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Diagnostico Pre-Natal da Artrogripose
Multipla Congénita - Relato de Caso

Prenatal Diagnosis of Arthrogryposis
Multiplex Congenita — A Case Report

Carlos Augusto Alencar Janior, Francisco Edson de Lucena Feitosa
Mac Gontei, Sammya Bezerra Maia, Dalgimar Beserra de Meneses

RESUMO

A artrogripose multipla congénita é caracterizada pela presenga, ao hascimento, de multiplas
contraturas articulares. O diagnostico pré-natal é dificil, existindo poucos relatos na literatura.
Baseia-se, especialmente, na combinacdo de acinesia fetal, posicdo anormal dos membros,
retardo de crescimento intra-uterino e polidramnio. Descrevemos um caso de artrogripose
multipla congénita diagnosticado pela ultra-sonografia no terceiro trimestre gestacional. Os
principais achados foram a auséncia de movimentacao fetal, polidramnio e concepto com
retardo de crescimento intra-uterino, tipo misto, com acentuada diminuicéo da circunferéncia
abdominal e torécica, implantacdo baixa dos pavilhGes auriculares, micrognatia, flexao
continua dos membros inferiores e superiores, rotacdo interna dos fémures e pé torto a

direita.

PALAVRAS-CHAVE: Diagnéstico pré-natal. Ultra-sonografia. MalformacGes fetais.

Introducdo

A artrogripose mualtipla congénita é
caracterizada pela presenca, ao nascimento, de
multiplas contraturas articulares. A adequada
movimentacgéo intra-uterina é essencial para a
perfeita formacédo das articulacfes fetais, o que
ocorre durante o terceiro més gestacional?2,
Qualquer alteracdo que limite os movimentos do
concepto durante este periodo critico do
desenvolvimento podera levar a instalacdo das
contraturas congénitas*. O processo deve iniciar-
se precocemente, uma vez que 0S espagos
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articulares estdo quase completos na oitava semana
gestacional.

Os principais fatores etiolégicos sdo as
doencas neurolégicas e musculares, os defeitos
esqueléticos, as anomalias cromossémicas, as
alteracdes do tecido conjuntivo e a compressao
fetal. O resultado da gestacdo e o risco de
recorréncia variam largamente na dependéncia da
etiologia responsével pelo quadro e das anomalias
fetais evidenciadas concomitantemente. Embora
exista relato ecografico da artrogripose
diagnosticada no primeiro trimestre gestacional?,
o diagnostico pré-natal é dificil, existindo poucos
relatos na literatura®®°'4, Baseia-se, especialmente,
na combinacédo de acinesia fetal, posicdo anormal
dos membros, retardo de crescimento intra-uterino
e polidramnio. Descrevemos um caso de
artrogripose multipla congénita diagnosticado
ultra-sonograficamente no terceiro trimestre
gestacional.
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Relato do Caso

E.R.B., 29 anos, tercigesta, consangiiinea em
primeiro grau com seu cénjuge, teve, na primeira
gestacdo, abortamento apés morte fetal (sem
avaliacdo do produto da concepc¢éo) e, na segunda
gestacédo, trabalho de parto prematuro com parto
abdominal e morte neonatal precoce. A autépsia
deste neonato sugeriu a hipoétese de artrogripose
multipla congénita. Na gestacdo atual a paciente
foi encaminhada ao Servi¢co de Medicina Fetal da
Maternidade Escola Assis Chateaubriand apds ultra-
sonografia em outro servico. A gestacéo estava na
322 semana pela data da ultima menstruacao e o
exame evidenciou gestacao de 29 semanas, feto com
retardo de crescimento intra-uterino e aumento do
volume de liqguido amniético. Os exames maternos
eram normais, excetuando-se a alfa-fetoproteina
sérica que encontrava-se elevada.

Na ultra-sonografia morfolégica observamos
gestacdo de 32 semanas, com polidramnio (indice
de liquido amniodtico de 29,9 cm), auséncia de
movimentacdo fetal, inclusive os movimentos
respiratorios. O concepto apresentava acentuado
retardo de crescimento intra-uterino, tipo misto,
com extrema diminuicdo da circunferéncia
abdominal e toracica, implantacdo baixa dos
pavilhdes auriculares, micrognatia, flexdo continua
dos membros inferiores e superiores (Figura 1),
rotacdo interna dos fémures e pé torto a direita
(Figura 2). Com esses achados efetuamos a suspeita
diagnostica de artrogripose multipla congénita. Em
ultra-sonografias seriadas as alteracfes
evidenciadas foram confirmadas e registrou-se
piora continua das lesfes descritas.

Durante a 382 semana gestacional, apoés
trabalho de parto, em virtude de cicatriz uterina
prévia, foi submetida a novo parto abdominal. O
neonato, sexo feminino, pesou 1.600g, teve indices
de Apgar de 1 e 3, ao primeiro e quinto minutos de
vida, respectivamente, e Capurro somatico de 38
semanas. Foi classificado como pequeno para a
idade gestacional (abaixo do terceiro percentil) e
faleceu por sindrome de desconforto respiratério,
em razao da hipoplasia pulmonar, apds 25 minutos
de vida. Apresentava as mesmas alteracfes
registradas no exame ultra-sonografico, destacando-
se as contraturas articulares fixas, orelhas com
alteracdo de forma e de baixa implantacéao,
micrognatia, pé torto a direita com sindactilia. Além
destas anormalidades apresentava acentuado grau
de desnutrigéo (Figura 3).

O cariotipo da crianca foi normal (46 XX)e a
necroscopia confirmou o diagnostico da
artrogripose multipla congénita, embora ndo tenha
conseguido definir a etiologia responsavel pela
patologia.

Artrogripose Congénita

Figura 1 - Imagem do membro superior esquerdo e inferior esquerdo em atitude de flexao
continua.

Figura 3 - Aspecto do recém-nascido. Imagem frontal. Observar as contraturas articulares,
a intensa desnutricdo, a micrognatia e o pé torto a direita com sindactilia.
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Discussao

A artrogripose multipla congénita é
caracterizada pela extrema imobilidade do
concepto, que apresenta multiplas contraturas
anbmalas das articula¢6es e diminuicdo da massa
muscular, substituida por tecido adiposo e
conjuntivos. Varios fatores etioldgicos estéo
implicados, incluindo as doengas musculares, as
desordens neurolégicas, os defeitos esqueléticos,
as anomalias cromossémicas, as anormalidades do
tecido conjuntivo e a compressao fetal. O resultado
neonatal e o risco de recorréncia variam largamente
na dependéncia da etiologia responsavel pela
imobilidade fetal.

A movimentacgao intra-uterina é essencial
para o desenvolvimento das articulacdes fetais.
Qualquer processo que prejudique a movimentacao
no inicio da gestacdo podera levar as contraturas
congénitas. O diagndstico pré-natal da patologia
por meio da ultra-sonografia tem sido relatado em
poucas oportunidades %6915, Baseia-se na reducao
da motilidade fetal e na presenca das contraturas
articulares. Na maioria das vezes os quatro
membros estdo afetados, contudo o
comprometimento assimétrico ou de somente dois
membros também tem sido descritor. As
articulagbes mais frequentemente envolvidas séo
os cotovelos e joelhos. As deformidades tipicas sao
as contraturas em flexdo das articulacdes do
quadril, joelhos e cotovelos, aducéo da articulacdo
escapulo-umeral e pés equinovarus. Quando existe
uma desordem neuromuscular, com dificuldade de
degluticado, a polidramnia poderé estar associadaa.

No presente relato, além das alteragdes
articulares, somente evidenciamos micrognatia e
orelhas malformadas e de baixa implantacéo.
Havia, também, sindactilia em pé direito. Sem
ddvida alguma, o relato prévio de concepto alterado
facilitou sobremaneira o diagnéstico ultra-
sonografico, confirmado pelos exames repetitivos.

Em 1983, Moessingerio descreveu uma
“seqUéncia deformativa por acinesia fetal”
provocada pelo impedimento dos movimentos fetais
ativos. Ela acaba ocorrendo no 3° més gestacional,
ap6s a formacdao dos membros, nervos e
musculosio. Caracteriza-se por retardo de
crescimento intra-uterino, micrognatia, nariz em
sela, anomalias de membros, hipoplasia pulmonar,
corddo umbilical curto e polidramnio®*°. As
alteracdes dos membros incluem a limitacdo da
movimentacao articular, com forma e posicao
anormal, além de crescimento 6sseo deficiente e
hipocalcificagdo?®.

Embora o diagnéstico etiolégico ndo tenha
sido efetuado, acreditamos que o0 caso seja
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consistente com a sindrome de Pena-Shokeir. Inclui
um conjunto de malformacdes produzidas pela
“seqUéncia deformativa por acinesia fetal” e
caracterizada, especialmente, por artrogripose
multipla congénita. Esta condi¢do é herdada de
forma autoss6mica recessiva e é composta por
retardo de crescimento, polidramnio, auséncia de
movimentos respiratoérios, hipoplasia pulmonar,
hipertelorismo, orelhas malformadas e baixas, nariz
em sela, micrognatia, camptodactilia e anquilose
dos joelhos e quadril. Usualmente é letal e a causa
da morte é, em geral, a hipoplasia pulmonar
decorrente da auséncia de movimentos
respiratérios durante a vida intra-uterina?s.
Atualmente acredita-se que a sindrome seja um
fenotipo causado por diferentes etiologias que tém
a acinesia fetal em comum. A combinacédo de
retardo de crescimento intra-uterino, polidramnio
e artrogripose permitem o diagnéstico pré-natal,
existindo relatos na literatura de seu achado
ecografico em todos os trimestres gestacionais?4.
As similaridades entre esta sindrome e a trissomia
do 18, a ultra-sonografia, mostram a importancia
de obter-se o caridtipo do concepto®.

SUMMARY

Arthrogryposis multiplex congenita is characterized by
multiplejoint contractures present at birth. Prenatal diagnosis
is difficult. There are few reports in the literature. Fetal
akinesia, abnormal limb position, intrauterine growth
retardation, and polyhydramnios are the main findings of the
ultrasonographic diagnosis. The authors describe a case of
arthrogryposis multiplex congenita ultrasonographically
diagnosed in thethird gestational trimester. Themain findings
were absence of fetal movements, polyhydramnios,
symmetrical and non-symmetrical fetal growth retardation
with marked decrease of abdominal and thoracic
circumference, low-set ears, micrognathia, continuousflexure
contracture of limbs, internal rotation of the femur, and
clubfoot on theright.

KEY WORDS: Prenatal diagnosis. Ultrasonography. Fetal
malformation.
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