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I.- INTRODUCCION.

La Artrogriposis Maltiple Congénita (AMC), es una enfermedad carac--
terizada por contracturas no progresivas de dos o mas articulaciones y --
que se acompafia de disminucién de las masas musculares con una posicidn -
tipica de las extremidades y dismorfias menores.

La enfermedad fué descrita por primera vez desde el siglo pasado por
Otto (1), quien la 1lam6 Miodistrofia Congénita.'En 1932 Sheldom {2) al -
tratar de explicar la etiopatogenia, denomin6 a esta entidad Amjoplasia -
Congénita que indica que las manifestaciones de la enfermedad son el re--
sultado de la falta de funcionalidad prenatal con la subsecuente disminu-
citn de los movimientos fetales.

A partir de entonces Se han descrito muchos casos de AMC, pero no se
habia sugerido una clasificacién hasta 1982 cuando Hall y colaboradores -
(3, 4, 5), estudiaron a 350 pacientes y propusieron 3 grandes yrupos con
base en los hallazgos clinicos, etiopatogenia y forma de transmisién he--
reditaria. La clasificacién que Hall propone es la siguiente:

I.- Amioplasia o AMC Cl&sica, es la més frecuente, involucra grandes
y pequefias articulaciones y se divide en 3 formas:

a).- Generalizada yue afecta las cuatro extremidades.

b}.- De predominio de extremidades superiores.

¢).- De predominio de extremidades inferiores.

La mayor parte de los casos son esporddicos, no se ha descrito un pa
trén de herencia.

11.- Artrogriposis Distal que comprende 2 tipos:
a).- A. Distal Tipo 1: se encuentran involucradas las pequefias arti-

culaciones de manos y pies. Se transmite en forma autosémico dominante.
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b).- A. Distal Tipo 2: las alteraciones articulares son las mismas -
del tipo ¥, pero se acompaiia de otras anomalias como son talla baja, pa--
dar hendido, alteraciones oculares, trismus y escoliosis; se cfaslf&ca en
§ subtipos.

II1.- Artrogriposis Ligada al X recesiva que comprende 3 subtipos:

' a).- Tipo 1 o Severa letal: las contracturas articulares ocasionan -
deform{dad importante, los pacientes fallecen en los 3 primeros meses de
vida por insuficiencia respiratoria.

b}.- Tipo 2 o Moderadamente grave: en este grupo existe gran varia--
bilidad en cuanto a la gravedad, posicién y las articulaciones involucra-
das. Es probable que las portadoras presenten manifestaciones minimas al
nacimiento que pueden pasar desapercibidas.

c).-Tipo 3 0 Leve: al nacimiento se encuentran contracturas articu-
lares moderadas que mejoran dramiticamente con el tiempo.

d}.- Probable Tipo 4: letal con cardlopat[q congénita -ompleja. S6lo
se han descrito 5 casos en la Iiteratura (5, 6), y afin no se ha estable--
cido si se trata de herencia ligada al X.

El diagndstico de la AM es bdsicamente clinlco. Los estudios de ra-
yos X dan alguna informaci6n cuando existe alteracitn en cadera como ld--
xacién congénita. Otros estudios como la creatinfosfoquinasa (CPK}, elec-
tromierafia (EMG) y la velocidad de conducci6n nerviosa ayudan a deter--
minar si se trata de algln proceso miopitico o neuropitico (7{'8. 9}, pe-
ro pueden mostrar resultados inespecificos; incluso los estudios hlstopa-.
tolégicos no son informativos en todos los casos porque.no se han.enggnL-

trado alteraciones caracterfsticas (7, 10, 11, 12, 13).
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Existen maltiples enfermedades que cursan con limitacion de las arti-
culaciones entre las cuales se encuentran algunas cromosomopatfas como la
trisomfa 18, trisomfa 8 y trisomfa 4p, y otros padecimientos con un pa---
tron de herencia mendeliano como la Displasia dfastr6fica, Condrodispla--
sla Punctata, Sindrome Oto-palato-digital, Sindrome Pena-Shokeir, Sindro-
me de Schwartz entre otros. Estos padecimientos deben tomarse en cuenta -
para el diagnéstico diferencial.

Ademds el grupo de Artrogriposis Distal puede prestarse a confusibn
diagnsstica con los siguientes padecimientos: Freeman-Sheldom, Trismus --

pseudocamptodactilia y Braquidactilia-sinfalangismo.

Los objetivos de este estudio fueron describir los diferentes tipos
de Artrogriposis de acuerdo a la clasificacién de Hall (3, 4, 5), sus ma-
nifestaciones clinicas y su frecuencia relativa entre los pacientes que -

asistieron a la Consulta Externa de Gen&tica en un periodo de 5 afios.

I1.- MATERIAL Y METODOS.

Se revisaron los expedientes clinicos de los pacientes con diagnbs--
tico de AMC de la Consulta Externa de Genética del Instituto Nacional de
Pediatria estudiados entre 1984 y 1989.

Para cada paciente se llend una hoja de datos que incluyd la Histo--
ria Clinica con antecedentes familiares y perinatales, un &rbol geneal6--
gico y 1a exploracisn fisica, y en algunos pacientes los resultados de --

‘radiograffas y de EMG.
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ITL.- RESULTADOS. .

Entre 1984 y 1989 se registraron 46 casos de Artrogriposis en el Ser
vicio de Genética, que se agruparon de acuerdo a la clasificacidn de Hall
y colaboradores (3, 4, 5), como se muestra en el cuadro 1,

Loa drboles geneal6gicos de los pacientes revelaron tres cases con -
la forma generalizada de AMC y antecedentes familiares positivos., En el -
primer caso (figura 1}, un hermano del caso indice present6 AMC con pre--
dominlo de extremidades Inferiores, los padres eran sanos y probablemente
consanguineos. En la segunda familia {figura 2), dos hermanas con la for-
generalizada, hljas de padres sanos, no consanguineos tenfan un primo le~
janc con el mismo cuadro clinico. En la tercera familia (figura 3}, en la
rama paterna habfa el antecedente de ple equino varo bilateral que aparen
temente se estaba transmitiende de una generacibn a otra, el padre del --
propbsito era sano y no fué posible explorar a la familia.

La edad promedio de los padres se encontrd en los limites de la edad
reproductiva, y aunque la A. distal tipo 2-E se ha relacionado con edad -
paterna avanzada, en nuestro Grico caso los padres eran j6venes.

Al analizar el orden al nacimfento, como puede verse en la figura 4,
el 41,30% de los pacientes eran productos de la primera gestaci6n, y el -
30.43% productos de Ja 2a. gestacidn.

En relacién a los antecedentes perinatales, en ninguno de los casos
hubo ingestidn dc medicamentos, enfermedades infecciosas ni malformacio--
nes del aparato reproductivo de 1a madre que pudieran estar en relacién -
con la enfermedad. Los datos de inicio e intensidad de los movimientos --
fetales y de oligohidramnios no fueron confiables por lo que no se anali-

zaraen.
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La edad gestacional fué normal en todos los casos, sin embargo, como
se observa en el cuadro 2, en el 65% el parto fué anormal: el 41% por pre
sentacion pélvica, de los cuales mis de la mitad se resolvieron por cesd-
rea, En el 20% se realizd cesdrea por otra causa como sufrimiento fetal -
agudo o falta de brogreslén del trabajo de parto y 2 pacientes que nacie-
ron por parto sufrieron fracturas.

En cuanto a las manifestaciones clfnicas en extremidades que son lo
mas relevante en esta enfermedad, fué caracteristica la posicién de estas
al nacimiento con afecci6n bilateral y simétrica (figura §); los hombros
presentaron alguna alteracién principalmente en la forma generalizada ---
(cuadro 3}, y s6lo un caso fué normal; no hubo afeccion en esta &rea en -
1a A. distal.

A nivel de los codos, como muestra el cuadro 4, la proporci6n de la
posici6n en extensién y en flexi6n fué muy semejante. La alteracitn fué -
constante en la forma generalizada y en la de miembros superiores aunque
se observ6 también en algunos pacientes con las variedades de extremida--
des inferiores y en la distal pero en forma ieve. .

En el cuadro 5 puede observarse que en el 72% de los casos, las ma--
nos presentaron contracturas tipicas que consistieron en flexibn de las -
mufecas con desviacion cubital més frecuente que desviaci6n radial, fle--
xi6n de las articulaciones metacarpofaldngicas, camptodactilia y sindac--
tilia cuténea entre algunos dedos los cuales tenfan la forma de huso por
hipotrofia muscular de los mismos y de las eminencias tenar e hipotenar -
(figura 6). En el 24% se observaron pliegues palmares anormales y 2 casos
con la forma generalizada no presentaron alteraciones en las manos ni en

los pies, contrariamente a 1o esperado.
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Las articulaciones de la cadera se encontraron afectadas en todos -
los tipos de Artrogriposis excepto en la forma de extremidades superiores
(cuadro 6); la alteraci6n varfo entre luxaci6n congénita de cadera, dis--
plasia acetabular o Gnicamente limitaciQn de los movimientos.

El cuadro 7 muestra las alteraciocnes en !as rodi1llas principalmente
en la forma generalizada y en la A. de extremidades inferiores con igual
proporci6n de la posici6n en flexién y en extensi6n (figura7). Sélo un -
caso de A, distal present6é afeccién a este nivel pero en forma leve.

vLos ples al fgual que las articulaciones de la cadera, presentaron -
diferentes tipos de anormalidades (figura8). En el cuadro 8 se indica =«
que la alteraci6n mas frecuente fué el pie equino varo bilateral. Los pa-
cientes con A, de extremidades superiores no presentaron afeccién de las
articulaciones de los miembroa inferiores cémo era de esperarse,

Un dato constante a nivel de todas las articulaciones afectadas fué
hipotrofia muscular con aumento del tejido celular subcutaneo.

En forma variable se encontraron manifestaciones clinicas a nivel de
créneo y cara, como muestra el cuadro 9. Las m&s frecuentes fueron las --
altefaclunes del paladar, el hemangioma en la 1fnea media de la cara, la
retromicrognatia y la asimetria de créneo y cara. Con menor frecuencia se
observd craneosinostosis, parélisis facial y ptosis palpebral. (Figura 9)

En el cuadro 10 se puede observar que mas de la mitad de.los pacien-
tes (59%) present6 alguna alteracitn en cuello; la mayoria correspondid a
la forma generalizada y s6lo un casc de A. distal present6 limitacion de
los movimientos en esta drea. .

El 41% de los casos present6 alguna alteraci6n en genitales externos

(cuadro 11).
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Ademds de las manifestaciones clinicas caracteristicas de la AMC, --
algunos pacientes con la forma generalizada tuvieron otro tipo de malfor-
maciones asociadas: 1.- Eventracidn diafrigmdtica y sindrome de Duane. ~-
2.- Comunicaci6n interauricular, secuencia Klfppel-Feil y xifoescoliosis
toratica. 3.- Microtia-atresia y lipomeningocele. 4.~ Escoliosis. 5.- Hi-
poplasia de sacro y agenesia de coxis y 5.- Hemimelia transversa de ante-
brazo izquierdo.

Todos los nifios tuvieron un crecimiento y desarrollo normal a excep-
cién de la limitaci6n motora que 1: ocasionaban las contracturas articu-

lares. S6lo el grupo de A. distal wipo 1 presengo retraso psicomotor.



IV,- DISCUSION,

En forma similar a lo descrito en otras series {3, 4, 7, 14}, los -
resultados de este estudic mostrarcn que el tipo mds frecuente de A. es -
1a Moltiple Congénita Clasica. E£1 89% correspondid a este tipo de A. y --
los restantes {11%) fueron pacientes con A. Distal. Esta proporcibn es -
semejante a 1a descrita en la literatura (3), (cuadro 12).

De 1a AMC clésica, la forma generallizada se observd en mas casos, -
1e sigui6 la de predominio de extremidades inferiores y luego la de supe-
riores. Al comparar estos resultados con la serie de Hall (cuadro 12), se
observa similitud en la frecuencia de la A. generalizada, sin embargo hay
diferencia estadfsticamente significativa {P<0.05), cuando se comparan -
las frecuencias de las variedades de extremidades superiores e inferiores
Es posible que esto se deba a que puesto que las limitaciones funcionales
en los pacientes con afeccién de extremidades inferiores son mas graves,
sean preferencialmente canalizados a una Institucidn de tercer nivel como
es el Instituto Nactonal de Pediatria.

€n el grupo de A, distal, encontramos un menor nGmero de casos que
la serie descrita por Hall, aunque esta distribuci6n puede deberse a la -
gran variabilidad en la expresitn clinica, gravedad del cuadro clinico }
a la mejorfa de las alteraciones que pueden condicionar nuevamente la se-
lecci6n de pacientes que acuden a este centro hospitalario.

La mayortia de los pacientes no tuvo antecedentes familiares de la
enfermedad como era de esperarse para la presentacifn esporddica de la --
AMC cl&sica, sin embargo se encontraren 2 familias (figura 1y 2), cada -
uné con dos hermanos afectados y padres sanos que puede sugerir un patrén

de heréncia autosomico recesive. En la segunda familia {figura 2}, la pre
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sencia de un primo igualmente afectado, es posible se deba a una coinci--
dencla. .

En un tercer caso {figura 3), se observ6 transmision de ple equino -
varo bilateral por rama paterna, aunque el padre era aparentemente normal
Esta familia podria explicarse de dos maneras: la expresién variable y no
penetrancia de.un gen autosémico dominante, o bien, dos eventos indepen--
dientes: un caso esporddico de AMC y transmision autosémico dominante de
pie equino varo..

En todos los pacientes se encontrd que la edad protadioadeclos pas¢e
dres estaba dentro de la edad reproductiva y esto sugiere que no hay e---
fecto de la edad de los padres en la enfermedad comoc 1o han sugerio otros
autores (3, 15).

Por el contrario, el 41.3%, o sea casi 1a mitad era producto de la -
primera gestacién, cifra slmlléi a lo observado por Hall, y que da la im-
presion de ser una frecuencia alta, aunque no podemos compararla con la -
poblacién que acude al Instituto porque se carece de este dato. éste ha--
llazgo se ha tratado de correlacionar con factores patogénicos que causan
constriccién in Gtero (16, 17, 18).

Aunque en esta serie no se encontraron antecedentes prenatales que -
se han relacionado a la patogenia de la enfermedad como la ingesti6n de -
medicamentos, enfermedades virales y malformaciones del aparato repfoduc-
tivo de 1a madre, estos datos son poco confiables porque se obtuvieron en
forma retrospectiva por interrogatorio a la madre.

Los resultados mostraron que més de la mitad de los pacientes naci6
por parto distécico sobre todo por presentacion pélvica. Esto se debe ---
principalmente a la posici6n y fijaci6n anormal de las articulaciones de
1os productos que no permiten un parto normal, y es un antecedente que --

puede encontrarse en los pacientes con retardo psicomotor ya que este no
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forma parte del cuadro clinico de la AMC.

En 1a mayorf{a de los casos las contracturas se presentaron en forma
bilateral y simétrica. Fué caracteristica la posicién de las articulacio-
nes involucradas aunque con variabilidad entre un paciente y otro aén ---
cuando se trataba del mismo tipo de AMC. Por ello es importante realizar
una exploracién fisica intencionada de cada articulacién.

Habitualmente las contracturas a nivel de los codos, manos, rodillas
y pies son las que orientan bara clasificar el tipo de AMC, aunque pueden
presentarse casos atipicos como lo fueron 2 pacientes que no tuvieron --
afeccion ni en las manos ni en los pies. Las formas de A. con algﬂn predo
minio pueden mostrar afeccién leve de otras articulaclones. Esto es mis
importante cuando se hace diagnéstico diferencial entre una AMC clésica y
una A, distal ya que ambas tienen diferente forma de transmisién heredi--
taria. En estos casos puede ser de utilidad la observacién y seguimiento
del paciente ya que en la A, distal la afeccién poco comin de otras arti-
culaciones tiene un mejor pronfstico que la AMC clésica.

Ademds de la afeccion en extremidades, la AMC suele acompafiarse de -
otras alteraciones en diferentes &reas como son el hemangioma plano en la
1fnea media de la cara, facies redonda con narinas antevertidas, microgna
tia y dificultad para abrir la boca. En esta serie se encontrd una fre---
cuencia més baja de estas alteraciones de lo que observaron otros autores
en cambio hubo dismorfias menores inespecificas. Encontramos otras mani--
festaciones clinicas coms la craneosinostosis, paralisis facial, ptosis -
palpepalpebral, agenesia de sacro y coxis, escoliosis y 1a microtia-atre-
sia que puedieran tener la misma explicacién patogénica que las contractu

ras articulares. Se ha propuesto que se deben a factores que limitan la -
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movilidad en Gtero del producto y que por un efecto mecdnico impiden el -
desarrollo normal de un organo o tejido. La variabilidad del embri6n o fe
to.

En dos casos hubo el antecedente de bandas amni6ticas que se pueden
considerar como un factor patogénico.

En algunos pacientes se realizé EMG, pero en la mayorfa los resulta-
dos fueron inespec{ficos con cambios secundarios a atrofia muscular; sélo
2 casos de AMC generalizada presentaron un patrén neuropdtico,

En conclusi6n, la AMC es un padecimiento que afecta fundamentalmente
las articulaciones y causa limitaciones importantes. La gravedad es varia
ble de un paciente a otro y puede acompafiarse de otros defectos que de--
ben buscarse en forma intencionada. Aunque en su mayor{a, los casos son -
esporddicos, el drbol genealégico puede indicar antecedentes familiares -
que sugleran una forma de herencia mendeliana. En estos casos es importan

tete el asesoramiento genético.



V.- CUADROS.

“Cuadro 1.- Frecuencia de los tipos de AMC en el Instituto
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Nacional de Pedlatria.

Femenino Masculino TOTAL )
1.- AMC CLASICA:
a).- Generalizada 15 10 25 54
’ b).- Ext. Inferiores 7 7 14 30
c).- Ext. Superiores 1 1 2 §
Subtotal 23 18 41 89
CIT.- A, DISTAL:
a).~ Tipo 1 0 4 4 9
b).- Tipo 2 E 1 0 1 2
Subtotal 1 4 5 1"
TOTAL 2 22 26 100
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Cuadro 2.- Alteraciones durante el parto.

Gralijzada. Ext.Sup.e Inf. Distal TOTAL

Presentacion pélvica 1" 3 2 19
Fracturas 2 0 0 2
Cesdrea por otra causa 3 4 2 9
HORMALES 6 9 1 16

Cuadro 3.- Manifestaciones clinicas en hombros.

Gralizada.  Ext.Inf.  Ext.Sup. Distal - TOTAL

Rotacién anterior 9 0 0 0 9
Lim. Movimientos 5 0 1 0 6
No especificado 0 1 ] 0 12

NORMALES 1 13 0 5 19
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Cuadro 4.- Manifestaciones clinicas en.codos.

Gralizada. Ext.Inf. Ext.Sup. Distal TOTAL %

Flexibn - 1 ) 2 \ 3 17 37

Extensitn 14 0 1 0 15 3
Normales 0 12 0 2 1" 30

Cuadro 5.- Manifestaciones clinicas en manos. —

Gralizada. Ext.Inf. Ext.Sup. Distal TOTAL %

Contracturas tipicas a3 2 2 5 33 I
Pliegues paimares 8 1 1 1 1" 24
anormales

Pterigium 0 0 1 1 2 4

Bandas amniéticas 1 -0 0 0 1 2
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Cuadro 6.- Manifestaciones clinicas en cadera.

Gralizada. Ext.Inf. Ext.Sup. Distal TOTAL

Luxacién congénita 15 13 0 1 29
Displasia acetabular 5 1 0 1 7
Lim. Movimientos 5 0 0 0 5

NORMALES 0 0 2 3 5

Cuadro 7.- Manifestaciones clinicas en rodillas.

Gralizada. Ext.Inf. Ext.Sup. Distal TOTAL %

Extensién 14 6 0 { 21 46
Flexion " 6 0 0 17 37

NORMALES [} 2 2 4 8 17
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Cuadro 8.- Manifestaclones clinicas en piles.

Gralizada. Ext.Inf. Ext.Sup. Distal TOTAL %

Equino varo bilateral 11 7 0
Equino varo unilateral 1 2 ]
Equino varo reductible 1 0 ]
‘Plano valgo convexo 7 2 [
Talo valgo 3 3 0

NORMALES 2 0 2

22

48

20

13
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1
Cuadro 9.- Manifestacfones ¢linfcas en créneo y cara.

Gralizada  Ext.Sup. e Inf. Distal TOTAL %

Alt. en paladar 9 3 4 16 35
Hemangioma plano 9 2 1 12 26
Retromicrognatia 7 2 2 1 2
Alt. puente nasal 5 2 2 9 20
Epicanto 3 3 3 9 20
Alt, pabellones 4 2 2 8 17
Asimetria de créneo 4 2 0 6 12
y cara

Telecanto ' 1 1 1 3 7
Filtrum largo 1 0 2 3 7
Craneosinostosis 1 ’ 1 Q 2 ;
Narinas antevertidas 1 1 0 2 4
Paralisis facial 1 : 1 0 2 4
Boca en carpa 1 1 0 2 4
Ptﬁsts pglpebral 0 2 0 2 4
bolicocefalia 1 0 0 1 2

Anoftalmus oA 0 0 1 2
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Cuadro 10.- Manifestaciones clinicas ‘en cuello.

Gralizada. Ext.Sup. e Inf. Distal = TOTAL

Corto 13 4 0 17
Lim. Movimientos 3 1 1 5
Pterigium 3 0 B | 3
Torticolis 1 ) 0 2
Normales 5 10 ) 4 19

Cuadro 11.- Manifestaciones clinicas en genitales.

Gralizada. Ext.Sup. e Inf. Distal TOTAL

Hipoplasia labios 8 3 0 "
mayores o escroto

Criptorquidia 1 3 1 5
Hernia inguinal 2 0 1 3

Normales 1 10 3 27

%
37

4

24

59
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Cuadro 12.- Frecuencia de la AMC comparada con la literatura

TIPO DE HALL ET. AL. PRESENTE ESTUDIO
ARTROGRIPOSIS 1982 1990
AMC. CLASICA: 135 41
~ Generalizada 85 25
Ext. Superiores 33 14 p<0.05
Ext. Inferiores 17 2
A. DISTAL: 36 5
Tipo 1 14 4

Tipo 2-E 14 1



VI. FIGURAS

AMC FORMA GENERALIZADA
PROPOSITOS

R0 B8

AMC. CON PREDOMINIO DE EXTREMIDADES
INFERIORES

Figura 1.~ Arbol genealdgico con dos hermanos
afectados,

“~ H H H

@ Amc. Foma GenemALIZADA
~ PROPOSITUS
B @ anc romia ceneraLizaoa

Figura 2.- Arbol genealdgico con antecedentes
familiares de AMC.
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[ amc. romua seneraLizasa
A PROPOSITUS

[ (P P EQUING VAR BILATERAL POR RAMA FATERNA

“'Figura 3.~ Arbol genealdgico con antecedentes
de ple equino varo bilateral por rama paterna.
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AL QROEN

DE PACIENTES OE
At. NACIMIENTO

33

MANAD DE MCRENTES
23

- A

ORDEN AL NACIMENTO

Flgura 4.- Frecuencia de paclentes de acuerdo
al orden al nacimiento.
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FIGURA 5.- Paciente con AMC

Generalizada que muestra un

hemangioma en la lfnea media
de la cara y posicidn de --

las extremidades

FIGURA 6.- Camptodactilia en un paciente
con AMC
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FIGURA 7.- Paciente con AMC
de predominio de extremidades
inferiores

FIGURA 8.- Pies planos valgos convexos en
un paciente con AMC generallzada.
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FIGURA 9.,- Hermanos de la familia 1
donde puede observarse puente nasal
prominente, asimetrfa facial y retro
micrognatia.
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