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RESUMO

A artrogripose múltipla congênita é caracterizada pela presença, ao nascimento, de múltiplas
contraturas articulares. O diagnóstico pré-natal é difícil, existindo poucos relatos na literatura.
Baseia-se, especialmente, na combinação de acinesia fetal, posição anormal dos membros,
retardo de crescimento intra-uterino e polidrâmnio. Descrevemos um caso de artrogripose
múltipla congênita diagnosticado pela ultra-sonografia no terceiro trimestre gestacional. Os
principais achados foram a ausência de movimentação fetal, polidrâmnio e concepto com
retardo de crescimento intra-uterino, tipo misto, com acentuada diminuição da circunferência
abdominal e torácica, implantação baixa dos pavilhões auriculares, micrognatia, flexão
contínua dos membros inferiores e superiores, rotação interna dos fêmures e pé torto à
direita.
PALAVRAS-CHAVE: Diagnóstico pré-natal. Ultra-sonografia. Malformações fetais.

Introdução

A artrogripose múltipla congênita é
caracterizada pela presença, ao nascimento, de
múltiplas contraturas articulares. A adequada
movimentação intra-uterina é essencial para a
perfeita formação das articulações fetais, o que
ocorre durante o terceiro mês gestacional12.
Qualquer alteração que limite os movimentos do
concepto durante este período crítico do
desenvolvimento poderá levar à instalação das
contraturas congênitas4. O processo deve iniciar-
se precocemente, uma vez que os espaços

articulares estão quase completos na oitava semana
gestacional.

Os principais fatores etiológicos são as
doenças neurológicas e musculares, os defeitos
esqueléticos, as anomalias cromossômicas, as
alterações do tecido conjuntivo e a compressão
fetal. O resultado da gestação e o risco de
recorrência variam largamente na dependência da
etiologia responsável pelo quadro e das anomalias
fetais evidenciadas concomitantemente. Embora
exista relato ecográfico da artrogripose
diagnosticada no primeiro trimestre gestacional2,
o diagnóstico pré-natal é difícil, existindo poucos
relatos na literatura5,6,9,14. Baseia-se, especialmente,
na combinação de acinesia fetal, posição anormal
dos membros, retardo de crescimento intra-uterino
e polidrâmnio. Descrevemos um caso de
artrogripose múltipla congênita diagnosticado
ultra-sonograficamente no terceiro trimestre
gestacional.
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E.R.B., 29 anos, tercigesta, consangüínea em
primeiro grau com seu cônjuge, teve, na primeira
gestação, abortamento após morte fetal (sem
avaliação do produto da concepção) e, na segunda
gestação, trabalho de parto prematuro com parto
abdominal e morte neonatal precoce. A autópsia
deste neonato sugeriu a hipótese de artrogripose
múltipla congênita. Na gestação atual a paciente
foi encaminhada ao Serviço de Medicina Fetal da
Maternidade Escola Assis Chateaubriand após ultra-
sonografia em outro serviço. A gestação estava na
32a semana pela data da última menstruação e o
exame evidenciou gestação de 29 semanas, feto com
retardo de crescimento intra-uterino e aumento do
volume de líquido amniótico. Os exames maternos
eram normais, excetuando-se a alfa-fetoproteína
sérica que encontrava-se elevada.

Na ultra-sonografia morfológica observamos
gestação de 32 semanas, com polidrâmnio (índice
de líquido amniótico de 29,9 cm), ausência de
movimentação fetal, inclusive os movimentos
respiratórios. O concepto apresentava acentuado
retardo de crescimento intra-uterino, tipo misto,
com extrema diminuição da circunferência
abdominal e torácica, implantação baixa dos
pavilhões auriculares, micrognatia, flexão contínua
dos membros inferiores e superiores (Figura 1),
rotação interna dos fêmures  e pé torto à direita
(Figura 2). Com esses achados efetuamos a suspeita
diagnóstica de artrogripose múltipla congênita. Em
ultra-sonografias seriadas as alterações
evidenciadas foram confirmadas e registrou-se
piora contínua das lesões descritas.

Durante a 38a semana gestacional, após
trabalho de parto, em virtude de cicatriz uterina
prévia, foi submetida a novo parto abdominal. O
neonato, sexo feminino, pesou 1.600g, teve índices
de Apgar de 1 e 3, ao primeiro e quinto minutos de
vida, respectivamente, e Capurro somático de 38
semanas. Foi classificado como pequeno para a
idade gestacional (abaixo do terceiro percentil) e
faleceu por síndrome de desconforto respiratório,
em razão da hipoplasia pulmonar, após 25 minutos
de vida. Apresentava as mesmas alterações
registradas no exame ultra-sonográfico, destacando-
se as contraturas articulares fixas, orelhas com
alteração de forma e de baixa implantação,
micrognatia, pé torto à direita com sindactilia. Além
destas anormalidades apresentava acentuado grau
de desnutrição (Figura 3).

O cariótipo da criança foi normal  (46 XX) e a
necroscopia confirmou o diagnóstico da
artrogripose múltipla congênita, embora não tenha
conseguido definir a etiologia responsável pela
patologia.

Figura 1 - Imagem do membro superior esquerdo e inferior esquerdo em atitude de flexão
contínua.

Figura 2 - Imagem dos membros inferiores. Atentar para a presença de pé torto congênito.

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

A artrogripose múltipla congênita é
caracterizada pela extrema imobilidade do
concepto, que apresenta múltiplas contraturas
anômalas das articulações e diminuição da massa
muscular, substituída por tecido adiposo e
conjuntivo6. Vários fatores etiológicos estão
implicados, incluindo as doenças musculares, as
desordens neurológicas, os defeitos esqueléticos,
as anomalias cromossômicas, as anormalidades do
tecido conjuntivo e a compressão fetal. O resultado
neonatal e o risco de recorrência variam largamente
na dependência da etiologia responsável pela
imobilidade fetal.

A movimentação intra-uterina é essencial
para o desenvolvimento das articulações fetais.
Qualquer processo que prejudique a movimentação
no início da gestação poderá levar às contraturas
congênitas. O diagnóstico pré-natal da patologia
por meio da ultra-sonografia tem sido relatado em
poucas oportunidades 5,6,9,15. Baseia-se na redução
da motilidade fetal e na presença das contraturas
articulares. Na maioria das vezes os quatro
membros estão afetados, contudo o
comprometimento assimétrico ou de somente dois
membros também tem sido descrito7. As
articulações mais freqüentemente envolvidas são
os cotovelos e joelhos. As deformidades típicas são
as contraturas em flexão das articulações do
quadril, joelhos e cotovelos, adução da articulação
escápulo-umeral e pés equinovarus. Quando existe
uma desordem neuromuscular, com dificuldade de
deglutição, a polidrâmnia poderá estar associada1.

No presente relato, além das alterações
articulares, somente evidenciamos micrognatia e
orelhas malformadas e de baixa implantação.
Havia, também, sindactilia em pé direito. Sem
dúvida alguma, o relato prévio de concepto alterado
facilitou sobremaneira o diagnóstico ultra-
sonográfico, confirmado pelos exames repetitivos.

Em 1983, Moessinger10 descreveu uma
“seqüência deformativa por acinesia fetal”
provocada pelo impedimento dos movimentos fetais
ativos. Ela acaba ocorrendo no 3o mês gestacional,
após a formação dos membros, nervos e
músculos10. Caracteriza-se por retardo de
crescimento intra-uterino, micrognatia, nariz em
sela, anomalias de membros, hipoplasia pulmonar,
cordão umbilical curto e polidrâmnio3,10. As
alterações dos membros incluem a limitação da
movimentação articular, com forma e posição
anormal, além de crescimento ósseo deficiente e
hipocalcificação8.

Embora o diagnóstico etiológico não tenha
sido efetuado, acreditamos que o caso seja

consistente com a síndrome de Pena-Shokeir. Inclui
um conjunto de malformações produzidas pela
“seqüência deformativa por acinesia fetal” e
caracterizada, especialmente, por artrogripose
múltipla congênita. Esta condição é herdada de
forma autossômica recessiva e é composta por
retardo de crescimento, polidrâmnio, ausência de
movimentos respiratórios, 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 ausência de movimentos
respiratórios durante a vida intra-uterina13.
Atualmente acredita-se que a síndrome seja um
fenótipo causado por diferentes etiologias que têm
a acinesia fetal em comum. A combinação de
retardo de crescimento intra-uterino, polidrâmnio
e artrogripose permitem o diagnóstico pré-natal,
existindo relatos na literatura de seu achado
ecográfico em todos os trimestres gestacionais2,14.
As similaridades entre esta síndrome e a trissomia
do 18, à ultra-sonografia, mostram a importância
de obter-se o cariótipo do concepto11.

SUMMARY
Arthrogryposis multiplex congenita is characterized by
multiple joint 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 the third gestational trimester. The main 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, continuous flexure
contracture of limbs, internal rotation of the femur, and
clubfoot on the right.

KEY WORDS: Prenatal diagnosis. Ultrasonography. Fetal
malformation.
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