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PRESENTACION DE CASO

Diagnodstico prenatal de artrogriposis multiple congénita

Prenatal diagnosis of arthrogryposis multiplex congenita

MSc. Dra. Ivonne Martinez Vidal,' Dr. Karel Reyes Bacardi,' Dra. Yudamis
Martinez Nieves,' Dra. Gladys Hildelisa Bernal Montes de Oca''

'Facultad de Ciencias Médicas "Julio Trigo Lopez". La Habana, Cuba.
"Hospital "Angel Arturo Aballi". La Habana, Cuba.

RESUMEN

La artrogriposis multiple congénita puede definirse como una displasia articular
sistémica, caracterizada por rigidez articular en multiples localizaciones de forma
congénita. Se presenta un caso en el que se diagnosticé prenatalmente este signo
clinico, que puede tener multiples causas subyacentes.

Palabras clave: artrogriposis, diagnoéstico prenatal, defectos congénitos, anomalias
musculoesqueléticas, presentacién de casos.

ABSTRACT

Arthrogryposis multiplex congenita may be defined as a systemic articular dysplasia
characterized by articular rigidity in a many locations of congenital origin. A case was
presented in which this clinical sign was diagnosed at prenatal phase and it may have
many underlying causes.

Key words: arthrogryposis, prenatal diagnosis, congenital defects, musculoskeletal
anomalies, case presentation.
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INTRODUCCION

El desarrollo articular empieza secundariamente dentro de las condensaciones
mesenquimales precoces del hueso cartilaginoso, aproximadamente alrededor de la
5% semana de gestacion. Entre las 7™ y 8"* semanas pueden aparecer espacios
articulares y movimientos de las extremidades, esenciales para su desarrollo normal.*

El término artrogriposis, una mezcla de palabras latinas y griegas, significa
articulaciones curvas o encorvadas.? La artrogriposis miltiple congénita, término que
fue utilizado por primera vez en 1923 por Stern, puede definirse como una displasia
articular sistémica, caracterizada por rigidez articular en multiples localizaciones de
forma congénita, debido a hipoplasia de la musculatura, y que, con cierta frecuencia,
se asocia a deformidades de manos y pies, y a otros defectos congénitos. La primera
descripcion médica ocurrié en 1841, cuando Otto describié un recién nacido con
multiples contracturas congénitas, y se refirié a esta condicion como "miodistrofia
congénita". Sin embargo, el interés por ella data de los Gltimos afos del siglo XIX, en
que Redard, en 1892, y Kirmisson, en 1893, relataron un mayor niumero de casos.
Con posterioridad nuevos enfermos han sido descritos en todas partes del mundo.? La
incidencia de este trastorno reportada al nacimiento es desde 1/3 000 a 1/12 000
nacidos vivos.®

PRESENTACION DEL CASO

Gestante de 19 afios y su esposo -no consanguineo- de 26, ambos con antecedentes
personales y familiares de salud, sin enfermedades maternas, ni exposicién a
teratdgenos, ni otros factores de riesgo preconcepcionales ni prenatales, que acude a
consulta porque en la ecografia de las 21 semanas ambas extremidades superiores
aparecen en garra, con la presencia de pies equinos bilaterales, aunque persistia la
presentacion pelviana, por lo que resultaba dificil la exploracion. En una segunda
ocasion las extremidades inferiores parecian estar inmaviles y recordaban una
artrogriposis (figuras 1y 2).

Fig. 1. Mano derecha en la que se
observa la deformidad por flexidn,
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Fig. 2. Miembro inferior derecho con la
deformidad por flexidn.

En la segunda opinién ecografica se describe un engrosamiento articular con
imagenes hipoecogénicas a nivel de las articulaciones de ambas rodillas y codos, con
rigidez de los miembros superiores e inferiores y deformidad en ellos. En el abdomen
se constaté aumento de volumen en forma difusa con aumento de su ecogenicidad.
Habia, ademdas, presencia de manos en garras flexionadas. No se hallaron otras
alteraciones en las estructuras fetales. Por lo encontrado en las ecografias realizadas,
se plantea el diagndstico de una artrogriposis multiple congénita. A partir de este
diagndstico se le brinda asesoramiento genético a la pareja, y esta decide interrumpir
la gestacion a las 22 semanas.

El informe de anatomia patoldgica reportdé un feto masculino, de 680 g, no macerado,
con pie equinovaro bilateral, con hipoplasia de las falanges de los dedos del pie
izquierdo, mano en garra, deformidad por flexién de las extremidades, dilatacion
gastrica, sin otras malformaciones (figura 3).
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Fig. 3. Feto con artrogriposis multiple
congenita (AMC].

DISCUSION

Segun Hall,* el término artrogriposis multiple congénita (AMC) fue acufiado para
describir a recién nacidos con multiples contracturas congénitas. Este término es
descriptivo, y la presencia de contracturas congénitas solamente indica un signo
clinico con multiples causas subyacentes.

La artrogriposis se define como contracturas congénitas multiples no progresivas en
dos o mas areas del cuerpo, y se encuentra dentro de un muy heterogéneo grupo de
condiciones, que no solo toman articulaciones distales, no todas son de causa
genética, e incluyen sindromes bien conocidos y asociaciones no especificas.>®

La amioplasia o artrogiposis multiple congénita es la entidad mas frecuente y
conocida dentro de este grupo. Es considerada como una secuencia disruptiva,
posiblemente causada por un accidente vascular intradtero, con hipotension en el
estadio de formacién del corddn fetal espiral y las células del asta anterior, mas
susceptibles a hipoxia, que son dafiadas en su funcionamiento.®*°

El pie equinovaro bilateral no es artrogriposis; sin embargo, un pie equinovaro, junto
a una cadera dislocada, podria considerarse dentro de este concepto. La literatura
meédica que hace referencia a las contracturas congénitas es controversial, debido a
que muchos autores tienden a reunir a todos los casos con contracturas congénitas y
sacan conclusiones aplicables a solo un subgrupo de estos.

Las contracturas multiples congénitas estan presentes siempre gque exista ausencia de
movimientos fetales normales (aquinesia fetal). Moessinger*! acufi¢ este término para
describir el proceso involucrado en el desarrollo de este trastorno. A partir de sus
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trabajos en ratas, reconocié que si los movimientos fetales estaban limitados, por
diferentes razones, las contracturas se desarrollaban antes del nacimiento. Entre el 50
y 60 % de los individuos presentan las 4 articulaciones afectadas, el 30-40 %
solamente las piernas, y el 10-15 % solamente los brazos. La articulacion
temporomandibular y la columna vertebral pueden estar involucradas y las caderas
luxadas frecuentemente.

La piel que recubre las articulaciones usualmente presenta hoyuelos. Swinyard*? cre6
una hipétesis que plantea, que con la disminucion de los movimientos, se produce
alrededor de la articulacion un incremento del tejido conectivo, lo que limita ain mas
los movimientos. Con el incremento de la inmovilizacién, en la medida que pasa el
tiempo, las contracturas se vuelven mas severas. Por lo tanto, mientras mas
temprano comience la inmovilizacion intradtero, mas severa seran las contracturas al
nacimiento.

Existen al menos 7 razones bien reconocidas de la disminucién de los movimientos
fetales intrattero:®"*3

1. Procesos miopaticos: anormal desarrollo o funcionamiento de los mudsculos.
2. Procesos neuropaticos: alteraciones del SNC o los nervios periféricos.
3. Enfermedades del tejido conectivo: incluyen piel, hueso, cartilagos y tendones.

4. Limitacion o restricciéon por oligoamnios, gestaciones multiples, miomas o
malformaciones uterinas.

5. Compromiso vascular.

6. Exposicidon a teratégenos: misoprostol, penicilamina, inhibidores de la enzima
convertidora de angiotensina (ECA), relajantes musculares.

7. Enfermedades maternas: distrofia miotdnica, miastenia gravis, diabetes mellitus,
esclerosis multiple.

Las causas genéticas subyacentes entre lactantes con artrogriposis son igualmente
heterogéneas. En un analisis de 350 nifios, reportados en 1985, con contracturas
congénitas, las anomalias cromosdmicas o las enfermedades monogénicas fueron
identificadas en el 28 % de las casos, los sindromes en el 46 %, los factores
ambientales o la exposicion materna a teratégenos en el 6 %, y el diagndstico
permanecié desconocido en cerca del 20 %.'* Sin embargo, en la actualidad, con los
avances en la genética molecular, se han podido identificar nuevos genes para
algunas entidades hasta ese entonces desconocidos.

En el feto de este caso no hay presencia de pterigium articulares, por lo que hay
algunos sindromes genéticos que pueden descartarse, y se constato la ausencia de
surcos o pliegues de flexién articulares, lo que apunta al comienzo precoz de la
limitacion del movimiento. La ausencia de anomalias de SNC, hace descartar las
causas neuroldgicas, no asi las neurogénicas, miopaticas y vasculares. Teniendo en
cuenta los antecedentes reportados, pueden descartarse también la limitacion de
espacio, los teratégenos y las enfermedades maternas.

Actualmente el diagnostico se puede realizar prenatalmente mediante estudios
ecograficos desde las 14 semanas, por la posicion anormal de las extremidades, y la
dificultad para extender o flexionar articulaciones especificas. Por otra parte, es
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importante reconocer que las contracturas articulares pueden no estar presentes
tempranamente en la vida fetal, y solo desarrollarse en el tercer trimestre,
dependiendo de la causa de estas. Murphy y otros describieron una hipoecogenicidad
severa de los huesos largos en 3 fetos con artrogriposis, como una osteoporosis
secundaria.'® Baty y otros®® describieron las variables siguientes importantes en el
diagndstico ecografico de las contracturas articulares:

1. Edad gestacional del feto.

2. El momento en que se desarrollaron las contracturas articulares.

3. La severidad de las contracturas articulares.

4. El indice de sospecha del ecografista.

5. La habilidad, paciencia y la experiencia previa del ecografista.

6. La divergencia de las articulaciones afectadas con la posicién neutral.
7. La cantidad de movimientos articulares.

8. La presencia de otras anomalias ecograficas fetales.

9. La persistencia de los hallazgos en el tiempo.

Existen mas de 300 entidades en las que las contracturas articulares congénitas han
sido evidenciadas. El patron particular de las contracturas, las areas especificas del
cuerpo involucradas, la presencia de contracturas en flexién versus contracturas en
extension,asi como el compromiso de la mandibula y/o el tronco, ayudan a llegar al
diagnéstico especifico.>”’

Clinicamente se distinguen 3 subgrupos de artrogriposis, basadas en:
- Compromiso de las extremidades solamente.

- Compromiso de las extremidades junto a otras areas del cuerpo.

- Compromiso de las extremidades y el SNC.>”

Este acercamiento puede ser Util en el desarrollo de los diagndsticos diferenciales, y
en el arribo del diagndstico especifico en la mayoria de los casos. Sin embargo, en el
30 % de estos no se puede establecer la causa etiolégica antes del primer mes de
vida. Es importante en estos casos tomar fotografias para documentar la posicion de
las contracturas en este periodo, las que pueden cambiar con la terapia. El
diagndstico especifico y el prondstico pueden solo emerger con la evaluacion repetida.
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