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RESUMEN

Fundamento: la amioplasia o artrogiposis multiple congénita es la enfermedad
mas frecuente y conocida dentro del grupo de las artrogriposis multiple, sus causas
se desconocen, se considera como una secuencia disruptiva posiblemente causada
por un accidente vascular intra-utero con hipotension en el estadio de formacion del
corddn fetal espiral y las células del asta anterior, mas susceptibles a hipoxia, son
dafiadas en su funcionamiento.

Caso Clinico: se presenta el caso de una paciente recién nacida, sexo femenino,
raza blanca y peso de 3400g. Al examen fisico presentd piel y mucosas normales,
asimetria facial, con hemangioma en la punta nasal, macro craneo con frontal
prominente, puente nasal alto, displasia auricular, asimetria del térax, contracturas
congénitas en los miembros superiores e inferiores, rotacion interna vy
camptodactilia en miembros superiores con pulgares corticales, pies equinovaro
bilateral, multiples luxaciones de articulaciones, hipoplasia de labios mayores y
menores, tono muscular normal, movilidad limitada de los cuatro miembros.
Conclusiones: esta enfermedad requiere de un enfoque multidisciplinario para
establecer un diagndstico de certeza y el tratamiento rehabilitador oportuno de los

pacientes.
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ABSTRACT

Background: amyoplasia or congenital multiple arthrogryposis is the most
frequent and well-known disease inside of multiple arthrogryposis group, its causes
are ignored, it is possibly considered like a disruptive sequence caused by an
intrauterine vascular accident with hypotension in the stage of the spiral fetal cord
formation and the cells of the anterior horn, more susceptible to hypoxia, they are
damaged in their functioning.

Clinical case: a case of a newborn, female, white race patient and weight of 3400g
was presented. To the physical examination presented, normal skin and mucous,
facial asymmetry, with hemangioma in the tip of the nose, macrocranium with
prominent frontal, high nasal bridge, auricular dysplasia, thorax asymmetry,
congenital contractures in the superior and inferior limbs, internal rotation and
camptodactyly in superior limbs with cortical thumbs, bilateral equinovarus feet,
multiple articular dislocations, hypoplasia of large and small lips, normal muscular
tone, limited mobility of the four limbs.

Conclusions: this disease requires a multidisciplinary approach to establish a

diagnosis of certainty and the opportune rehabilitative treatment of patients.
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INTRODUCCION

El término artrogriposis estd definido en diccionarios médicos como: Arthro:
articulacién, gryp: curvado y como flexion persistente o contractura de una
articulacién, y el término artrogriposis multiple congénita (AMC) como limitacion del
rango de movimiento articular o contracturas presentes al nacimiento en multiples
articulaciones. 2

Segun términos mas actuales el término artrogriposis se refiere a cuando hay mas
de un area del cuerpo afectada por contracturas congénitas, lo cual es visible en

1/3000 nacidos vivos. >4



Los nifios nacidos con esta enfermedad suelen ser nifios a término, de peso medio,
de apariencia saludable, sin anomalias asociadas e inteligencia habitualmente
normal, teniendo buen prondstico de vida pero no funcional. °
Los defectos congénitos de este tipo son anomalias anatdmicas o funcionales
presentes al nacimiento o después de este, y reconocibles al examen clinico. La
limitacion del movimiento articular condiciona la aparicion de la artrogriposis
congénita (contracturas congénitas), que puede presentarse aislada o distal y
multiple. La artrogriposis multiple: son un grupo heterogéneo de enfermedades
congénitas que no sélo toman articulaciones distales y no todas son de causa
genética. ©

e Artrogriposis multiple congénita (amioplasia) (OMIM 108110)

e Artrogriposis multiple congénita ligada al X recesiva (OMIM 301830)

e Artrogriposis multiple congénita neurogénica (OMIM 208100)

e Artrogriposis multiple congénita con facies silbante (OMIM 208155)

e Neuropatia congénita con artrogriposis multiple (OMIM 162370)

e Sindrome Pena Shokeir tipo I (OMIM 208150)

e COFS (Cerebro/Oculo/Facio/Esquelético) o Pena Shokeir tipo II (OMIM

214150)

e Sindrome Bruck con artrogriposis multiple y osteogénesis imperfecta
La amioplasia o artrogiposis multiple congénita es la enfermedad mas frecuente y
conocida dentro de este grupo, sus causas son desconocidas, es considerada como
una secuencia disruptiva posiblemente causada por un accidente vascular intra-
utero, con hipotensién en el estadio de formacidon del cordén fetal espiral y las
células del asta anterior, mas susceptibles a hipoxia, son dafiadas en su
funcionamiento. 7' ®
La prevalencia de la artrogriposis multiple es mucho menor que otras formas de
artrogriposis, ocurre en uno por 50,000 nacimientos, sin embargo, la artrogriposis
distal tipol ocurre en uno por 10,000 nacimientos. Recientemente se identificaron
mutaciones en genes de la musculatura esquelética, tales como MYH3 (myosin
heavy chain 3), TNNT3 (troponin T3), and TPM2 (tropomyosin 2) en pacientes con

Artrogriposis distal. °

CASO CLINICO

Se presenta el caso de un paciente recién nacida, sexo femenino, con padre de 41

aflos y madre de 22 afios, historia obstétrica: G2 PO A1(ESP); la madre acude al

Cuerpo de guardia del hospital materno por dolor en bajo vientre, se ingresa con el



diagnostico de: embarazo a término (40 semanas), prodromos de trabajo de parto,
oligohidramnio Severo(ILA 2.0). Se realiza cesarea y se obtiene recién nacido con
sexo femenino, blanca, peso 3400g, cordén umbilical con una vena y una arteria,
placenta normal y liquido amnidtico claro.

Al examen fisico presenta piel y mucosas normal, asimetria facial, con hemangioma
en la punta nasal, macro craneo con frontal prominente, puente nasal alto,
micrognatia, displasia auricular; aleteo nasal, asimetria del térax, tiraje intercostal
ligero bilateral, murmullo vesicular normal, contracturas congénitas en los
miembros superiores e inferiores, rotacién interna y camptodactilia en miembros
superiores con pulgares corticales, pies equinovaro bilateral, multiples luxaciones
de articulaciones; hipoplasia de labios mayores y menores, tono muscular normal,
movilidad limitada de los cuatro miembros; el resto del examen fisico de otros
sistemas (respiratorio, cardiovascular, digestivo y nervioso central) fue normal.

Sin antecedentes de importancia en el periodo preconcepcional, ni en el control
prenatal, sélo ganancia exagerada de peso, ecografia obstétrica del segundo vy
tercer trimestre que no evidencié anormalidades fetales ni aumento o disminucion
del liquido amnidtico, pruebas especiales normales.

Ecografia del segundo trimestre: feto Unico, pelviano, liquido amnidético normal,
cuatro cavidades cardiacas normales, raquis normal.

Ecografia del tercer trimestre: feto Unico, cefalico, liquido amnidtico normal, cuatro

cavidades cardiacas normales.

Pruebas especiales

Electroforesis de hemoglobina: AA
Alfa-feto proteina: 2.0

Antigenos de superficie: negativo
Serologia (I II III trimestres): No reactivas

VIH: realizado

DISCUSION

El presente caso ilustra una enfermedad clinico-genética poco frecuente en
pediatria, como es el caso de un paciente con artrogriposis multiple congénita,
producto de un parto a término, distécico por cesarea. Se recogié por parte de la
madre el antecedente de sentir por primera vez los movimientos fetales a las 25
semanas, estuvo dos dias sin movimientos fetales, luego en el tercer trimestre

fueron fuertes y bruscos. Este comportamiento es descrito por otros autores como



la historia natural de la enfermedad, la cual comienza con una disminucion de los
movimientos fetales, por lo general la presentacién es pelviana, y se presentan

/ este Ultimo aspecto no se

fracturas secundarias a traumatismos en el parto,
presentd en nuestro caso.

Clinicamente los pacientes con esta afeccidn presentan cuatro signos distintivos:
brazos extendidos con flexion de manos y mufiecas, hombros rotados
internamente, pie varoequino bilateral y contracturas variables de otras
articulaciones. ° La paciente present todos los signos antes sefialados, ademas se
pudo constatar asimetria facial, acompafiada de displasia auricular, micrognatia;
deformidades que segun la mayoria de los autores estan dentro del espectro de
presentacidén de la artrogriposis multiple congénita, 7 lo que coincide también con
investigaciones realizadas por Kargel ]S, et al 8 y por Ramachandran M, et al, °
donde plantean que los signos faciales son variados aunque la micrognatia es la
mas comun caracteristica y no tienen en su mayoria alteraciones en su inteligencia.
Nuestra paciente presentd hemangioma en la punta nasal, asimetria del torax,
alteraciones que concuerdan con otras investigaciones donde los casos han
presentado facies redonda con micrognatia, la nariz pequefia y hemangioma capilar
en la linea media.

Los codos usualmente se encuentran extendidos con las mufiecas y manos.
Presentan contracturas interfalangicas moderadas y metacarpofalangicas severas.
Las caderas usualmente flexionadas con rodillas flexionadas o extendidas y pies
varoequinos. Ocasionalmente presentan: criptorquidia, hipoplasia de labios
menores, torticolis, escoliosis, hernias, hipoplasia del deltoides y biceps, vy
secuencia Moébius o Poland. La inteligencia es normal. *° No presentaba anomalias
en la columna cervical que dificultaran su movilidad.

La presencia de todos estos signos clinicos orientadores hizo que se confirmara el
diagndstico de una artrogriposis multiple congénita por el equipo multidisciplinario
gue evaludé a la recién nacida, encabezado por la genetista clinico, neurdlogo y
neonatdlogo, pero no pudo definirse la causa de su origen, es decir si fue de causa
extrinseca o intrinseca.

Se describe en la literatura una evolucién mas favorable en los desérdenes distales,
no asi en los que coinciden elementos proximales y distales en diferentes

articulaciones, es decir multiples congénitos, °

nuestra paciente mantuvo desde su
nacimiento una evolucion satisfactoria, sin signos de hipoxia, ni de compromiso
vital, tan solo por unas horas hipoglicemia, la cual fue resuelta rapidamente,
alimentandose por si misma, con incremento adecuado de su peso y sus
necesidades fisioldgicas normales, egresa del hospital materno a los 11 dias de

nacida clinicamente estable para su seguimiento por su area de salud donde deben



mantenerse los diferentes segmentos del cuerpo en posiciones adecuadas u

optimas, favoreciendo aquellos musculos que ayuden a mejorar posturas.

CONCLUSIONES

Esta enfermedad requiere de un enfoque multidisciplinario para establecer un

diagndstico de certeza y el tratamiento rehabilitador oportuno de los pacientes.
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