século XX, com estudos focados nas anomalias
do desenvolvimento do cranio, uma vez que o estudo da craniometria dominava a ciéncia

na época (Barnes, 2012). Le Double (1912) elaborou um importante tratado sobre a
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variacdo de diversos caracteres ndo métricos da coluna vertebral humana, comparando-
0S com caracteres de outros primatas, onde descreveu detalhadamente a aparéncia e a
prevaléncia de variados defeitos da coluna vertebral. Em Portugal, destacam-se os
trabalhos de Barbosa Sueiro (1926; 1930/1933a,b; 1943) publicados na revista Arquivo
de Anatomia e Antropologia da Universidade de Lisboa.

Uma tendéncia que ainda se mantém atualmente na paleopatologia € a publicacéo
de defeitos do desenvolvimento como ocorréncias pontuais (Barnes, 1994). Estes séo
reconhecidos e reportados, mas poucos estudos examinaram a epidemiologia dos defeitos
do desenvolvimento numa populacéo esquelética (Barnes, 1994).

Além dos publicados por Barnes (1994), que se destacou pelo uso da abordagem
morfogenética (Barnes, 2012), surgem poucos estudos sistematizados sobre a prevaléncia
e coocorréncia de defeitos do desenvolvimento numa populacédo esquelética, excetuando-
se estudos de parentesco em amostras com alta incidéncia de endogamia (Cvréet et al.,
2018, 2021).

E de maior interesse para a pesquisa paleopatoldgica considerar as anomalias
numa perspetiva populacional, de modo a expandir o conhecimento sobre a frequéncia de
anomalias especificas e, potencialmente, entender melhor a influéncia genética, cultural
e ambiental para o seu surgimento (Titelbaum, 2020).

Entre os estudos publicados, destaca-se o trabalho de Pitre (2004) que seguindo a
proposta de Barnes (1994) estudou sistematicamente duas amostras arqueoldgicas do
Reino Unido. Titelbaum (2020) reportou a prevaléncia de defeitos do desenvolvimento
da coluna vertebral em trés populacBes que ocuparam sequencialmente um territério no
Per( e encontrou variagdes no sexo e no periodo cultural, o que reflete habitos culturais
e influéncia do gene pool.

Em Portugal, as publicacbes sobre defeitos do desenvolvimento também
costumam discutir apenas estudos de caso, principalmente em individuos com anomalias
de alta severidade. Fernandes e Costa (2007), por exemplo, apresentaram o caso de um
individuo medieval do sexo masculino com Sindrome de Klippel-Feil e outros defeitos
do desenvolvimento. Casos pontuais também foram reportados, por exemplo, por Silva
(2006, 2019).

Contudo, existem estudos pontuais que apontam frequéncias para diversos
defeitos do desenvolvimento na mesma amostra, nomeadamente, os realizados por
Barbosa Sueiro (1926; 1930/1933a,b; 1943), que reportou defeitos do desenvolvimento

5



da coluna vertebral em amostras de diversas cronologias. O autor elabora detalhadas
descricdes dos defeitos, calculando também a sua prevaléncia. Além de variacdes
numericas, aborda, também, diversos defeitos de diferenciacdo (occipitalizacéo,
lombarizagdo, sacralizacéo).

Sousa e colaboradores (1988) estudaram uma amostra de 200 colunas vertebrais
lombares de individuos datados dos séculos XIX e XX, pertencentes a Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa (FMUL), Estevens et al. (1988) encontraram, na
mesma amostra, diversos defeitos do desenvolvimento da coluna vertebral.

No caso da Colecdo de Esqueletos Identificados da Universidade de Coimbra
(CEI) e da Colecao de Esqueletos Identificados dos Seculos XX-XXI, foram publicados
estudos sistematicos sobre a prevaléncia da espinha bifida (Larroca, 2020; Manso, 2021;
Manso e Matos, 2024). Gonzalez-Ruiz (ndo publicado) observou uma amostra de 198
individuos pertencentes a CEl e, posteriormente, reportou um caso de condilo terciario
na Colecdo (Gonzélez-Ruiz e Santos, 2022).

Ao efetuar a revisdo literaria, nota-se uma lacuna no estudo das coocorréncias.
Tendo em conta que estas tém origem numa disrupg¢éo do desenvolvimento fetal, o fator
disruptivo podera afetar diversas partes do desenvolvimento, logo, produzir diversas
anomalias (Roberts e Manchester, 2010). Ainda que alguns autores (Sueiro, 1926; Usher
e Christensen, 2000) descrevam coocorréncias de diferentes defeitos do desenvolvimento,
sdo escassos 0s estudos paleopatoldgicos sistematicos onde se procurem estabelecer

possiveis associacfes (Barnes, 1994; Du Plessis et al., 2022).

1.4. Objetivos

O presente trabalho pretende identificar e analisar a prevaléncia e a coocorréncia de
defeitos do desenvolvimento na coluna vertebral em individuos da Colecéo de Esqueletos
Identificados dos séculos X1X e XX (CEI) da Universidade de Coimbra.

Deste modo, 0s principais objetivos séo:
1) Estimar a prevaléncia de defeitos do desenvolvimento na coluna vertebral,
2) Verificar se existem coocorréncias de defeitos dentro da amostra e quais;
3) Comparar com estudos realizados em outras amostras e perceber se 0s
fatores socioecondmicos e demograficos da amostra poderdo ser um fator

importante no surgimento de defeitos do desenvolvimento.



2. Amostra e métodos
2.1. Amostra

As colecOes osteoldgicas sdo muito importantes para o estudo da paleopatologia,
uma vez que estas permitem criar amostras de uma populacao e, a partir delas, estudar
variadas condic¢des patologicas, traumas e variagfes anatomicas (Mann et al., 2021).
Quando se tratam de colecdes identificadas, a importancia aumenta, uma vez que
permitem fazer estudos comparativos entre varios critérios, tais como o sexo, a idade e a
causa de morte e, assim, criar métodos e fazer comparagdes entre populacdes de diferentes
contextos (Santos, 2019).

A CEI (Colecdo de Esqueletos Identificados da Universidade de Coimbra) foi
criada no inicio do século XX pelo Professor Eusébio Tamagnini, diretor do Museu
Antropoldgico e encontra-se no Departamento de Ciéncias da Vida da Universidade de
Coimbra (Santos, 2000). E constituida por 505 esqueletos identificados de ambos os sexos
e com idade a morte entre 7 e 96 anos (Rocha, 1995; Santos, 2000). Todos os individuos
foram exumados do Cemitério Municipal da Conchada, porém, sete dos esqueletos
estiveram no Teatro Anatémico da Universidade de Coimbra antes da inumacéo (Santos,
2000). Esta colecdo diferencia-se, ainda, pela diversidade de informagdes registadas
acerca dos individuos que a constituem (Fig. 2.1), nomeadamente, naturalidade, sexo,
idade a morte, local e causa de morte, ocupacdo, estado civil, nome, filiacdo e
proveniéncia (Fernandes, 1985; Rocha, 1995; Santos, 2000).

Figura 2.1: Livro com dados biogréaficos dos individuos, presente na Biblioteca do Departamento de
Ciéncias da Vida da Universidade de Coimbra. Fotografia da autora.



Para o presente estudo, a amostra consistiu em 156 individuos, dos quais 69
(44,2%) sdo do sexo feminino e 87 (55,8 %) do masculino. Comegou-se por selecionar
os individuos com idade & morte igual ou superior a 21 anos (para garantir que a coluna
vertebral néo se encontrasse em desenvolvimento) e inferior a 79 anos (para evitar lesées
degenerativas). Foram excluidos os 198 individuos estudados anteriormente por Ana
Gonzalez-Ruiz, especificamente com idades entre 0s 30 e 0s 59 anos. De seguida, foram
retirados todos os individuos que nasceram fora de Portugal ou com naturalidade
desconhecida (n=10), assim como 0s que estiveram no Teatro Anatémico (n=7), porque
estdo incompletos (Santos, 2000). Inicialmente, pretendia-se estudar os restantes 206
esqueletos, contudo, devido as condi¢des do edificio, 0 acesso a cole¢do foi interditado
aos alunos, impossibilitando a continuidade das observacGes. Durante as andlises,
verificou-se que um individuo (nimero 486) possuia apenas 0ssos dos membros
superiores e claviculas, sendo também retirado da amostra.

Os individuos da amostra final nasceram entre 1830 e 1912 e morreram entre 1910
e 1936, estando distribuidos por seis faixas etéarias (Fig. 2.2) e com a média de idade a
morte de 46,7 anos e a mediana de 46,5. A ocupacdo foi também fornecida, mas apenas
com o objetivo de verificar se, em casos graves de anomalias, o individuo seria capaz de

desempenhar a respetiva profissao.
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Figura 2.2: Distribui¢éo dos individuos da amostra estudada por sexo e por faixa etéria.



2.2. Métodos

Realizou-se uma analise macroscopica do cranio e das vértebras com o auxilio de
uma lupa com ampliacdo de 30x e luz artificial, e sem acesso aos dados biograficos dos
individuos. Contudo, tornou-se inevitavel conhecer o sexo, uma vez que essa informacao
estava explicitamente indicada nas caixas de armazenamento, sendo identificado o
namero do individuo em azul para masculino e vermelho para feminino.

O processo iniciou-se com uma observacdo de treino em 20 individuos
selecionados pela Doutora Ana Luisa Santos e observados previamente por Gonzélez-
Ruiz (ndo publicado). A coincidéncia nas observagdes foi confirmada, o que possibilitou
avancar para o estudo dos individuos da amostra.

Os defeitos descritos e organizados por Barnes (1994; 2012), que se destaca pelo
trabalho extenso na area e pela criacdo da abordagem morfogenética, estdo organizados
nas Tabelas 2.1 a 2.3. As anomalias foram agrupadas de acordo com o tecido envolvido
na sua origem e divididas em trés categorias principais: defeitos do notocérdio (Tab. 2.1),
do tubo neural (Tab. 2.2) e da mesoderme paraxial (Tab. 2.3).

Adicionalmente, foram registadas algumas anomalias ndo mencionadas por
Barnes (1994, 2012), mas consideradas relevantes e comuns durante as observacoes,
nomeadamente a dupla faceta superior do atlas, o duplo fordmen transverso e a
espondilolise, também registadas por Gonzalez-Ruiz. A espinha bifida foi excluida, uma
vez que este é o defeito congénito mais estudado e mais encontrado na populacao europeia
(Barnes, 2012), tendo sido recentemente estudado por Larroca (2020) nesta mesma
colecdo e por Manso (2021; Manso e Matos, 2024) na Colecdo de Esqueletos
Identificados do Século XXI da Universidade de Coimbra (CEI/XXI)



Tabela 2.1: Defeitos do notocérdio [Notochord defect] segundo a classificacdo de Barnes (1994).

Causa Defeito Descrigéo
Fenda sagital da vértebra

[Sagittal Cleft Vertebra] Fenda do corpo vertebral, expressa atraves
== B4 h © O de depressdes irregulares ou ovoides de
7 ) @A)\. variadvel expressdo, desde um pequeno
\J = /“‘f\* 5}\?% sulco (pocket) no centro (E), uma fenda
linear (A-C), ligada por espiculos ésseos
) (E) até a divisdo total em duas metades em

@1 forma de cunha (G).

Falha na (Barnes, 2012: 77)

regressao do

notocérdio

Fenda coronal da vértebra

[Coronal Cleft Vertebra]

Fenda semelhante a sagital, mas no sentido coronal.
Podera estar ligada por espiculos dsseos (A) ou ser

completa (B).

(Aronica-Pollak et al., 2003:3).

Diastematomielia
[Diastematomyelia]
Bifurcagdo da medula espinhal através de um esporédo

0sseo cartilaginoso ou fibrocartilaginoso.

®
(Brete et al., 1989:4)
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Tabela 2.2: Defeitos do tubo neural [Neural Tube Deffects] segundo classificacdo de Barnes (1994). Varias
expressdes de agenesia sacral, desde a auséncia de todos os elementos vertebrais exceto a primeira vértebra
sacral até apenas a auséncia do coccix (Barnes, 2012: 102).

Causa Defeito Descricdo
Agenesia sacral [Sacral
Agenesis]
::i;?{k; EERS
S—£ I,
IS \ete Espetro de anomalias do sacro que varia desde formacéo
Falha na <"1J§* incompleta (auséncia do coccix, por exemplo), até a
regressao ‘i a4 ) auséncia total do sacro.
e \FES]
= > o
caudal &b Y P
2= ‘f N2 {
&2/ \\g—éf
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Tabela 2.3: Defeitos da mesoderme paraxial [Paraxial Mesoderm Field Defects] segundo classificacdo de
Barnes (1994).

Causa

Defeito

Descricéo

Erros de

segmentacao de

pares

hemimetameros

Hemivértebras [Hemivertebrae]

Vértebra em forma de cunha,
podendo ser contralateral (A),
bilateral (B), solitaria (C) ou
duplamente unilateral (D). Os
segmentos vertebrais adjacentes
compensam frequentemente uma
hemivértebra, podendo  até
ocorrer fusdes.

Fusdo vertebral Unica ou
maltipla. A fusdo vertebral Unica
Falha na caracteriza-se pela falha na
segmentacdo de separagao de segmentos
segmentos vertebrais adjacentes. Quando o
vertebrais individuo possui trés ou mais
fusbes vertebrais, designa-se por
fusbes maultiplas.
Numero Erros numéricos de segmentagdo Variagdo superior ou inferior do
anormal de [Numerical Errors in Segmentation] namero de segmentos vertebrais
somitos na coluna vertebral.
Falha na AlteracGes na charneira occipitocervical Anomalias presentes em zonas

diferenciacao

[Occipitocervical Border Shifting]

Craaial snife

| CFE
,Je a )L ))
Y3 ?\ ) . J {’;__‘\
i ey ) ¢ (e
A) ]\
Uil | Dozl
B
Socope U | Sy L
2O R
£ oL 3 Bl KQ
h.?) & = L
| e
G ,3,4:5-5 < : l;;;\}
P

de transicdo entre diferentes
regibes da coluna vertebral. O
espectro de anomalias abrange
desde maiores a menores graus e
a expressdo podera variar entre
unilateral, bilateral, simétrica ou
assimétrica.
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Tabela 2.3: Defeitos da mesoderme paraxial [Paraxial Mesoderm Field Defects] segundo classificacdo de
Barnes (1994) (continuacao).

AlteracGes na charneira cervicotoracica

[Cervicothoracic Border Shifting]

Alteracbes na charneira toracolombar

[Thoracolumbar Border Shifting]

Alteracbes na charneira lombossagrada

[Lumbosacral Border Shifting]

Alteracfes na charneira sacrococcigea

[Sacrocaudal Border Shifting]
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Tabela 2.3. Defeitos da mesoderme paraxial [Paraxial Mesoderm Field Defects] segundo classificacdo de Barnes

(1994) (continuagéo).

Atrasos no

desenvolvimento

Hipoplasia/ aplasia de elementos do arco
vertebral [Hypoplasia-Aplasia of the
Neural Arch Complex]

B fl\c
\ /\f e &\’\/ >—0
A 2 52 W
7 Xﬂ/ IO
/ N\
NP Y e ~
D\%f" EYC ] P e
') () e g:/
N\ N\t P14
= { ‘T\)
fl N\ S
Sy A
SR =F=SN\ H
o=

Falha no desenvolvimento de
diversos elementos do arco
vertebral, nomeadamente, o
arco posterior, processos
transversos, pediculos,
processos  espinhosos  ou
facetas das apdfises. No caso
do arco posterior, a
coalescéncia  das  duas
metades falha e o defeito
podera variar desde um arco
vertebral bifido até uma
fenda de maiores proporcdes.

Hipoplasia/ aplasia do corpo vertebral

[Hypoplasia-Aplasia of the Centrum]

coluna vertebral.

jo o
~ 'b‘;

Legenda: Alteracdes na charneira occipitocervical: (A) vértebra occipital; (B) processo pré-condilar; (C) tubérculo précondilar; (D) condilo occipital
bipartido/ duplo; (E) fenda basilar transversal; (F) canal hipoglossal bipartido; (G) deslocamentos da ap6fise odontoide; (H) occipitalizagdo do atlas; (1)
processo paracondilar; (J) hipoplasia dos condilos occipitais; (K) processo epitransverso; (L) facetas précondilares (Barnes, 1994: 83); Alteracdes na
charneira cervicotorécica: (A) variagdes de expressdo da costela cervical; (B) redugdo do processo transverso da C7; (C) primeira costela rudimentar
(adaptado de Barnes, 1994: 103).; Alteracdes na charneira toracolombar: (A) 12° par de costelas rudimentar; (B) auséncia do 12° par de costelas; (C)
facetas de transicdo na T11; (D) vértebra lombar e faceta na L1; (E) pequena vértebra lombar na L1; (F) facetas de transicdo na L1 (Barnes, 1994: 109);
Alteragdes na charneira lombossagrada: (A) processo transverso ndo articulado, em asa, na L5; (B) processo transverso articulado, em asa, na L5; (C)
sacralizagdo completa da L5 (D) apdfises articulares entre a S1 e a S2; (E) fenda anterior entre a S1 e a S2; (F) lombarizagéo incompleta e unilateral da
L1; (G) lombarizagdo completa da S1 (Barnes, 1994: 112). Alteraces na charneira sacrococcigea: (A) separagdo unilateral incompleta da S5, norma
anterior; (B) norma posterior da (A); (C): caudalizagdo completa da S5, norma anterior; (D) norma posterior da (C); (E) sacraliza¢do unilateral incompleta
do primeiro segmento caudal, em norma anterior; (F) norma posterior da (E); (G): sacralizagdo completa do primeiro segmento caudal, norma anterior;
(H): norma posterior de (G) (Barnes, 1994: 118). Variacoes de defeitos derivados de atraso no desenvolvimento de elementos do arco vertebral:
(A) bifurcagdo do arco posterior do atlas; (B) fenda do arco posterior do atlas; (C) bifurcagdo do arco vertebral da T6; (D) aplasia da lamina da T6; (E)
aplasia do processo transverso da T6; (F) aplasia do processo espinhoso da T6; (G) aplasia da faceta articular superior da T6; (H) aplasia de pediculo da
C7 (Barnes, 1994: 121). Defeitos derivados de atraso no desenvolvimento do corpo vertebral:. (A) hipoplasia ventral; (B) aplasia ventral; (C)
hipoplasia dorsal; (D) aplasia dorsal (Barnes, 1994: 128). (E) aplasia lateral solitaria; (F) hipoplasia lateral maltipla.
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Vértebra em cunha que podera
ser ventral (A e B), dorsal (Ce D)
ou lateral (E e F). Em grau maior,
origina curvaturas anormais na



O estudo iniciou-se pela contagem e registo das vértebras existentes para cada
individuo, assim como a averiguacdo da presenca da base do cranio. De seguida,
procedeu-se ao registo e classificagdo dos defeitos, utilizando-se um modelo de folha de
registo cedido por Gonzélez-Ruiz e adaptado de ASM Human Remains Documentation
Packet (2018) (Anexo A). Os defeitos foram classificados como presentes, ausentes ou
ndo observaveis (devido ao estado de preservacao, processos tafondmicos ou patologias
ndo relacionadas ao estudo). Simultaneamente, os defeitos encontrados foram
classificados como completos, incompletos, bilaterais ou unilaterais. O registo de
vértebras supranumerarias ou infranumerarias teve um cuidado especial, uma vez que
estas podem confundir-se facilmente com vértebras de transicdo provenientes de
alteragBes na charneira, mas que ndo alteram o numero total de vértebras da coluna
vertebral. Deste modo, apenas foram contabilizados erros numéricos de segmentacao
quando se verificou que todas as vértebras encaixavam devidamente nas adjacentes e,
assim, despistam-se também as hipoteses de terem sido perdidas ou pertencerem a outros
individuos.

Os dados foram inseridos numa base criada no programa Microsoft Office Excel e,
posteriormente, analisados através do programa de estatistica SPSS Statistics IBM.
Inicialmente, estudaram-se as frequéncias absolutas de cada defeito, assim como a sua
distribuicdo por sexo do individuo e as coocorréncias de defeitos no mesmo individuo.
De modo a testar se as frequéncias variam dependendo do sexo dos individuos, recorreu-
se ao teste do Qui-quadrado (y2). Foi considerado um nivel de significancia de p <0,005
para se rejeitar a hipétese nula (Maroco, 2007) ou seja, haver diferenca entre 0 sexo dos
individuos para a prevaléncia geral ou particular dos defeitos analisados.

Os erros inter e intraobservador foram calculados através da concordancia e da

Concordancia

discordancia das observacdes realizadas: [ x 100].

Concordancia+Discordania
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3. Resultados

No decorrer da analise da amostra, concluiu-se que nove individuos do sexo
masculino ndo seriam considerados observaveis. Sendo assim, a amostra passou a ser
composta por 147 individuos, 78 do sexo masculino (53,1%) e 69 do sexo feminino
(46,9%).

3.1. Errointra e interobservador

Quanto aos resultados da estimativa dos erros, tanto a presenga/auséncia como o
tipo de defeitos observados obtiveram bons valores no indice de concordancia dos erros
intra e interobservador. O coeficiente do erro intraobservador foi de 1 e para o erro
interobservador de 0,85 (17/20). Quanto a tipologia, o coeficiente do erro intraobservador
foi de 0,90 (18/20).

3.2. Prevaléncia geral de defeitos do desenvolvimento na coluna vertebral

Dos 147 individuos que compdem a amostra, 66 (45%) possuem, pelo menos, um
tipo de defeito do desenvolvimento (Fig. 3.1), sendo 27 do sexo feminino (39%) e 39 do
sexo masculino (41%). Estes resultados indicam que a prevaléncia de defeitos do
desenvolvimento entre os sexos ndo é estatisticamente significativa (x2=3,183, g.1.=1,
p=0,0743).

100
80
60
40
20

NUmero de individuos

Feminino Masculino
Sexo

Presenca © Auséncia

Figura 3.1: Ndmero de individuos com presenca ou auséncia de anomalias do desenvolvimento por sexo
biologico dos individuos (N=147).
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3.3. Prevaléncia de defeitos do notocordio e do tubo neural

N&o foram identificados individuos com defeitos do notocordio nem do tubo
neural, nomeadamente, fenda sagital do corpo da vértebra, fenda coronal do corpo da

vértebra, diastematomielia ou agenesia sacral.

3.4. Prevaléncia de defeitos derivados de condi¢cdes da mesoderme paraxial

Comecando pelos erros de segmentacdo, a auséncia congénita de segmentos
vertebrais é o defeito mais comum deste tipo de etiologia. Nove individuos (6,5%), cinco
(6,9%) do sexo masculino e quatro (6,0%) do sexo feminino tém falta de um segmento
vertebral (Fig. 3.2).

6

Masculino Feminino
Cervical ®Toracica ' Sagrada
Figura 3.2: Numero de individuos com auséncia congénita de vértebras por tipo de vértebra e por sexo

biol6gico dos individuos.

Ainda dentro dos erros numeéricos, seguiram-se oito individuos (5,8%) com
vértebras supranumerarias, quatro (5,5%) do sexo masculino e quatro (6%) do feminino.

As vértebras supranumerarias séo cinco lombares e trés sacrais (Fig. 3.3).

18



Numero de vértebras supranumerarias

Masculino Feminino

Sexo

B Lombar Sagrada

Figura 3.3: Namero de individuos com vértebras supranumerérias por tipo de vértebra e por sexo bioldgico
dos individuos.

Por fim, a alteragdo menos frequente entre as encontradas foi a falha na separacao
de segmentos vertebrais adjacentes. Apesar de terem sido encontrados trés individuos
com vértebras em bloco, dois deles apresentam uma fuséo associada a uma deformacéo
do corpo vertebral e com contornos irregulares (Fig. 3.4). Tendo isto em conta, um (0,7%)
individuo do sexo masculino (1,3%) possui duas vértebras lombares em bloco (Fig. 3.5).

Figura 3.4: Vértebras em bloco com provavel origem adquirida, visiveis em vértebras cervicais. A: Norma
lateral (individuo n° 108); B: Norma anterior (individuo n° 455).
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Figura 3.5: Fusdo de duas vértebras adjacentes, visivel em vértebras lombares em norma lateral (individuo
n°320).

Quanto as falhas na diferenciacdo, a alteracdo mais frequente € a da charneira
sacrococcigea, que se manifestou através da sacralizacdo do coccix de 21 (14,3%)
individuos. Esta esta presente na forma completa em 17 (11,8%) individuos, 12 (15,6%)
do sexo masculino e cinco (7,5%) do sexo feminino, e incompleta em quatro (2,7%), dois
(2,6%) do sexo masculino e dois (3,0%) do sexo feminino, representando o defeito mais

comum da amostra (Fig. 3.6).

Figura 3.6: A: Sacralizagdo incompleta da primeira vértebra coccigea (Cx1), visivel no sacro (individuo
n°® 142). B: Sacralizagdo completa da Cx1 (individuo n° 138). Ambos em norma anterior.
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De seguida, as alteracdes que ocorrem na charneira occipitocervical sdo o segundo
tipo de defeito mais comum. Apesar de ndo se terem registado casos de deslocamento
total no sentido cranial (occipitalizagdo do atlas) nem no sentido caudal (vértebra
occipital), 11,6% (16/138) dos individuos, 8 (11,1%) do sexo masculino e 9 (13,6%) do
sexo feminino, possuem defeitos minor, ou seja, uma forma leve de deslocamento da
regido de transicdo. Todos evidenciam uma alteracdo no sentido caudal, ou seja, a
fronteira entre o occipital e a coluna cervical desloca-se em sentido inferior.

A prevaléncia da ponte posterior do atlas (Fig. 3.7), o principal defeito desta regiéo
de transicdo, é de 9,4% (13/138), distribuida por oito (11,1%) individuos do sexo
masculino e cinco (7,8%) do sexo feminino. Quanto a lateralidade, existem cinco
individuos com ponte bilateral (3,4%), trés do sexo masculino (5,2%) e dois do sexo
feminino (2,9%). Unilateralmente, seis (4,3%) individuos apresentam ponte do atlas a
direita, cinco (6,4%) do sexo masculino e um (1,5%) do sexo feminino e, ainda, dois
(1,4%) individuos tém ponte do atlas a esquerda, ambos do sexo feminino (2,9%).

Ainda dentro dos deslocamentos da fronteira no sentido caudal, dois individuos
apresentam hipoplasia leve dos condilos occipitais esquerdos (Fig. 3.8) e outro individuo,

do sexo masculino possui uma forma leve de deslocamento da fronteira no sentido caudal
(Fig. 3.9).

Figura 3.7. Ponte posterior do atlas. A: Ponte posterior bilateral, completa a esquerda, indicada pela seta
vertical e incompleta a direita, indicada pela seta horizontal, visivel no atlas em norma posterior (individuo
n° 361); B: Ponte posterior completa bilateral, indicada pelas setas, visivel no atlas em norma superior
(individuo n° 40).
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Figura 3.8: Hipoplasia leve do condilo occipital visivel no cranio em norma inferior (individuo n°® 142). A:
imagem original; B: imagem ampliada.

Figura 3.9: A- Processo paracondilar visivel no cranio em norma inferior (individuo n° 55). B: imagem
ampliada.

A charneira lombossagrada representa a segunda regido onde mais alteragdes se
manifestaram, havendo defeitos em 11% (16/144) dos individuos. A sacralizacdo
completa da dltima vértebra lombar (Fig. 3.10) esta presente em trés (3,8%) individuos
do sexo masculino e a incompleta (Fig. 3.11) em dois (2,6%) individuos do sexo
masculino e um do sexo feminino (1,5%). J& a lombarizacdo completa da primeira
vértebra sagrada (Fig. 3.12), afeta quatro (5,1%) individuos do sexo masculino e dois
(2,9%) do sexo feminino e a incompleta (Fig. 3.13) um (1,3%) do sexo masculino e trés
(4,5%) do feminino.
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Figura 3.10: A: Sacralizagdo completa da Gltima vértebra lombar (L5), visivel no sacro em norma anterior
(individuo n° 24). B: Sacralizagdo completa da ultima vértebra lombar (L5), visivel no sacro em norma
posterior (individuo n° 24).

Figura 3.11: A: Sacralizacdo incompleta da Ultima vértebra lombar (L5), visivel juntamente com o sacro
em norma anterior (individuo n® 401). B: L5 em processo de sacralizagdo, com crescimento lateral a
esquerda em norma superior (individuo n°401).

Figura 3.12: Lombarizagdo completa da primeira vértebra sagrada (S1), com o sacro a ser constituido por
4 segmentos vertebrais (individuo n® 252). A: norma anterior; B: norma posterior.
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Figura 3.13: Lombarizagdo incompleta da primeira vértebra sagrada (S1) (individuo n° 34). A: norma
anterior; B: norma posterior.

Trés individuos (2,2%) apresentam o segundo defeito mais incomum da amostra,
uma veértebra de transicdo entre a regido toracica e a lombar (TL). Dois individuos do
sexo feminino (2,9%) e um (1,3%) do sexo masculino tém a 122 vértebra toracica com
caracteristicas de vértebra lombar, ou seja, a regido de transicdo entre as duas regides
deslocou-se no sentido caudal, verificando-se a reducdo ou desaparecimento das facetas
articulares das costelas (Fig. 3.14), o que se considera uma lombarizacdo completa, ou

seja, um defeito major.

Figura 3.14: Lombarizagdo da T12 (individuo n° 55). A: Norma inferior, seta indica processo transverso
rudimentar; B: Norma lateral, auséncia de facetas costais.

Ainda dentro dos defeitos da mesoderme paraxial, seguem-se 0s que resultam de
atrasos no desenvolvimento, que se distribuiram em hipoplasias do arco vertebral e dos

seus elementos transversos e do corpo vertebral.
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A fenda do arco vertebral é o defeito mais comum (4,1%), afetando 2,6% (2/78)
dos individuos do sexo masculino e 5,8% (4/69) do sexo feminino e estando presente no
atlas de um individuo (0,7%) do sexo masculino (1,3%) (Fig. 3.7) e no processo

transverso dos restantes (Fig. 3.15).

Figura 3.15: Fenda do arco vertebral, indicada pela seta, visivel no atlas em norma superior (individuo n®
34).

Quanto aos elementos transversos do arco vertebral, o fordmen transverso
encontra-se incompleto em cinco (3,4%) individuos, quatro do sexo feminino (5,8%) e
um (1,3%) do sexo masculino. Dois individuos (1,4%) do sexo feminino (2,9%) tém fusdo
incompleta do fordmen transverso do atlas e do axis em simultaneo. No caso do individuo
n® 131, a abertura do processo transverso localiza-se do lado esquerdo do atlas. J& no
individuo n°® 142 (Fig. 3.16), localiza-se a direita. A abertura do processo transverso do
axis € bilateral para ambas. No caso dos individuos com abertura do foramen transverso

apenas no atlas, esta é bilateral nos trés casos (2,0%).

Figura 3.16: Foramen transverso incompleto unilateral visivel no atlas (em cima) e bilateral, visivel no
axis (em baixo), ambos em norma inferior (individuo n° 142).
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A prevaléncia da hipoplasia do corpo vertebral é de 1,4% (2/147) e apenas esta
presente no sexo feminino (2,9%) e em vértebras toracicas, ainda assim, por ser um
ndmero muito reduzido, ndo é possivel inferir se existe uma diferenga estatisticamente
significativa ou se apenas se tratam de casos pontuais. Destaca-se o individuo n°® 470, uma
vez que apresenta escoliose na coluna torécica entre a 22 e a 72 vértebra. A 3% e 42 vértebra
torécica tém uma reducdo na altura do corpo vertebral a direita, ja na 5% e na 62 o fendmeno

ocorre no lado esquerdo (Fig. 3.17).

Figura 3.17: Curvatura entre a T2 e a T6 visivel em norma antero-lateral (individuo n° 470) (Umbelino et
al., 2012:2).

Apesar de ndo existir diferenca estatistica significativa entre sexos para nenhum
dos defeitos anteriores, ha algumas tendéncias nas zonas de transicdo importantes de
salientar. A direcdo do deslocamento ndo segue um padrdo entre todas as charneiras,
assim sendo, a charneira occipitocervical e a lombossagrada revelam maior tendéncia a
deslocarem-se no sentido caudal, ja a toracolombar e a sacrococcigea, apenas apresentam
deslocacdes no sentido cranial. Existe uma maior prevaléncia no sexo feminino para as
zonas de transic¢ao occipitocervical e toracolombar e no sexo masculino para as zonas de
transicdo abaixo da toracolombar, ou seja, a lombossagrada e a sacrococcigea.

Dentro dos defeitos derivados de condi¢bes da mesoderme paraxial, ndo se
registaram alteracdes na fronteira entre a coluna cervical e toracica, hemiveértebras, nem
maultiplas vértebras em bloco no mesmo individuo.
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Tabela 3.1: Prevaléncia dos diferentes defeitos derivados de condi¢Ges da mesoderme paraxial.

Erros de segmentagdo Falha na diferenciacéo Atraso no desenvolvimento
FSSV Erros numéricos AlteragGes na charneira Hipoplasia
VBU SN IN oC TL LS SC AV cv
Sexo N n % N n % N n % N n % N n % N n % N n % N n % N n %
M 78 1 13 72 4 55 72 5 69 72 7 9,7 72 1 1,4 77 10 13,0 77 15 195 78 2 26 78 0 0
F 69 0 O 66 4 6 66 4 6,0 66 9 13,6 68 2 29 67 6 90 67 6 9,0 69 4 58 69 2 29
Total 147 1 0,7 138 8 5,8 138 9 6,5 138 16 11,6 140 3 2,2 144 16 11,0 144 21 143 147 1 41 147 2 21

Legenda: N- nimero total de individuos; n- nimero de individuos com defeitos; %- percentagem de individuos com defeitos; FSSV- falha na separagéo
de segmentos vertebrais; VBU- vértebras em bloco Unicas; SN- vértebras supranumerarias; IN- vértebras infranumeréarias; OC- occipitocervical; TL-
toracolombar; LS- lombossagrada; SC-sacrococcigea; AV- arco vertebral; CV- corpo vertebral.
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3.5. Prevaléncia de outros defeitos

A dupla faceta do atlas na superficie superior ocorreu em 19 individuos (12,9%),
sendo 13 (18,1%) do sexo masculino e seis (9,1%) do sexo feminino (Fig. 3.18).
Apresenta-se bilateralmente em 13 (8,8%) individuos, nove (11,5%) do sexo masculino
e 4 (5,8%) do feminino e unilateralmente a direita em cinco (3,4%) individuos, trés (3,6%)
do sexo masculino e dois (2,9%) do sexo feminino. Nao existe diferenca estatisticamente

significativa entre os sexos (x%=2,046, g.1.=1, p=0,153).

Figura 3.18: Dupla faceta direita na superficie superior do atlas, visivel em norma superior (individuo n°
40).

O duplo foramen transverso (ou fordmen transverso acessorio) (Fig. 3.19) esta
presente bilateralmente em quatro (2,7%) individuos, todos do sexo feminino (5,8%),
sendo dois (1,4%) no atlas e dois (1,4%) em vértebras cervicais tipicas.

Figura 3.19: Duplo foramen transverso bilateral. A: Duplo foramen transverso visivel nas vértebras C5 e
C6 em norma inferior (individuo n° 99); B: Duplo foramen transverso visivel no atlas em norma superior
(individuo n°15).
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Por fim, um individuo (0,7%) do sexo masculino possui espondilélise na sexta

vértebra lombar, acompanhada de um achatamento do corpo vertebral (Fig. 3.20).

Figura 3.20: Espondilélise de vértebra lombar (individuo n°21). A: norma posterior; B: norma superior.

3.6. Coocorréncia de defeitos

Verificou-se a coocorréncia de defeitos em 23 (15,6%) dos individuos, 13 (16,6%)
do sexo masculino e 10 (14,5%) do sexo feminino, o que indica que estatisticamente ndo
hd uma dependéncia entre sexo do individuo e coocorréncia de defeitos na presente
amostra (x2=0,131, g.l.=1, p=0,717).

Quanto ao namero de defeitos em cada individuo, 9,5% (14/147) possuem dois
defeitos, 4,1% (6/147) possuem trés defeitos e 2,0% (3/147) apresentam 4 defeitos em
simultaneo.

Um (0,7%) individuo (n° 342), do sexo feminino (1,4%), destaca-se por ter
defeitos dos trés tipos da mesoderme paraxial, ou seja, erros de segmentacdo, de
diferenciacéo e de atraso no desenvolvimento. A sua coluna vertebral possui sacralizagéo
da dltima lombar, auséncia congénita de uma vértebra sagrada, ponte posterior do atlas e,
ainda, dupla faceta superior e foramen transverso incompleto do atlas.

O segundo individuo com quatro defeitos (0,7%) € o n° 142, também do sexo
feminino (1,4%), e possui defeitos derivados de condi¢Oes da mesoderme paraxial,
nomeadamente, hipoplasia de um condilo occipital, ponte posterior do atlas e fusdo do

coccix e defeitos derivados de atrasos no desenvolvimento- fenda do arco vertebral.
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Ja o terceiro, do sexo feminino (n°320), apresenta alteragdes na charneira
occipitocervical, lombossagrada, sacrococcigea e, ainda, vértebras lombares em bloco.

Com trés defeitos em simultaneo, trés individuos (2%) partilham a coocorréncia
de defeitos nas charneiras occipitocervical, lombossagrada e toracolombar.

Por fim, em relacéo aos individuos com dois defeitos, tratam-se de combinaces
de alteracbes de diferentes charneiras, revelando-se apenas um padrdo: a falha na
diferenciacdo da coluna toracolombar esta 100% associada a falha de diferenciacdo na
lombossagrada nesta amostra, uma vez que os trés individuos que a apresentam, também
possuem alteracfes na charneira lombossagrada. Contudo, o contrario ndo se verifica,
uma vez que existem 13 individuos com alteragdes na charneira lombossagrada que ndo
apresentam na toracolombar.

Os defeitos do desenvolvimento presentes em cada individuo encontram-se no

Apéndice 1.
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4. Discussao

O presente estudo visa reportar a prevaléncia e coocorréncia de defeitos do
desenvolvimento da coluna vertebral em 147 individuos, 78 do sexo masculino (53,1%)
e 69 do sexo feminino (46,9%), pertencentes a Colecdo de Esqueletos Identificados da
Universidade de Coimbra. A amostra é constituida por individuos com naturalidade
portuguesa e com idade a morte igual ou superior a 21 anos e inferior a 79 anos.

Foram encontrados defeitos em 45% (66/147) dos individuos, sendo 41% do sexo
feminino e 59% do sexo masculino. Embora ndo haja uma diferenca estatisticamente
significativa (p=0,0743), nota-se uma clara frequéncia superior no sexo masculino, ainda
que a prevaléncia varie de defeito para defeito.

As falhas na diferenciagéo sdo os defeitos mais comuns da amostra, seguindo-se 0s
erros de segmentacdo e de atrasos no desenvolvimento de elementos vertebrais, todos da
mesoderme paraxial, uma vez que ndo foram encontrados casos de defeitos do notocordio
nem do tubo neural. Registaram-se, também, defeitos ndo mencionados por Barnes
(1994), nomeadamente, a dupla faceta superior do atlas, o foramen transverso bipartido e
a espondildlise.

Verifica-se uma frequéncia moderada (acima de 10%) para as falhas na diferenciacdo
nas charneiras sacrococcigea (14,3%), occipitocervical (10,8%), lombossagrada (11%) e
para a dupla faceta superior do atlas (12,9%). Em menor frequéncia surgem os defeitos
por erros numéricos, com uma prevaléncia de 6,5% para a auséncia congénita de alguma
vértebra e de 5,8% para as vértebras supranumerarias e a hipoplasia do arco vertebral e
dos seus elementos transversos (4,1%). As prevaléncias abaixo de 4% poderdo
considerar-se esporadicas, uma vez que surgem num numero muito reduzido de
individuos (Barnes, 1994). Defeitos esporadicos nesta amostra incluem o foramen
transverso bipartido/ duplo (2,7%), a falha na diferenciacdo na charneira toracolombar
(2,2%), a hipoplasia do corpo vertebral (2,1%), as vértebras em bloco (0,7%) e a
espondil6lise (0,7%).

De modo a perceber melhor a frequéncia de DDCV (defeitos do desenvolvimento na
coluna vertebral) numa amostra da populagao portuguesa de individuos que viveram nos
séculos X1X e XX, optou-se avaliar conjuntamente os resultados do presente estudo com
os obtidos por Gonzalez-Ruiz (ndo publicado) em 298 individuos, com idades

compreendidas entre 0s 30 e 0s 59 anos, da mesma cole¢do. Os resultados encontram-se

31



na Tabela 4.1, juntamente com os resultados reportados noutros estudos de colecGes
esqueléticas.

4.1. Defeitos do notocordio e do tubo neural

A auséncia das falhas na regressao do notocérdio ndo é incomum, uma vez que estas
sdo muito raras em adultos (Barnes, 1994). De modo geral, na literatura cientifica, a fenda
sagital s6 é encontrada esporadicamente (Brasili et al., 2002; Weber e Czarnetzki, 2002,
Anderson, 2003), assim como a fenda coronal e a diastematomielia, ainda mais raras
(Barnes, 1994; Carotenuto et al., 2019; Tur et al., 2019). Merbs (2004) reportou uma alta
frequéncia de fendas sagitais em Inuit canadianos, indicando que os defeitos do
notocordio poderdo ser mais comuns em populacdes isoladas. A origem ainda ndo é
conhecida (Barnes, 1994; 2012; Molnar et al., 2004). Alguns autores consideram como
uma sindactilia, a persisténcia de uma morfologia embrionéria, uma vez que é expectavel
que o notocordio se torne o nicleo pulposo até aos 2 anos de idade (Barnes, 1994; Sadler,
2005). A auséncia de falhas na regressao podera sugerir que os individuos da CEI séo
provenientes de localidades com variabilidade genética, o que faz sentido, tendo em conta
que ndo se trata de uma amostra arqueoldgica de uma populacdo isolada e que 0s
individuos que constituem a colecdo séo provenientes de diferentes partes do pais (Rocha,
1995; Santos, 2000).

Embora a causa para o surgimento de defeitos do tubo neural ainda ndo seja conhecida
(Barnes, 2012), diversos estudos apontam para uma influéncia na alimentacdo materna,
mais propriamente, a falta de selénio, zinco e acido folico (Czeizel e Dudés, 1993; Barnes,
1994; Braz et al., 2017) e a diabetes materna (Sadler, 2005). A auséncia de defeitos do
tubo neural na CEI podera sugerir que as gestantes ndo sofressem de elevados défices
alimentares nem de diabetes. Almeida Garret (1936) afirma que “os trabalhadores da
cidade e a classe média seriam os que tinham um regime alimentar mais harménico” no
inicio do século XX. A origem de defeitos do tubo neural também € explicada através de
tendéncias populacionais, estatuto socioecondémico, idade materna ou historico
reprodutivo (Ekanem et al., 2008; Halliday, 2019; James et al., 2019).

Pitre (2004), ao estudar duas colecGes de esqueletos provenientes de Inglaterra,
também ndo reportou defeitos do notocordio nem do tubo neural, sugerindo uma

influéncia alimentar.

32



Tabela 4.1: Frequéncias percentuais reportadas de defeitos do desenvolvimento da coluna vertebral em estudos paleopatoldgicos, organizados pela cronologia das amostras.

Cronologia Proveniéncia N Segmentacdo Diferenciacao Atraso DFA DFT ESP  Autores
VB SN IN HV oC CT TL LS SC AV ET cCV
Cr ¢ Cr ¢c Cr c Cr c Cr c
IX Eslovadquia 112 4 - - - - 2 - - - - 8 2 - - 1 - - - - 7 Masnicova
~ixn 227 : : : : : : : o : 7 : : : 4 : : : : 4 e Benus,
XI-X11 2003
X111 EUA 183 56 20 - 0,1 55 6,3 - - 11 46 311 75 0 215 56 05 - - - - Barnes,
1994
XI-XIX Inglaterra 39 3 5 - 5 14 12 - - 12 - 5 - - 15 - - - - - Pitre, 2004
XVII-XIX  Inglaterra 42 - 5 - - 33 5 - - 5 - - 3 - - - - 24 - - -
XIX Portugal 152 16 1 - - - 0,7 - -2 - 33 07 - 368 4 4 - - - 3,3  Sueiro,
(CFM) 1926
200 - 05 - - - - - - - - 25 1 - 45 - - - - - - Estevens et
al., 1988
Portugal
(MIA- 200 1 - - - 1 25 - - - - - - - - 25 26 - - 95 - Sousa et
200 03 - - - - - - - - - 17 1 - - - - - - - - Sousa et
al., 1988 in
Mendes,
XIX-XX 1988
198 35 141 - - 05 197 - - 05 - 30 15 - 247 1 - - 289 229 35 Gonzalez-
Ruiz (ndo
Portugal publicado)
(CEI) 147 0,7 58 6 - - 10,8 - 22 - 42 69 - 143 07 34 21 129 27 0,7 Presente
trabalho
345 23 10 - - - 53 - - 14 - 36 3 - 195 09 - - 209 128 2,1 Total CEl

Legenda: EUA: Estados Unidos da América; CFM: Colecdo Ferraz de Macedo; MIA-FMUL: Museu do Instituto de Anatomia da Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa; CEl:
Coleccdo de Esqueletos Identificados de Coimbra; VB: vértebras em bloco; SN: vértebras supranumerarias: IN: vértebras infranumerérias; HV: hemivértebras; OC: occipitocervical; CT:
cervicotordcica; TL: toracolombar; LS: lombossagrada; SC: sacrococcigea; Cr: cranial; c: caudal; AV: arco vertebral; ET: elementos transversos; CV: corpo vertebral; DFA: dupla faceta superior
do atlas; DFT: duplo fordmen transverso; ESP: espondildlise.

Nota: A hipoplasia do arco vertebral ndo inclui a registada nos sacros em nenhuma das amostras, uma vez que se optou por ndo se analisar a espinha bifida do sacro. Defeitos do notocérdio e do
tubo neural apenas foram reportados por Barnes (1994).
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4.2. Defeitos da mesoderme paraxial

As falhas na diferenciacdo foram o tipo de defeito mais encontrado na CEl, o que
também é assinalado por varios autores (Costa, 1938; Barnes, 1994; 2012; Pitre, 2004).
Estas definem-se como alteragcbes nas charneiras entre diferentes zonas da coluna
vertebral, o que leva ao deslocamento da zona de transi¢édo (Barnes, 2012). As falhas de
diferenciacdo podem originar desde a variacdo de caracteristicas de cada vértebra até a
variacdo no numero de vértebras em cada regido, quando surge uma vértebra de transicédo
(Le Double, 1912; Sueiro, 1930b; Barnes, 1994; Oostra et al., 2016).

No caso da CEl, a proporcao entre defeitos minor e major, ou seja, a mudanca
completa ou incompleta da morfologia da vértebra, € bastante equilibrada, uma vez que
estdo presentes 22 defeitos menores (minor) e 23 defeitos maiores (major). Tal como foi
indicado anteriormente, existem diferentes tendéncias de direcdo e tipo de falha de
diferenciacdo entre 0s sexos, porém, estas ndo sdo estatisticamente significativas para
nenhum dos defeitos. Barnes (1994) afirma que estas variacdes tém origem genética e sao
diferentes entre populagdes. No seu estudo, com uma amostra pré-colombiana norte-
americana, os individuos do sexo masculino sdo mais afetados por falha na diferenciacéo,
0 presente estudo sugere o oposto. Quanto a direcdo, as tendéncias encontradas pela
autora e ap6s a soma com os dados de Gonzalez-Ruiz mantém-se: existe uma maior
prevaléncia de deslocamento da charneira no sentido caudal para a occipitocervical e para
a lombossagrada e uma maior prevaléncia no sentido cranial para a toracolombar e a
sacrococcigea.

Comecando pelas alteragbes na regido occipitocervical, todos os defeitos
encontrados foram no sentido caudal. Apesar de nenhum individuo da amostra possuir
um defeito major (occipitalizacdo do atlas ou vertebra occipital) (Barnes, 1994; 2012),
foram encontrados diversos defeitos leves que indicam um deslocamento da zona de
transicdo no sentido caudal. De modo geral, esta tendéncia é mantida em quase todos 0s
estudos (Sueiro, 1926; Estevens et al., 1988; Sousa et al., 1988; Barnes, 1994; Masnicova
e Benus, 2003), assim como nas observacdes realizadas por Gonzalez-Ruiz na mesma
colecdo.

Tendo em conta que se seguiu 0 método de Barnes (1994), a ponte posterior do
atlas foi considerada uma forma leve de deslocamento caudal da fronteira
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occipitocervical, contudo, a sua origem e classificacdo € debatida pela comunidade
cientifica. Hauser e De Stefano (1989), consideram a ponte do atlas uma manifestacdo de
uma veértebra occipital, ou seja, um deslocamento no sentido cranial. Pesquisas mais
recentes (Le Minor e Trost, 2004) descrevem a ponte do atlas como uma tendéncia
evolutiva entre os primatas. No presente estudo, a ponte posterior do atlas esta presente
em 9,4% dos individuos, o que é superior a 8,3%, reportado por Sueiro (1930/1933a) e a
9%, por Sousa et al., (1988), mas inferior a 12%, prevaléncia indicada por Le Double
(1912) e 16,1%, reportado por Zibis et al. (2016), ambos em individuos europeus.

De seguida, a charneira onde mais ocorreram alteracBes € a sacrococcigea, com
14,3% dos individuos a apresentarem sacralizacdo do cdccix. A prevaléncia geral na
literatura varia entre 0-71,7% (Tague, 2011), o que se pode dever a diferentes critérios
para se considerar uma sacralizacdo (Manso, 2021; Manso e Matos, 2024). No presente
estudo, considerou-se sacralizagdo completa quando se verifica um 6° par de foramina
bilateralmente, tal como sugere Barnes (1994, 2012). Além da variabilidade entre
populacdes e das diferencas de classificacdo, 0os segmentos vertebrais extraordinarios
também poderdo induzir em erros, sendo necessaria uma observacdo cuidadosa de todas
as partes da coluna vertebral (Barnes, 1994). Mesmo apenas em amostras portuguesas,
surge uma grande diversidade de prevaléncias: Manso (2021; Manso e Matos, 2024)
constata a ocorréncia de fusdo sacrococcigea em 56,8% dos individuos, Sueiro (1926)
descreve uma prevaléncia de 36,8%, Gonzalez-Ruiz, na CEI, reporta a sacralizacdo do
coccix em 24,7%, adicionando os valores do presente estudo, a prevaléncia na CEI passa
a ser de 19,5%. Larroca (2020), para a mesma cole¢do mas com amostra maior, apresenta
uma prevaléncia de 41,9%. Uma prevaléncia mais baixa em amostras portuguesas
encontra-se no estudo de Estevens et al. (1988), com 4,5%.

Apesar de ndo ter sido encontrada uma diferenca estatisticamente significativa, as
sacralizacdes do coccix estdo presentes em 19,5% dos individuos do sexo masculino e
em 9,0% dos individuos do sexo feminino, esta tendéncia também €é notada por Barnes
(1994), Larroca (2020) e Manso (2021).

O terceiro tipo de defeito mais comum na amostra € na charneira lombossagrada,
presente em 11% dos individuos. Apesar da maior prevaléncia para a deslocacdo no
sentido caudal, esta tendéncia inverte-se quando os valores de Gonzalez-Ruiz s&o
acrescentados, passando a haver mais individuos com sacralizacdo da ultima vértebra

lombar do que com lombarizagdo da primeira sagrada. A diferenca nos valores obtidos
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pelos autores (Tabela 4.1) podera dever-se ndo s6 a uma questao genética (Barnes, 1994),
mas também a uma questao de classificacdo: o que muitos consideram como sacralizagéo,
tanto na investigacdo bioarqueoldgica como na clinica, podera variar, nomeadamente,
quando néo é referido se a sacralizacéo € ou ndo completa (Drew e Kjellstrom, 2022).

Quanto & lombarizacdo da 122 vértebra toracica, caracteristica das falhas na
diferenciagdo da fronteira toracolombar, o deslocamento caudal foi mais frequente no
sexo feminino, tal como indica Barnes (1994), porém ndo ha uma diferenca
estatisticamente significativa, uma vez que sdo apenas trés individuos. Os trés casos
apresentam uma mudanga morfoldgica completa, onde a vértebra toracica passa a ter
caracteristicas de uma vértebra lombar. Pitre (2004), por outro lado, ao analisar duas
amostras provenientes de cemitérios ingleses com diferentes ocupacdes cronoldgicas,
registou dois casos de costelas lombares, ou seja, a dorsalizacdo de uma vértebra lombar.
Tal como referido anteriormente, a tendéncia do sentido de deslocacdo é atribuida a
diferencas populacionais (Barnes, 1994; 2012).

Ndo foram encontrados individuos com defeitos na zona de transicdo
cervicotoracica, tal como nos estudos presentes na Tabela 4.1.

Passando aos erros de segmentacdo, estes dividem-se entre hemivértebras,
vértebras em bloco (Gnicas ou multiplas no mesmo individuo) e erros numéricos (Barnes,
1994). As formas mais comuns no presente estudo Sdo 0S erros numericos, ou seja, a
auséncia congénita de um segmento vertebral (6,5%) ou a presenca de um supranumerario
(5,8%). Estes resultam de um numero anormal de somitos e variam de populagéo para
populacéo (Barnes, 1994).

Fazem parte da amostra estudada vértebras supranumerarias cervicais, toracicas e
sacrais, verificadas em ambos 0s sexos. O surgimento de vértebras supranumerarias na
charneira toracolombar ou lombossagrada é comum, contudo, sdo raros os casos de
vertebras cervicais supranumerarios (Le Double. 2012; Barnes, 1994). Barbosa Sueiro
(1926) aponta para uma toracica na Colecdo Ferraz de Macedo (CFM). N&o foram
encontradas mais do que uma vértebra supranumeraria em cada individuo.

Quanto a auséncia congeénita, ndo foi reportada nos diversos estudos presentes na
Tabela 4.1, contudo, a agenesia de elementos vertebrais ja foi identificada na CEI,
nomeadamente, no individuo n°® 470, que faz parte da presente amostra (Umbelino et al.,
2012).
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E importante distinguir entre alteragbes meristicas e homeoticas (Oostra et al.,
2016; Du Plessis, 2017; Du Plessis et al., 2022). As variacdes homeoticas acontecem
quando um segmento vertebral assume a morfologia e as funcdes do segmento adjacente
(superior ou inferiormente), ja as variagdes meristicas traduzem-se numa alteracdo do
namero total de componentes da coluna vertebral (Oostra et al., 2016; Du Plessis, 2017).
Um sacro com seis segmentos vertebrais encontrado isoladamente, por exemplo, podera
resultar da sacralizacdo da primeira vertebra sagrada, da quinta vértebra lombar ou, ainda,
de uma vértebra supranumeréria (Oostra et al., 2016). Deste modo, a contagem de um
elemento vertebral supranumerario ou infranumerario devera ser cuidadosa e apenas ser
realizada na presenca de uma coluna vertebral completa, por isso, ndo sdo defeitos
comummente encontrados em colecGes arqueoldgicas ou com baixa preservacdo 0ssea
(Barnes, 1994; Qostra et al, 2016).

Quanto as vértebras em bloco, também definidas como erros de segmentacao,
costumam surgir isoladamente como ocorréncias esporadicas ou na forma de sindrome,
guando multiplas e acompanhadas de outras anomalias (Barnes, 1994). No presente
estudo, ainda que se tenham encontrado trés individuos com vértebras em bloco, apenas
um par foi considerado com origem congénita, pertencente a um individuo do sexo
masculino. A fusdo congénita caracteriza-se por ter contornos suaves e a altura das duas
vértebras fundidas ser, geralmente, igual a altura de dois corpos vertebrais com um disco
intervertebral entre elas (Barnes, 2012; Jung et al., 2022). Este fendmeno nédo devera ser
confundido com a fusdo de duas vértebras, com origem patoldgica, que se caracteriza por
ter contornos irregulares e alteracOes degenerativas (Barnes, 2012; Jung et al., 2022).
Casos de vértebras em bloco Unicas ndo sdo incomuns na paleopatologia,
independentemente da cronologia da amostra, principalmente na coluna cervical e lombar
(Barnes, 1994). Em casos de vértebras multiplas, muitas vezes tratar-se-a do Sindrome
de Klippel-Feil (Costa, 1938; Barnes, 2012). Silva e Ferreira (2008) reportam o caso de
um individuo do neolitico com VB (vértebras em bloco) cervicais, Sueiro (1926) observa
um caso (0,65%) de VB toracicas num individuo do sexo masculino e um caso (0,65%)
de VB lombares no sexo feminino. De modo geral, todos os estudos da Tabela 4.1
reportam casos esporadicos de vértebras em bloco. Uma alta prevaléncia de vértebras em
bloco seria indiciadora de uma populacdo menor e geneticamente isolada (Barnes, 1994;
Titelbaum, 2020).
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N&o foram encontrados individuos com hemivértebras. Estas, tal como a
hipoplasia do corpo vertebral, poderdo originar escolioses, cifoses ou lordoses (Barnes,
1994; Johan et al., 2016; Bao e Tang, 2020). Contudo, distinguem-se da hipoplasia por
terem um diametro menor do que as outras vértebras, geralmente metade, uma vez que
resultam da falha na formagdo de um ou mais centros cartilaginosos (Barnes, 1994; Johan
et al., 2016). A origem das hemivértebras € pouco conhecida e ainda permanece obscura,
contudo, alguns estudos recentes apontam para associacdes com exposi¢do ao monoxido
de carbono, diabetes gestacional e uso de algumas drogas (Farley e Goldstein, 2006; Bao
e Tang, 2020). Pitre (2004) apresenta dois casos (5%) de hemivértebras e Barnes (1994)
apenas um. Arriaza et al. (2018) reportam um caso de tripla hemivértebra em
coocorréncia com diversos outros defeitos associados ao Sindrome de Kippel-Feil num
individuo do sexo feminino que viveu entre 0s séculos X1 e XV no Deserto do Atacama,
Chile.

Por fim, surgem com menor frequéncia os defeitos por atrasos no
desenvolvimento, manifestados no arco vertebral, nos seus elementos transversos e no
corpo vertebral (Barnes, 1994; 2012).

Optou-se por ndo se analisar a espinha bifida do sacro, uma vez que este é o defeito
mais comum em individuos europeus e mais estudado em colecGes esqueléticas (Barnes,
1994). Estudos recentes desta caracteristica para populacbes portuguesas foram
elaborados por Larroca (2020) e por Manso (2021; Manso e Matos, 2024). E importante
referir que Barnes (1994; 2012) elabora uma distingéo entre dois tipos de defeitos que séo
comummente designados como “espinha bifida”. A fenda do arco vertebral ocorre
guando existe falha de fusdo entre dois arcos vertebrais, ou seja, € um defeito da
mesoderme paraxial. J& a espinha bifida oculta é um defeito do tubo neural que envolve
tecidos moles, o canal medular € alargado e o tubo neural € empurrado posteriormente
entre os dois arcos neurais, onde a fusdo deveria ocorrer. A maior parte da literatura
paleopatoldgica ndo diferencia entre estes dois defeitos e, assim, chama a fenda do arco
vertebral de espinha bifida (Barnes, 1994; 2012). Kumar e Tubbs (2011) contestam esta
definicdo, ao argumentarem que alguns sacros com fenda completa séo morfologicamente
semelhantes aos que Barnes (1994) classificaria como defeito do tubo neural. No presente
estudo, ambas as formas ndo foram analisadas.

A hipoplasia ou a aplasia dos arcos vertebrais e dos seus elementos transversos

sdo resultantes de um pequeno atraso no desenvolvimento dos arcos vertebrais e tém
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como consequéncia um arco vertebral bifido, que se aproxima, mas ndo se une (Barnes,
1994; 2012). O atlas de um individuo normal, por exemplo, funde-se completamente até
aos 4-5 anos de idade (Scheuer e Black, 2000). No caso de um atraso maior, surgird um
afastamento mais acentuado entre os arcos vertebrais (Tyrrel e Benedix, 2004). A fenda
do arco posterior do atlas estd presente na populacdo geral entre 1-5% (Barnes, 1994;
2012). Existem diversos estudos a reportarem o defeito, quase todos séo casos isolados.
No sitio arqueolégico de EL Sidron, Astdrias, dois dos trés atlas encontrados possuem
uma fenda no arco vertebral (Trinkaus, 2018; Palancar et al., 2020). Em Portugal, Silva
(2019) descreve o caso de um individuo do Neolitico final/ Calcolitico com este defeito,
Marques (2007) reporta um individuo com fenda do arco posterior do atlas, numa
necropole ocupada entre os séculos XV e XVIIl. Em estudos de prevaléncia de defeitos
do desenvolvimento, Masnicova e Benus (2003) verificaram a prevaléncia da fenda do
arco posterior do atlas entre 1-4% numa amostra em duas popula¢bes medievais da
Eslovaquia, Sueiro (1926) identifica a fenda do arco posterior do atlas em 4% dos
individuos da CFM, 5,3% no sexo masculino e 2,6% no sexo feminino. No presente
trabalho, existe um individuo do sexo masculino com fenda do arco posterior do atlas
(0,7%) e no geral, acrescentando os dados obtidos pela colega, a prevaléncia sobe para
0,9%.

A hipoplasia dos elementos transversos é menos descrita nos estudos. Barnes
(1994) indica uma prevaléncia de 0,5%. Le Double (1912) e Barbosa Sueiro (1926)
apresentam prevaléncias entre 1,5-4% para individuos europeus. O presente estudo
encontrou foramina transversos abertos em 3,4% dos individuos. Este é um defeito muito
pouco referido por Barnes (1994) e que podera ser o resultado de uma tendéncia evolutiva
caracteristica dos primatas, interpretado como um caracter derivado partilhado (ou seja,
sinapomorfia) ou como a persisténcia em adultos de um padrdo juvenil (isto é,
paedomorfose) (Bilmann e Le Minor, 2009). Por outro lado, no desenvolvimento normal
0 processo transverso do atlas devera estar completamente formado entre os 3 e os 4
primeiros anos de vida, sendo que ambos os foramina transversos deverdo estar
encerrados (Scheuer e Black, 2000). A abertura do arco vertebral do atlas, principalmente
quando é anterior e posterior em simultdneo, podera ser confundido com fratura de
Jefferson, ainda assim, a hipoplasia do arco vertebral do atlas costuma ser central e com
margens lisas, enquanto a fratura de Jefferson tem posi¢cdo lateral e com margens

irregulares (Hummel, 2013).
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Passando a hipoplasia do corpo vertebral, presente em 2,1% dos individuos da
amostra, esta resulta do subdesenvolvimento ou auséncia de centros cartilaginosos (que
poderdo ser laterais, anteriores ou posteriores), originando uma vértebra em cunha com o
veértice no centro em questdo e sendo mais frequente nas toracicas, particularmente nas
inferiores (Barnes, 1994; 2012). Ao contrario da hemivértebra, esta atravessa a linha
medial, tendo o diametro de uma vértebra comum (Barnes, 1994; 2012). Em individuos
mais velhos, pode ser confundida com fraturas por compressdo (Barnes, 1994) e em casos
extremos, podera haver uma agenesia do corpo da vértebra e, consequentemente, uma
cifose severa (Isidro et al., 2021). Shanidar 3, um fossil de Neandertal do sexo masculino
proveniente do Iraque, apresenta hipoplasia ventral de trés corpos vertebrais, entre a T12
e a L2 (Trinkaus, 2018). Pitre (2004) relata um caso (2,4%) de hipoplasia do corpo
vertebral, também na regido toracica. Na presente amostra foi identificada em dois

individuos do sexo feminino, ambas em vértebras toracicas.

4.3. Prevaléncia de outros defeitos

Outros defeitos que poderdo ser considerados do desenvolvimento, ndo descritos por
Barnes (1994), mas por outros autores (Sueiro, 1926; Sousa et al., 1988; Du Plessis,
2017), estdo presentes na amostra.

Comecando pela dupla faceta da superficie superior do atlas, presente em 12,9%
dos individuos. Thompson (2022) aponta para uma maior prevaléncia nas populacdes
europeias, cerca de 15,6%. Ja Le Double (1912) encontrou uma incidéncia de 6,1%. A
prevaléncia varia de populagdo para populacdo (Paraskevas et al., 2008). N&o se
encontrou uma relacdo entre a divisdo das facetas da superficie superior do atlas e dos
condilos occipitais. Quanto a lateralidade, alguns estudos indicam que os valores da dupla
faceta unilateral e bilateral sdo semelhantes (Paraskevas et al., 2008). Finnegan (1978)
descreve como uma das caracteristicas ndo métricas variaveis do esqueleto humano e
acrescenta que ndo existe uma diferenca estatistica da presenca ou da lateralidade em
relacdo ao sexo, tal como reporta o presente estudo.

A origem da dupla faceta superior do atlas € debatida, uma vez que poucos estudos
abordam o tema (Paraskevas et al., 2008), mas o facto de s6 se encontrar em humanos

entre os primatas faz com que alguns autores considerem que podera ser resultado de
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modificag¢Oes funcionais relativas a aquisicao da postura ereta e do bipedismo (Billmann
et al., 2007; Paraskevas et al. 2008).

Passando ao foramen transverso duplo, este é encontrado em 2,7% dos individuos
da amostra, todos do sexo feminino, e em 12,8% da CEIl., onde a distribui¢do entre os
sexos passa a ser semelhante. Sousa et al. (1988), ao estudarem a charneira
occipitocervical de uma amostra portuguesa, notam a presenga deste caracter em 9,5%
dos individuos. As descricdes desta caracteristica sao muito escassas, principalmente na
paleopatologia. Le Double (1912) afirma que os vasos vertebrais sdo um fator
significativo na formagdo do fordmen transverso e que o surgimento de um foramen
transverso duplo poderé estar relacionado com a duplicagdo da artéria vertebral, teoria
que Murugan e Verma (2014) também apresentam. Zibis et al. (2016) apontam uma
prevaléncia de 13,7% para uma amostra europeia, bilateral em 6,8% dos individuos, ja
Sanchis-Gimeno et al. (2018) indicam uma prevaléncia de 7,8%. De modo geral, 0s
autores ndo encontram uma tendéncia para o surgimento deste defeito entre 0s sexos.
Apesar de ser um tema prioritario na investigacéo clinica (Moreira, 2019), tendo em conta
que a alteracdo podera ter consequéncias catastroficas durante cirurgias, uma vez que a
artéria vertebral podera estar numa diferente posicao (Zibis et al., 2016), seria uma mais-
valia a elaboracdo de novos estudos paleopatolégicos para esta caracteristica.

Por fim, foi encontrado um caso de espondil6lise da Gltima vértebra lombar num
individuo do sexo masculino. Acrescentando os casos identificados por Gonzélez-Ruiz,
que encontrou em 3% (3/99) dos individuos do sexo masculino e 2% (2/99) do sexo
feminino, a CEI passa a ter uma prevaléncia de 2,1%, com a espondilélise da ultima
vértebra lombar presente em 1,4% dos individuos do sexo masculino e 0,6% dos
individuos do sexo feminino. A espondildlise é a falha da ossificagdo da pars
interarticularis da vértebra, resultando a separacdo da vértebra em duas partes (Mays,
2005). Esta ocorre mais frequentemente na coluna lombar e no primeiro segmento
sagrado, afetando mais frequentemente o sexo masculino (Barnes, 1994).

A origem da espondil6lise ndo é consensual e é altamente debatida (\Vercelotti et
al., 2008; Lewis, 2019), contudo, estudos recentes de defeitos do desenvolvimento
apresentam a espondilélise como um defeito congenito (Vasilica-Monica et al, 2015; Du
Plessis, 2017). Esta € reportada em toda a historia da humanidade. Um individuo do sexo
masculino encontrado em Sima de los Huesos, Atapuerca, apresenta espondil6lise na

ultima vértebra lombar (Trinkaus, 2018). Haukipuro e colaboradores (1978) estudaram a
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descendéncia de um homem nascido em 1868, a partir de dois casamentos, e os resultados
obtidos indicam uma possivel heranga genética de um “gene da espondil6lise” dominante,
com variaveis expressoes.

Na presente amostra, o individuo com espondil6lise tem idade a morte de 67 anos
e, como profissdo, “proprietario”, o que € considerado um trabalho ndo manual na CEl
(Cardoso e Henderson, 2013). O corpo vertebral, principalmente na superficie, tem um
aspeto achatado, o que podera ser uma consequéncia de altos niveis de compressao da
coluna vertebral, uma vez que a auséncia do arco vertebral muda a distribuicdo do peso
pelo corpo da vértebra (Vercellotti et al., 2008). Assim sendo, sugere-se que 0 surgimento
da espondil6lise no presente individuo, tal como apontado por Lewis (2019), podera
assumir-se com uma origem multifatorial, com predisposicdo genética e influéncia de
fatores extrinsecos, nomeadamente, a atividade fisica, mesmo ndo tendo uma profissdo

manual.

4.4. Coocorréncia de defeitos do desenvolvimento

A coocorréncia de defeitos do desenvolvimento tem vindo a ser descrita como
associacOes de defeitos no mesmo individuo (Sueiro, 1926; Sousa et al., 1988; Usher e
Christensen, 2000), mas raros sao 0s estudos que procuram estabelecer associagdes gerais
a partir de uma amostra (Barnes, 1994; Du Plessis et al., 2022).

Estudar padroes de formacéo dos defeitos permite sugerir um gene pool comum
ou influéncias culturais (Barnes, 1994), assim como inferir tendéncias familiares
(Haukipuro et al., 1978; Cvréek et al., 2018; 2021). No presente trabalho, 15,6% dos
individuos possuem mais do que um defeito, ndo havendo uma dependéncia entre sexo
do individuo e coocorréncia de defeitos para a amostra. Se se tiver em conta apenas 0s
individuos com algum tipo de defeito, 32,9% possuem mais do que um, surgindo
individuos com dois, trés e quatro defeitos em simultaneo. Du Plessis e colaboradores
(2017) afirmam que, se presente, um individuo tera mais provavelmente dois ou trés
defeitos simultaneamente, com dois sendo o0 mais provavel. No presente estudo, 0s
defeitos isolados sdao mais comuns. Barnes (1994) afirma que um terco dos individuos
com defeitos do desenvolvimento possuem mais do que um defeito em simulténeo, o que

se verifica na presente amostra.
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Notou-se um padrdo de associacdo, uma vez que todos os individuos com falha
na diferenciacdo da coluna toracolombar também apresentam falha na diferenciagdo na
coluna sagrada, contudo, apenas trés individuos (2,2%) apresentam este defeito, o que
ndo permite criar uma associacdo estatisticamente significativa. Por outro lado, no estudo
de Du Plessi e colaboradores (2022), as vértebras de transi¢do toracolombares tém uma
prevaléncia de 35% e os autores também notam que esta é 100% associada a
lombarizacdo, além de relacionarem também a 100% com a espondilolise e as
transformacdes homedticas.

Um defeito do desenvolvimento na coluna vertebral surge quando acontece uma
disrupgdo de um centro de ossificacdo secundario (Barnes, 1994; Sadler, 2005; Klimo et
al., 2007). A charneira toracolombar é o ponto de partida para a ossificacdo, que se
difunde, na direcdo cranial e caudal, através da coluna vertebral (Bess e Line, 2022).
Tendo em conta que uma alteracdo nesta charneira deve acontecer para se formar uma
veértebra de transicdo lombar, é possivel esperar que este erro perturbe outros centros de
ossificacdo, levando a novos defeitos, devido ao efeito cascata (Du Plessis et al., 2022).

Por outro lado, Barnes (1994) defende que poderdo existir alteracdes em
diferentes charneiras no mesmo individuo sem serem relacionadas, uma vez que 0s
somitos se desenvolvem em tempos diferentes. Assim sendo, o distirbio de uma charneira
ndo implica o disturbio de outra, segundo esta autora.

As anomalias homeoticas e meristicas, ou seja, 0s erros de segmentacao e as falhas
na diferenciacdo, s&o comummente encontradas em combinagdo com outras anomalias
vertebrais (Oostra et al., 2016), tendéncia que se verificou na amostra, contudo, sem um
padréo definido.

Analises de outras amostras esqueléticas contribuirdo para melhor conhecer os

padrdes de coocorréncia de defeitos do desenvolvimento da coluna vertebral.

45. Limitacdes do estudo

A divergéncia nas nomenclaturas e nos metodos de classificagdo foi uma das
principais dificuldades. Alem de haver poucos trabalhos escritos em portugués, o que
dificulta a traducédo, também surgem diversos termos para descrever a mesma anomalia.
Nos estudos portugueses do século XX, por exemplo, o defeito que neste trabalho é

definido como "fenda do arco vertebral” (cleft neural arch, para Barnes (1994; 2012), é
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denominado “deiscéncia do arco vertebral” (Sueiro, 1926; 1933; Costa, 1938; Sousa et
al., 1988), “raquisquise” Costa (1938) ou, ainda, spina bifida latente (Sueiro, 1926). O
mesmo acontece com publicacdes em inglés, onde a fenda sagital, por exemplo, surge
como ‘“sagittal cleft vertebrae”, “butterfly vertebrae” ou “anterior rachischisis”
(Katsuura e Kim, 2019).

Ademais, sdo escassos 0s estudos que tenham em conta toda a coluna vertebral.
Geralmente, sdo voltados para a coluna toracolombar e mais focados em casos clinicos,
0 que dificulta a comparacdo interpopulacional.

Tendo em conta que sdo observacdes qualitativas, o critério de classificacdo
também poderéa variar de autor para autor, como é o caso das alteracdes nas charneiras,
onde nem sempre € identificado se se trata, por exemplo, de uma sacralizacdo completa
ou incompleta.

Por fim, é impossivel reconstruir os eventos embrioldgicos dos individuos
estudados e, por isso, ndo € possivel saber ao certo 0 que provocou 0 erro que originara o

defeito.
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5. Consideracoes finais e principais dados obtidos

Ao longo deste estudo desenvolveu-se uma andlise sistemética dos defeitos do
desenvolvimento com o objetivo de estudar a sua prevaléncia e a coocorréncia na Colecao
de Esqueletos Identificados da Universidade de Coimbra (CEIl). Para tal, procedeu-se a
anélise de uma amostra de 147 individuos, 78 do sexo masculino e 69 do sexo feminino,
com idades & morte compreendidas entre os 21 e os 79 anos, seguindo os métodos
estabelecidos por Barnes (1994). O uso do método de classificacdo facilitou a
identificacdo e a classificacdo. Além dos defeitos propostos pela autora, pesquisaram-se
outros caracteres reportados em diversos estudos, nomeadamente, a dupla faceta superior
do atlas, o duplo fordmen transverso e a espondildlise.

Foram encontrados defeitos em 66 individuos (45%), 41% do sexo feminino e
59% do sexo masculino, ndo se verificando uma diferencga estatisticamente significativa
entre 0s sexos para a presenca de defeitos do desenvolvimento da coluna vertebral
(p=0,0743).

Todos os defeitos encontrados tém origem em condi¢des da mesoderme paraxial,
uma vez que em nenhum dos individuos foram identificados defeitos do tubo neural nem
do notocordio. As principais regides da coluna vertebral afetadas séo as zonas de transicédo
occipitocervical, lombossagrada e sacrococcigea, com prevaléncias totais de 10,8%, 11%
e 14,3%, respetivamente. N&o foram encontradas diferengas estatisticamente
significativas entre 0s sexos em nenhuma destas anomalias.

De seguida, pretendeu-se verificar a existéncia de coocorréncias de defeitos dentro
da amostra, o que se verificou em 32,9% dos individuos com defeitos. Sugere-se a
associacdo entre falhas na diferenciacdo da coluna toracolombar e da coluna
lombossagrada, uma vez que todos os individuos com vértebras de transicdo lombares
apresentam defeitos também na regido inferior, 0 que se podera explicar pelo efeito
cascata. Contudo, devido a baixa frequéncia de individuos com este defeito e a
possibilidade de ser uma ocasionalidade, s&o necessarios estudos mais aprofundados no
assunto.

Por fim, comparando com outros estudos realizados, percebeu-se que os valores
obtidos séo, de modo geral, de acordo com os encontrados na literatura, tendo em conta
as variagdes populacionais, porém, algumas divergéncias poderdo ter origem nos

diferentes sistemas de classificacao.
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Ainda que os gatilhos para cada tipo de defeito ndo retnam consenso na
comunidade cientifica, a relativa baixa prevaléncia, associada & auséncia de defeitos do
notocordio e do tubo neural pode indicar que estes individuos ndo tiveram graves
problemas nutricionais, 0 que ndo seria de esperar neste individuos -pois as profissdes
registadas indicam maioritariamente trabalhos pouco qualificados- e/ou uma baixa
endogamia. Futuras descobertas sobre os fatores extrinsecos e intrinsecos originarios de
cada defeito poderdo permitir uma melhor interpretacdo dos resultados.

Como comentario finais pode afirmar-se que:

1) Todos os defeitos resultam de disrupgdes durante o desenvolvimento
embrionario, a maioria da mesoderme paraxial, uma vez que nao se
encontraram do tubo neural nem do notocérdio. Ndo existem diferencas
estatisticamente significativas, mas existem tendéncias para o surgimento de
um defeito do desenvolvimento ou para o sentido da deslocacdo da zona de
transicdo entre 0s sexos.

2) A auséncia de defeitos do tubo neural e do notocérdio podera indicar uma
alimentacéo suficiente para atingir as necessidades nutricionais das gestantes.

3) Verificam-se associacdes entre diferentes defeitos e o surgimento de um
padrdo para os defeitos da coluna toracolombar, sendo necessarios estudos

adicionais para perceber a significancia estatistica dos mesmos.

Diversos trabalhos focam-se apenas numa parte da coluna vertebral ou num s6
defeito. O estudo da base do crénio e de toda a coluna vertebral, nomeadamente, a direcéo,
a lateralidade e o grau do defeito, aliado as informacdes biograficas possiveis de se obter
para os individuos da CEI, fazem com que este estudo se destaque e possibilite
comparagdes com futuros trabalhos elaborados noutras colegdes e contextos.

Estudos futuros de defeitos do desenvolvimento noutras partes do esqueleto,
nomeadamente, no esterno e nas costelas, poderédo aprofundar o conhecimento de defeitos
do desenvolvimento do esqueleto axial, uma vez que é uma area ainda pouco explorada,
e melhorar o entendimento dos impactos das condi¢des socioeconomicas e demograficas

no desenvolvimento e na saude.
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7. Apéndices

Apéndice A: Ficha de registo utilizada.

Anotagoes:
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ASM Osteology Recording Packet (2018)
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Apéndice B: Defeitos do desenvolvimento presentes na amostra (N=66).

Ne do  Sexo Mesoderme Paraxial Outros
Individuo
Erros de Falha na Diferenciacéo Atraso no desenvolvimento
Segmentacdo
1 M - ocC - -
14 M - ocC - -
15 F - - HET DFT
19 F - TL+LS - -
20 F IN - - -
21 M IN LS - ESP
24 M - TL+LS - -
31 F SN - - -
32 M - - HCV -
34 F - LS HAV DFA
40 F - OC+LS - DFA
42 F - sC - -
55 F - OC+SC - -
58 F - SC - -
67 F - - HET DFT
72 M - oC - DFA
80 M - OC+SC - -
92 M - sC - -
98 M - - - DFA
99 F - - HET -
103 M - SC - -
104 M - sC - -
116 M - sC HET DFA
119 F SN - - -
121 M - OC+LS+SC - -
123 F IN - - -
128 M SN - - DFA
131 F - sC HET -
138 M SN SC - -
142 F - OC+SC HET -
146 M - sC - -
160 F - LS - -
162 M - OC+LS - -
163 F SN - - -
177 F - ocC - -
178 M - ocC - -
184 M - LS - -
196 M - SC - -
199 M - sC - -
210 M - OC+LS+SC HET DFA




213 M - - - DFA
231 M IN - -

246 M - - HET DFA
247 F - LS+SC -

252 F IN LS+SC -

287 M IN - -

299 M - SC -

320 M VB LS+SC - DFA
326 F - LC -

340 M - LS+SC - DFA
342 F IN OC+LS HET DFA
359 M - - HET DFA
361 F - ocC - DFA
364 F - SN -

371 F - - - DFA
375 M - - - DFA
382 M - SC -

387 F - - - DFA
395 M - SC - DFA
397 M - sC -

399 F - SC - DFA
401 M - LS -

439 M IN - -

470 M IN - HCV

Legenda: IN: vértebras infranumerarias; VB: vértebras em bloco; SN: vértebras
supranumerarias.

Falha na transi¢cdo- OC: occipitocervical; CT: cervicotoracica; TL: toracolombar; LS:
lombossagrada; SC: sacrococcigea.

HAYV: hipoplasia do arco vertebral; HET: hipoplasia de elementos transversos; HCV:
hipoplasia do corpo vertebral; DFA: dupla faceta superior do atlas; DFT: duplo foramen
transverso; ESP: espondildlise.
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