Relato de caso

Artrogripose congénita multipla
Arthrogryposis multiplex congenita

Resumo

Introducao: a artrogripose multipla congénita é uma condic3o clinica caracterizada por
multiplas contraturas articulares ndo progressivas em duas ou mais articulacdes, que po-
dem ser detectadas ao nascimento. Trata-se de uma doenca de abordagem terapéutica
complexa, exigindo aten¢do de equipe multiprofissional. O sucesso do tratamento depende
de uma rede de cuidados que inclui acompanhamento médico e fisioterdpico com profis-
sionais qualificados, assim como a orientagdo dos pais para a continuidade dos exercicios
e dos estimulos em domicilio. Objetivos: relatar o caso de uma pré-escolar atendida em
ambulatdrio de puericultura e pediatria de hospital universitdrio da regiao metropolitana
do Rio de Janeiro por quadro de multiplas contraturas musculares e discutir a sua evolugao
clinica. Descricdo do caso: trata-se de paciente de 3 anos do sexo feminino, admitida
tardiamente, com |5 meses, em ambulatdério de pediatria e puericultura com esse diag-
ndstico. Ja ao nascimento apresentou malformagdes em membros superiores e inferiores
caracterizadas por contraturas congénitas associadas a hemangioma de face, bem como
alteracdes ecocardiograficas descritas por comunicacao interatrial, forame oval patente e
estenose de ramos da artéria pulmonar. Mde com histérico de pré-natal regular em unida-
de bdsica de salde, apresentando como intercorréncias diabetes gestacional, hipertensao
arterial cronica e infeccdo urindria. Discussao: sabe-se que quanto antes a terapia for
implementada maiores serdo as melhorias na fungdo articular do paciente, concedendo-
-lhe maior autonomia e qualidade de vida. Assim, a difusdo do conhecimento desse distur-
bio raro é importante, a fim de que haja estabelecimento precoce tanto do diagndstico
como do tratamento.
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Abstract

Introduction: arthrogryposis multiplex congenita is a clinical condition characterized by
multiple non-progressive articular contractures in two or more articulations, that can be
detected at birth. It's a disease with a complex therapeutic approach requiring the atten-
tion of a multiprofessional team. The treatment’s success depends on a care network that
includes not only monitoring by medical and fisioterapheutical professionals but the orien-
tation of parents to maintain the exercises and stimulation at home. Objectives report
a case of a preschool admitted in a puericulture and pediatrics ambulatory of the greater
Rio de Janeiro's university hospital in a clinical condition of multiple muscular contractures
and to discuss its clinical evolution. Case description: the patient is three years old girl,
that had arrived belatedly, since |5 months old, under monitoring on the puericulture and
pediatrics ambulatory with an AMC diagnostic. She showed, at birth, malformations on
her upper and lower limbs, characterized by congenital contractures associated to facial
hemangioma, as well as echocardiographic changes described by interatrial communica-
tion, patent oval foramen and pulmonary artery branch stenosis. The mother has a regular
prenatal history from a basic health care site showing: gestational diabetes, chronic arte-
rial hypertension and urinary infection. Discussion: it is known that the sooner AMC's
therapy is applied the bigger are the betterments on the articular functions of the patient,
giving them bigger autonomy and life quality. Therefore, the diffusion of knowledge on this
rare disorder is important, so both the precocious diagnostic and treatment are established.

Keywords: Arthrogryposis. Child. Contracture. Zika virus.

Sua etiologia nao é totalmente es-

INTRODUCAO

A artrogripose multipla congénita
(AMC) ¢ uma condicao clinica carac-
terizada por multiplas contraturas arti-
culares nao progressivas que acometem
duas ou mais articulagoes, e pode ser
detectada ao nascimento."** Na AMC
também estdo presentes sinais e sin-
tomas como pele fina, atrofia muscu-
lar, membros ligeiramente encurtados,
assimetria facial, ponte nasal rebaixa-
da, micrognatia, escoliose, anomalias
nos sistemas nervoso e urinario, hipo-
plasia pulmonar e intestino curto e/ou
imaturo.*> A frequéncia na populacao
é considerada baixa, estando estima-
da em 1 caso para cada 3.000 nascidos
vivos de ambos os sexos nos Estados
Unidos.?
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clarecida e associam-se varios fato-
res a sua génese. Por exemplo, uso de
medicagoes durante a gestacao, in-
feccdes, traumas, doencas cronicas,
oligodramnio, genética, drogas e al-
cool."? Entretanto, as principais cau-
sas associadas a AMC sdo a diminui-
¢ao dos movimentos fetais nos tltimos
meses ou os problemas do desenvolvi-
mento espinhal nos primeiros meses de
gestagdo.'* A associacdo recentemen-
te descrita entre a infeccao congénita
pelo Zika virus e o desenvolvimento de
artrogripose presume o provavel tro-
pismo do virus pelos neurdnios fetais,
ocasionando a diminui¢ao da motilida-
de fetal intrauterina com subsequen-
tes contraturas musculares. A sindrome
congénita do virus da Zika pode incluir

defeitos visuais, auditivos e artrogripo-
se, nao necessariamente acompanha-
dos de microcefalia.*

O diagnoéstico da AMC é essencial-
mente clinico e diversas sindromes po-
dem cursar com contraturas articula-
res congénitas.®’ Por isso, as principais
ferramentas diagnosticas do médico-
-assistente sao anamnese e exame fi-
sico detalhados, ressaltando-se a im-
portancia da historia gestacional e do
exame articular.” Os achados ao exame
clinico caracterizam-se por deformida-
des articulares, em geral acompanha-
das de limitacao de movimento, princi-
palmente nos membros inferiores.5® A
classificacdo da sindrome é baseada na
presenca de altera¢des neuroldgicas e
estas devem ser diferenciadas: quan-
to a sua origem — no sistema nervoso
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central (SNC), ou sistema nervoso pe-
riférico (SNP); e quanto a caracteristi-
ca da lesao — motora ou muscular. Os
casos em que nao se evidenciam alte-
ragdes neuroldgicas podem ser classi-
ficados como amioplasia, artrogripose
distal, doenca generalizada do tecido
conjuntivo ou restricao de crescimen-
to fetal.’®

Atualmente, é possivel detectar a
AMC no pré-natal por meio de ultras-
sonografia,® porém apenas 25% dos ca-
sos sao diagnosticados nesse momen-
to, pois a movimentacao fetal nao é
pesquisa de rotina na ultrassonografia
obstétrica.” Torna-se importante valo-
rizar a percep¢do materna de auséncia
de movimentacao fetal correlacionan-
do-a com possiveis alteragdes presen-
tes na ultrassonografia.” A maioria dos
pacientes é diagnosticada apds o nas-
cimento e os achados clinicos no pe-
riodo neonatal, bem como as respostas
a possiveis tratamentos ofertados, po-
dem contribuir para a investigacao da
etiologia da AMC. Um diagndstico es-
pecifico, na maioria dos casos, é obtido
ainda durante a primeira infancia, por
volta dos 2 anos de idade.”

A AMC nao possui tratamento defi-
nitivo. O objetivo terapéutico é a me-
lhora da qualidade de vida e da auto-
nomia do paciente, ainda que as limi-
tagdes fisicas permaneg¢am.” O acom-
panhamento ¢ feito por equipe multi-
profissional e a indicacao de fisioterapia
e/ou cirurgias ortopédicas deve ser in-
dividualizada.®® Deve-se ressaltar que
a reabilitacao precoce e a participacao
ativa dos pais na conducao dos exerci-
cios sao fundamentais para uma evo-
lucao favoravel do caso.!”

A AMC ¢ condigao rara que carece
de mais estudos, a fim de serem elu-
cidados os seus fatores causais e prog-
noésticos.? De acordo com a nossa revi-
sao de literatura, até o momento, nao
ha uma estimativa da incidéncia dessa

condi¢ao na populacao brasileira. Nesse
contexto, relatos de caso sao relevantes
na medida em que demonstram as pos-
siveis associagdes da AMC com fatores
de risco presentes nessa populacao. Por
se tratar de uma sindrome de diagnos-
tico essencialmente clinico, o pediatra
deve dominar os conceitos acerca da
enfermidade.

O objetivo deste trabalho ¢ relatar o
caso de pré-escolar atendida em ambu-
latorio de puericultura e pediatria de
hospital universitario da regido metro-
politana do Rio de Janeiro por quadro
de mdltiplas contraturas musculares e
discutir a sua evolugao clinica.

O presente estudo teve aprova-
cdo do Comité de Etica em Pesquisa
da Universidade Federal Fluminense
(CAAE: 53505715.1.0000.5243). Os
autores declaram nao haver conflito
de interesse.

DESCRICAO DO CASO
Paciente de 3 anos, sexo femini-
no, acompanhada no Ambulatdrio de
Pediatria e Puericultura do Hospital
Universitario Antonio Pedro da
Universidade Federal Fluminense
(HUAP-UFF) com diagnostico de AMC.
Apresentava, ao nascimento, malfor-
macgoes em membros superiores e in-
feriores e alteracdes ecocardiograficas
caracterizadas por comunicagao intera-
trial (CIA), forame oval patente (FOP)
e estenose de ramos da artéria pulmo-
nar (ERP). Na figura 1, pode-se verifi-
car a presenca de alteracoes articulares.
A crianca nasceu no ano de 2012, em
maternidade publica, com via de par-
to cesarea e idade gestacional de 38 se-
manas e cinco dias. A mae, na quar-
ta gestacao, realizando pré-natal regu-
larmente em unidade basica de satde,
apresentou diabetes gestacional, hi-
pertensdo arterial e infecgdo urinaria
como intercorréncias. Nao ha regis-
tro de uso de drogas licitas e ilicitas,

Figura | — Alteragdo na articulacio da
mandibula bilateralmente, pescoc¢o
curto, contraturas articulares bilaterais
em ombros, cotovelos, punhos e
tornozelos; presenca de pé torto
congénito bilateral

Fonte: Ambulatério do HUAP (2015).

técnicas e medicagdes abortivas ou con-
sanguinidade entre os pais.

O indice de Apgar no primeiro minu-
to foi de 7 e no quinto minuto de 9, com
peso ao nascer de 2.410 g, classificada
como pequena para idade gestacional
(PIG), comprimento 35 cm (abaixo es-
core-z -3) e perimetro cefalico de 35 cm
(entre escore-z 0 e escore-z -1). Evoluiu
com cianose central e desconforto res-
piratério precoce, sendo internada na
UTI neonatal da maternidade para su-
porte ventilatdério. Na ocasido, o eco-
cardiograma transtoracico evidenciou
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CIA, FOP e ERP. Foram identificadas
precocemente importantes contraturas
congénitas de membros superiores e in-
feriores, associadas a hemangioma de
face. Os exames de ultrassonografia ab-
dominal e transfontanelar foram nor-
mais. Foi encaminhada ao ambulatério
para investigacao diagnéstica.

Ao exame fisico do segmento mus-
culoesquelético, foi observado, além do
deficit ponderoestatural, a restricao de
flexao bilateralmente, extensao bilate-
ral de joelhos e cotovelos e pé torto con-
génito bilateral (Figura 2D). Notou-se
espessamento de partes moles dos bra-
¢os e antebragos e auséncia de dobras
cutaneas. Quanto aos exames comple-
mentares, na radiografia de esqueleto
foram observadas superficies articula-
res lisas e espagos articulares ligeira-
mente alargados, além da presenca de
escoliose a direita (Figura 2A, B e C).
No exame de citogenética, a analise
cromossOmica do cariétipo de sangue
periférico com bandeamento G foi 46,
XX, sem descartar anomalias menores.

DISCUSSAO

Durante a gestacao, a mae da pacien-
te apresentou intercorréncias compati-
veis com as relatadas na literatura sobre
AMUC, tais como: hipertensao gestacio-
nal, diabetes gestacional, sangramen-
tos e infeccao do trato urindrio. Essas
intercorréncias foram relacionadas na
literatura como fatores ambientais nao
genéticos favordveis ao desenvolvimen-
to da AMC.*

A artrogripose caracteriza-se como
um sinal clinico que pode estar pre-
sente em mais de 300 doencas ja des-
critas. Atualmente, adicionamos a esta
lista a infec¢do congénita pelo virus da
Zika, tendo em vista a associagao entre
microcefalia e artrogripose em crian-
¢as nascidas de maes supostamente in-
fectadas, mesmo que assintomaticas,
durante a gestacao. Segundo Linden,®

Figura 2 — Radiografias com
malformagées articulares.
A) malformacdes em regido cervical,
ombros e cotovelos;

B) foco em perfil de joelho direito;
C) malformagdes em
articulagdes do quadril;

D) pé torto congénito bilateral

Fonte: Radiologia do HUAP (2014).

até a epidemia de infeccao pelo Zika
virus no ano de 2015, ndo havia re-
lato de infec¢des congénitas associa-
das a artrogripose em humanos, deter-
minando que hoje essa infecgao figu-
ra dentre os diagnosticos diferenciais
de infeccOes congénitas e de artrogri-
pose. O aparente tropismo do virus pe-
los neuronios fetais com envolvimento
cronico tanto dos neurdnios motores
centrais quanto dos periféricos leva a
uma diminuicao da motilidade intrau-
terina com consequente artrogripose.’
Por ter nascido antes da epidemia, nos-
sa paciente e sua mae nao realizaram
exames para afastar a infeccao pelo
Zika virus. A presenga de exame neu-
rolégico normal e o nascimento antes
da epidemia do Zika diminuem a hi-
poétese de infec¢do ndo diagnosticada
por esse virus.

O diagnostico pré-natal é o ideal por

possibilitar o inicio precoce do trata-
mento. No entanto, a literatura® refere
que ainda hoje a maioria dos casos de
AMC sao diagnosticados somente apos
0 nascimento, o que ocorreu também
no caso em questao. O diagnostico da
paciente foi feito pela observagao clini-
ca pdés-natal, associada a andlise radio-
logica. A analise cromossOmica mos-
trou-se normal.

Apos o diagndstico, € importante a
imediata instituicao do tratamento no
intuito de melhorar a funcao articu-
lar. A reabilitacao permite o desenvol-
vimento de maior autonomia, possibili-
tando cirurgias ortopédicas posteriores,
as quais devem ocorrer, preferencial-
mente, antes da crianga comecar a an-
dar.! No caso descrito, ndo se conseguiu
0 tratamento no momento mais opor-
tuno, ou seja, no primeiro ano de vida,
antes do periodo de desenvolvimento
da deambulacao. Diversos fatores con-
tribuiram para este desfecho, tais como
a limitagdo financeira da familia e as
burocracias no sistema publico de sau-
de. Até o momento, aos 3 anos de ida-
de, ela ndo deambula sozinha, senta-se
apenas com auxilio e tem dificuldade
no manejo de objetos.

As restri¢cdes na autonomia vao
acompanha-la por toda a vida. E pro-
vavel que necessite permanentemente
de ajuda para deambular e executar ta-
refas simples do dia a dia, como pentear
os cabelos ou alimentar-se.

Foi constatado durante as consultas
que a paciente nao fazia fisioterapia,
nem era estimulada adequadamente.
E preciso reforcar a familia a importan-
cia da fisioterapia continua, com o obje-
tivo de reduzir a morbidade relacionada
a doenga.'* Ao estimular as suas habi-
lidades, a paciente tem a oportunida-
de de descobrir os préprios meios para
executar suas tarefas didrias, bem como
desenvolver as habilidades cognitivas.

Foi identificada escoliose nas

26 Rev. Ped. SOPER|, v. I7,n. 3, p. 23-27, out. 201 7.



radiografias da paciente, afecgdo co-
mum em pessoas com AMC. Este acha-
do nao é critério clinico para o diag-
nostico, mas ao longo dos anos pode
comprometer sua qualidade de vida.
Percebe-se que a AMC é uma condicao
complexa que gera inimeras conse-
quéncias a curto e longo prazos. O tra-
tamento exige uma estrutura familiar
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