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RESUMO

A Artrogripose Mdultipla Congénita (AMC) é uma sindrome rara, que representa um grupo de condigées congénitas
caracterizado por contraturas articulares em duas ou mais articulagGes, ndo progressivas, geralmente simétricas, de
etiologia desconhecida e que pode estar associada a outras malformagGes, como viscerais e neuroldgicas. Apresenta-
mos dois casos isolados com achados caracteristicos de AMC, atendidos em ambulatério de pediatria de alto risco de
uma cidade do Oeste do Parana. Caso 1: lactente, sexo feminino, 14 dias de vida, com redugdo dos movimentos fetais
referidos pela mae, apresentando malformagdes envolvendo somente os membros, visualizadas logo apds o nasci-
mento. Caso 2: lactente, sexo masculino, quatro meses de vida, com diagndstico de hipocinesia fetal ao ultrassom
obstétrico de 23 semanas, ao nascimento apresenta contraturas dos membros e disfungdo do sistema nervoso cen-
tral. O diagndstico da artrogripose é complexo e essencialmente clinico, sendo necessaria uma anamnese meticulosa,
contemplando uma avaliagdo da gestagdo, via de parto, histéria familiar e um exame fisico minucioso, classificando
quais os tipos de contraturas, membros envolvidos, presenca de musculatura alterada e de alteragdes neuroldgicas,
a fim de diferenciar a AMC das outras sindromes que também cursam com contraturas articulares. O seguimento e
tratamento dos lactentes com artrogripose devem ocorrer em acompanhamento multidisciplinar devido as variadas

manifestagdes que a doenga pode apresentar e a caracteristica de recidiva ao longo dos anos.

PALAVRAS-CHAVE: Artrogripose, Hipocinesia Experimental, Contraturas, Integralidade em Saude.

INTRODUCAO

Sindrome rara e de etiologia desconhecida,
a Artrogripose Multipla Congénita (AMC) foi descri-
ta por Otto como miodistrofia congénita em 1841,
e denominada como AMC por Stern, em 1923%3,
Com uma prevaléncia estimada variando entre um
a cada 3.300 e 12.000 nascidos vivos em ambos
0s sexos, a AMC é um termo usado para descrever
um grupo de condicGes congénitas, caracterizada
por varias contraturas articulares em duas ou mais
articulagdes, ndo progressivas e geralmente simé-
tricas*>. Além do envolvimento dos membros, pode
manifestar também assimetria facial, micrognatia,
nariz em sela, pele delgada, atrofia muscular, es-
coliose, degeneragdes nos sistemas nervoso e uri-
nario, hipoplasia pulmonar, intestino imaturo e/ou
curto e osteoporose de 0ssos longos®~’.

A etiopatogenia da AMC é multifatorial e,
apesar de ainda ter a causa exata desconhecida

1 Universidade Federal do Parana (UFPR). Campus Toledo, (PR), Brasil.
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por alguns profissionais, resulta de fatores gené-
ticos, parentais, ambientais e/ou anormalidades
durante o desenvolvimento fetal que atingem a
mde e o concepto, como: medicamentos, infec-
¢Oes, oligoidramnio, polidrémnio, alteragdo uteri-
na, doencas cronicas e traumas®’.

Clinicamente a AMC ¢é classificada por Hall’
em trés categorias, em ordem de gravidade: envol-
vimento somente dos membros, envolvimento dos
membros mais outra anormalidade e envolvimento
dos membros com disfungdo do sistema nervoso
central (SNC). A cognigdo, que inclui aspectos de
percepgdo, atengdo, memoria, bem como desenvol-
vimento da linguagem, pode ser afetada se o SNC
estiver envolvido, devido a associacao entre a AMC e
genes relacionados ao desenvolvimento e a diferen-
ciacdo de células neurais®. A disfuncdo pode se ma-
nifestar através de atraso no desenvolvimento neu-
ropsicomotor, microgiria, microcefalia, convulsoes,
hidrocefalia, lisencefalia e auséncia do corpo caloso®.
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O objetivo deste estudo é relatar dois casos
de artrogripose, destacar a AMC entre os diag-
nosticos diferenciais de outras sindromes que
também evoluem com contraturas articulares,
assim como enfatizar a importancia do trabalho
multidisciplinar no diagndstico da doenga e no
prognéstico das criancas acometidas, visto que o
tratamento adequado pode propiciar melhor qua-
lidade de vida as criancas e a oportunidade de
uma vida com menos limitacdes.

RELATO DO CASO
CASO 1

Lactente do sexo feminino, com 14 dias de
vida, nascida em 2019, caucasiana, encaminhada
ao ambulatoério de alto risco por malformacgao das
maos e dos pés, visualizada logo apds o parto,
para acompanhamento multidisciplinar.

Mae de 29 anos, terceira gestagdo, sem inter-
corréncias, infecgGes gestacionais ou traumas, sen-
do antecedida por um parto cirdrgico e um aborto
espontaneo de seis semanas gestacionais seguido
de curetagem. Mde, com histoérico pessoal de sin-
drome de Legg-Calvé-Perthes e asma, em uso de
corticoide inalatdrio, nega malformacGes uterinas e
auséncia de consanguinidade entre os pais.

Historia familiar de tia paterna com hidro-
cefalia e posterior ébito e natimortalidade em tio
paterno, sem investigagao de causa, em gestagao
gemelar tardia. Irma@ mais velha ndo apresenta
anormalidades congénitas ou de desenvolvimento.

Relato materno de pouca movimentagao in-
trauterina, principalmente no terceiro trimestre.
A ultrassonografia (USG) morfoldgica apresentou
polidramnio. Recém-nascida (RN) de 39 semanas
gestacionais, pesando 2,950 kg, 42 cm de com-
primento, 36 cm de perimetro cefalico, Apgar 9 e
10, parto via cesariana. Triagem neonatal bioldgi-
ca ampliada, triagem auditiva neonatal e teste do
reflexo vermelho sem alteragoes, caridtipo 46, XX.

Ao exame fisico, massa muscular adequada
para idade, sem necessidade de maiores investi-
gacgles, quadris com limitagdo da abdugdo, pés
com talus vertical bilateral, rigidos e com limita-
¢do da flexdo plantar. Maos com deformidades,
em flexdao dorsal dos punhos, articulagdes inter-

falangeanas estendidas, com desvio ulnar e mi-
crognatia. Desenvolvimento neurolégico adequa-
do para a idade.

Ultrassonografia do quadril apresenta redu-
cdo do angulo alfa e radiografia de quadril mostra
subluxacgdo a direita. Radiografias das maos direi-
ta e esquerda com deformidade de ossos da mao.
Radiografias dos pés direito e esquerdo apresen-
tam alteracdes da disposicao de falanges do 2° ao
5° dedo com sobreposicdo dos dedos, sinais de
pés talus verticalis e acentuagdo do arco plantar
(Figura 1). Ecografia de abdome total e ecocar-
diograma sem alteragdes.

Figura 1. Radiografia do primeiro caso. A: Luxagéao superior do
quadril direito, com sinais sugestivos de displasia do desenvol-
vimento do quadril. B: Membros inferiores apresentando sinais
de pés talus verticalis e posigéao de flexdo dos pododactilos
com acentuagao do arco plantar. C: Membro superior direito em
repouso. D: Membro superior direito com extenséo passiva dos
quirodactilos. Ambas posig¢des (C e D) apresentam contraturas
fixas no punho e quirodactilos.

RN encaminhada ao hospital de referéncia
em pediatria da América Latina, onde foi confirma-
do o diagnostico de artrogripose distal. A lactente
fez uso de imobilizagdo com gesso em membros
inferiores por dois meses, em uso de ortese nas
maos, solicitada cirurgia de corregdo para os pés,
procedimento em fila de espera. Apds fisioterapia,
apresenta melhora funcional. Aguarda avaliacao
com fonoaudidloga e buco-maxilo-facial.
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CASO 2

Lactente, sexo masculino, quatro meses e
trés dias de vida, encaminhado ao ambulatério de
alto risco para atendimento multidisciplinar por
diagndstico de AMC.

Historia gestacional de USG morfoldgica de
primeiro trimestre com translucéncia nucal al-
terada (0,57 mm). A segunda USG morfoldgica
evidenciou hidropsia fetal, linfangioma do tipo hi-
groma cistico e polidrédmnio. A gestante foi enca-
minhada para Curitiba, onde foram identificadas
em USG acinesia fetal, micrognatia moderada e
presenca de contraturas: maos fechadas, dedos
da mao esquerda sobrepostos, coxas unidas e
paralelas, com flexao sobre o tronco e hiperex-
tensdo dos joelhos, quadro compativel com AMC.

Mae de 31 anos, terceira gestacdo e his-
térico de dois partos cesarianos, nega complica-
¢Oes gestacionais, traumas ou doencgas infeccio-
sas. Ndo faz uso alcool, tabaco ou outras drogas
e nega doengas prévias, patologias gestacionais,
alteragdes uterinas ou natimortalidade. Sem his-
torico familiar de malformagdo ou outras doen-
cas. Relata-se parentesco de quarto grau de con-
sanguinidade entre os progenitores.

Lactente, nascido em 2018 de parto cesa-
riana, com 37 semanas gestacionais, 3,240 kg,
perimetro cefélico de 36 cm, Apgar 5 e 7 (por
hipoatividade e apneia), neonato sem reflexo de
succao e degluticdo ao nascimento. Evidenciado
presenca de pequeno higroma cistico em regido
cervical, sem necessidade de investigagao e in-
tervengdes. Triagem auditiva neonatal alterada,
sendo solicitado exame Potencial Evocado Auditi-
vo do Tronco Encefdlico com resultado normal bi-
lateralmente. Triagem neonatal bioldgica amplia-
da sem alteragoes e cariétipo de 46, XY. Exame de
fundo de olho apresentou hemorragias pré-reti-
nianas bilaterais e difusas em polo posterior, ja na
fundoscopia, presenca de micro-hemorragia Unica
em regiao macular, em reabsorgao.

Encaminhado a Unidade de Terapia Inten-
siva Neonatal (UTIN), onde permaneceu por 45
dias, e necessitou de ventilagdo mecanica, sonda
nasogastrica e posterior gastrostomia. Evidencia-
do forame oval patente, luxagcao de quadris e jo-
elhos. Realizado eletroencefalograma que eviden-
ciou atividade epileptiforme frequente nas regides
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fronto-centro-temporais, sem evidéncias clinicas,
tratadas com clonazepam e fenobarbital. Em to-
mografia computadorizada de cranio, presenca de
sinais de perda volumétrica cerebral, focos de hi-
poatenuacgdo na substancia branca periventricular
e dos semiovais de aspectos inespecificos.

Aos quatro meses de vida passa a sustentar
os olhos abertos, entretanto, ndo realiza abertura
e fechamento das maos e possui restricdo de mo-
vimentos em membros superiores. Ndo apresenta
movimentacdo na articulagdao do joelho, move-se
com ajuda da musculatura abdominal (Figura 2).

E

Figura 2. Paciente do segundo caso. A - Posi¢cdo em repouso:
verificam-se contraturas em membros superiores e alteragdes na
disposigao dos quirodactilos. Nos membros inferiores, visualiza-
-se contratura fixa, extensdo do quadril, joelhos hiperestendidos
e sobreposigédo de pododactilos. B - Membros superiores em
extensdo passiva: observam-se contraturas fixas e limitagéo de
movimento. Nota-se, na figura, micrognatia em face e bolsa de
gastrostomia.

A mae referiu melhora da motricidade e da
sustentagdo do pescogo apdés acompanhamento
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com fisioterapia e fonoterapia, porém, relata que
aos 16 meses de vida o lactente realiza degluticao
de pequenas doses de agua ofertadas com serin-
ga e ndao mantém a boca fechada. Lactente enca-
minhado ao Hospital Referéncia de Pediatria da
América Latina, onde faz acompanhamento com
gastroenterologista, neurologista, ortopedista e
geneticista. Permanece em uso de clonazepam,
fenobarbital e oxcarbazepina para tratamento das
crises convulsivas ténico-clénica.

Ambas as criangas seguem em acompanha-
mento multidisciplinar pela Atencdo Primaria em
conjunto com o ambulatério de alto risco Modelo
de Atencdo as Condicdes Cronicas (MACC).

De acordo com a carta circular n.°
166/2018-CONEP/SECNS/MS, esse relato de dois
casos foi aprovado pelo CEP/SCS/UFPR no pare-
cer consubstanciado nimero 4.219.939.

DISCUSSAO

A acinesia ou hipomobilidade fetal, principal
achado etioldgico da artrogripose, pode estar re-
lacionada a fatores miogénicos, doencas dos teci-
dos adjacentes ao ambiente em que o feto se de-
senvolve, doengas maternas, fatores mecanicos,
vasculares ou nutricionais e fatores neurogéni-
cos>7919, A contratura articular é um sinal clinico
presente em mais de 400 doencgas, independente-
mente da patologia subjacente ao aparecimento
dessa hipomobilidade®.

Ha uma relagdo clinica de precocidade no ini-
cio da hipomobilidade fetal e a gravidade das se-
quelas’. Associacao afirmada nos relatos de casos
descritos acima: no caso 1, a mae sensibilizou a
diminuicdo dos movimentos intra-Utero no tercei-
ro trimestre gestacional e obteve como diagndstico
artrogripose distal I, primeiro tipo da classificacao
de Hall; ja no segundo caso, a mae identificou a
hipocinesia em periodo anterior as 23 semanas
gestacionais e o neonato apresentou sequelas com
maior gravidade, sendo classificado no terceiro tipo
de Hall, devido ao envolvimento no SNC7%:11,

Quando a artrogripose compromete ex-
clusivamente os membros, é possivel identificar
como principais manifestacdes a flexao palmar
com desvio ulnar da mao, pé talo vertical, luxa-
¢do dos quadris e contratura dos dedos!’°. Nes-

sas situacOes, a gravidade de cada situagao de
AMC depende, entre outras condicGes clinicas, de
quantas articulagdes do corpo sdo afetadas e seu
nivel de rigidezs. Outras anormalidades ndo arti-
culares também sdo associadas frequentemente
com a artrogripose, como cardiopatias congéni-
tas (forame oval patente) e distlUrbios neuroldgi-
cos (crises convulsivas), achados destacados no
paciente do segundo caso, além das contraturas
caracteristicas de artrogripose®10.12,

A AMC também pode provocar disfagia e
dificuldade de degluticdo nos pacientes que pos-
suem sequelas como micrognatial3. A contragao
da articulacdo temporomandibular também é um
fator comumente agravante!*. Quando associa-
das, essas disfungdes orofaringeas podem im-
pedir uma alimentagdo segura pela via oral pelo
risco de aspiragao, indicando a abertura de uma
via alternativat3'4, No caso 2, a gastrostomia foi
prescrita a fim de fornecer uma via de nutrigao
enteral de longo prazo adequada ao pacientel4.
Ademais, no seguimento desses pacientes, é
necessaria a investigacdo de outros problemas,
como respiratorios, estéticos e na fala, comuns
nos portadores de micrognatismo, de forma a
ampliar ndo s6 a qualidade de vida, como, tam-
bém, suas sobrevidasio !>,

O diagnéstico da artrogripose é complexo e
essencialmente clinico, devido a grande variedade
de sindromes que podem cursar com contraturas
articulares'?. Cerca de 75% das vezes o diagnosti-
co é feito tardiamente (apds o nascimento), como
constatado no caso 1, possivelmente devido a fal-
ta de pesquisa sobre movimentagdo fetal durante
o pré-natal, fato que retarda o inicio precoce do
tratamento e prejudica o prognodstico’2, Para uma
avaliacdo completa, é necessario investigar a ges-
tacdo, via de parto, histéria familiar e um exame
fisico minucioso, principalmente visando classificar
quais os tipos de contraturas, membros envolvidos,
postura de flexdo ou extensdo, presenca de mus-
culatura alterada e de alteragdes neuroldgicas*®:12,

A gama de diagndsticos diferenciais para a
artrogripose é extensa, e exames como radiogra-
fias, testes genéticos, bidpsias musculares e exa-
mes de sangue podem ajudar a excluir outras cau-
sas quando o diagndstico apenas clinico for de dificil
conclusao?®. Entre essas patologias diferenciais es-
tdo a sindrome de Larsen, sindrome de Escobar, os-
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teogénese imperfeita, sindrome do alcoolismo fetal,
mielomeningocele, sindrome de Turner, trissomia
do 21, entre outras®. A exclusdo de diagndsticos é
realizada por exames e detalhes clinicos caracteris-
ticos de cada doenga. Em casos de duvidas, a AMC
deve ser avaliada como diagnostico de excluséo,
descartando outras causas. Para excluir a sindrome
de Escobar, por exemplo, além das contraturas, de-
vemos evidenciar a presencga de sindactilias, fenda
labial ou palatina e, mais classicamente, presenca
de pterigio cervical® 1>,

Descrito em ambos os casos, o diagndstico
e a conduta precoce, via equipe multidisciplinar,
é de importancia singular, principalmente durante
o primeiro ano de vida, periodo em que a crianca
estara se adaptando para comecar a caminhar,
minimizando as sequelas e o comprometimento
da autonomia do lactente®!2,

O seguimento e tratamento da artrogripo-
se devem ocorrer de forma criteriosa, devido as
variadas manifestacdes que a doenga pode apre-
sentar, as multiplas articulagdes que podem ser
acometidas e a caracteristica de recidiva ao longo
dos anos, pois as contraturas e rigidez de tecidos
periarticulares impedem um definitivo remode-
lamento osteoarticular, tornando necessario um
acompanhamento prolongado com assisténcia de
equipe multiprofissionalt7:°,

Em casos de AMC mais severos ou negligen-
ciados, além de sessGes de fisioterapia, do uso de
orteses, imobilizacdo com gesso e manuseio das
deformidades, faz-se preciso a cirurgia de corre-
¢ao das deformacdes osteoarticulares em maos,
punhos, coluna, quadris, joelhos ou pés, buscan-
do a independéncia de socializacdo e deambula-
¢do ao permitir a mobilidade de membros®12,

A melhor conduta destinada ao portador de
AMC inclui, em todas as fases da vida, a educa-
¢ao dos pais referente a natureza da doenca e um
atendimento multidisciplinar com profissionais de
diversas areas - pediatra, ortopedista, neurolo-
gista, geneticista, fisioterapeuta, psicélogo, nutri-
cionista, assistente social, entre outros>'°.

Desse modo, a integralidade do cuidado as-
sociada a equidade s&o principios do Sistema Unico
de Saude (SUS), fundamentais para o seguimento
do cuidado aos portadores de AMC. Uma vez que
contempla todas as agdes de promogao, tratamen-
to e reabilitagdo e garante o acesso a todos os
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niveis de atencdo, mediante a integragdo dos ser-
vigos, como descrito nos relatos que necessitaram
de encaminhamento via MACC. Assim, é possivel
evidenciar o qudo importante e necessario se faz
0 SUS para o diagndstico e manejo dos portadores
da desafiadora sindrome de AMC, visando o cuida-
do de forma coordenada e resolutivat®.
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