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1.- INTRODUCCION. 

La Artrogrlposls MOltlple Congénita (AMC), es una enfennedad carac-­

terlzada por contracturas no progresivas de dos o m&s articulaciones y -­

que se acompaña de disminución de las masas musculares con una poslclOn -

tlplca de las extremidades y dismorflas menores. 

La .enfermedad fué descrita por primera vez desde el siglo pasado por 

Otto (1), quien la llamó Mlodistrofla Congénita. En 1932 Sheldom (2) al -

tratar de explicar la etlopatogenla, denominó a esta entidad Amloplasla -

Congénita que Indica que las manifestaciones de la enfermedad son el re-­

sultado de la falta de funcionalidad prenatal con la subsecuente disminu­

ción de los movimientos fetales. 

A partir de entonces se han descrito muchos casos de AMC, pero no se 

habla sugerido una claslflcacl6n hasta 1982 cuando Hall y colaboradores -

(3, 4, 5), estudiaron a 350 pacientes y propusieron 3 grandes yrupos con 

base en los hallazgos cllnlcos, etlopatogenla y forma de transmisión he-­

redltarla. La claslflcacl6n que Hall propone es la siguiente: 

1.- Amloplasla o AMC Cl~slca, es la m&s frecuente, Involucra grandes 

y pequeñas articulaciones y se divide en 3 formas: 

a).- Generalizada 411e afecta las cuatro extremidades. 

b) .- De predominio de extremidades superiores. 

c) .- De predominio de extremidades inferiores. 

La mayor parte de los casos son esporAdlcos, no se ha descrito un P!!. 

trOn de herenc la. 

11.- Artrogrlposls Distal que comprende 2 tipos: 

a).- A. Distal Tipo 1: se encuentran involucradas las pequeñas arti­

culaciones de manos y ples. Se transmite en forma autosOmlco dominante. 
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b).- A. Distal Tipo 2: las alteraciones articulares son las mismas -

del tipo 1, pero se acompaM de otras anomallas como son talla baja, pa-­

dar hendido, alteraciones oculares, tr!smus y escoliosis; se clasifica en 

5 subtipos. 

111.- Artrogrlposls Ligada al X recestva que comprende 3 subtipos: 

a).- Tipo 1 o Severa !et.al: las contracturas articulares ocasionan -

deformidad Importante, los pacientes fallecen en los 3 primeros mes~s de 

vida por Insuficiencia respiratoria. 

b).- Tipo 2 o Moderadamente grave: en este grupo existe gran varla-­

bllldad en cuanto a la gravedad, poslclOn y las articulaciones Involucra­

das. Es probable que las portadoras presenten manlfostaclones mln!mas al 

nacimiento que pueden pasar desapercibidas. 

c).- Tipo 3 o Leve: al nacimiento se encuentran contracturas articu­

lares moderadas que mejoran dramAtlcamente con el tiempo. 

d) .- Probable Tipo 4: letal con cardlopatla congénita ~ompleja. SOio 

se .han descrito 5 casos en la literatura (5, 6), y aOn no se ha estable-­

cldo si se trata de herencia ligada al X. 

El dlagnOstlco de la AMC es bas!camente clln!co. los estudios de ra­

yos X dan alguna !nformac!On cuando existe alterac!On en cadera como lu-­

xaclOn congénita. Otros estudios como la creatlnfosfoqulnasa (CPK), elec­

tromlografla (EMG) y la velocidad de conducc!On nerviosa ayudan a deter-­

mlnar si se trata de algOn proceso mlopátlco o neuropAtlco (7, 8, 9). pe­

ro pueden mostrar resultados lnespeclflcos; Incluso los estudios hlstopa­

tol6glcos no son Informativos en todos los casos porque no .se han.enc~n~­

trado alteraciones caracterlstlcas (7, 10, 11, 12, 13). 
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Existen múltiples enfennedades que cursan con llmltac!On de las arti­

culaciones entre las cuales se encuentran algunas cromosomopatlas como la 

trlsomla 18, trlsomla 8 y trlsomla 4p, y otros padecimientos con un pa--­

trOn de herencia mendeliano como la Olsplasla dlastrOflca, Condrodlspla-­

sla Punctata, Slndrome Oto-palato-dlgltal, Slndrome Pena-Shokelr, Slndro­

me de Schwartz entre otros. Estos padecimientos deben tomarse en cuenta -

para el diagnostico diferencial. 

AdemAs el grupo de Artrogrlposls Distal puede prestarse a confuslOn 

diagnostica con los siguientes padecimientos: Freeman-Sheldom, Trlsmus -­

pseudocamptodactl l la y Braquldactl 1 la-slnf a lang lsmo. 

Los objetivos de este estudio fUeron describir los diferentes tipos 

de Artrogrlposls de acuerdo a la claslficaclOn de Hall (3, 4, 5}. sus ma­

nifestaciones cllnlcas y su frecuencia relativa entre los pacientes que -

asistieron a la Consulta Externa de Genética en un periodo de 5 anos. 

11.- MATERIAL Y METOOOS. 

Se revisaron los expedientes cllnlcos de los pacientes con dlagnOs-­

tlco de AMC de la Consulta Externa de Genética bel Instituto Nacional de 

Pedlatrla estudiados entre 1984 y 1989. 

Para cada paciente se lleno una hoja de datos que Incluyo la Hlsto-­

rla Cllnlca con antecedentes famll lares y perlnatales, un !rbol genea16-­

glco y la exploraclOn flslca, y en algunos pacientes los resultados de -­

radlograflas y de EMG. 
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111.- RESULTADOS. 

Entre 1984 y 1989 se registraron 46 casos de Artrogrlposls en el Se!. 

vicio de Genética, que se agruparon de acuerdo a la claslflcaclOn de Hall 

y colaboradores (3, 4, 5), como se muestra en el cuadro 1. 

Loa Arboles genealógicos de Jos pacientes revelaron tres casos con -

Ja fonna g~neraJlzada de AMC y antecedentes famlltares positivos. En el -

primer caso (figura 1), un hennano del caso Indice presentó AMC con pre-­

dominio de extremidades Inferiores, los padres eran sanos y probablemente 

consangulneos. En la segunda familia (figura 2). dos hennanas con la for­

generallzada, hijas de padres sanos, no consangulneos tenlan un primo le­

jano con el mismo cuadro cl!nico. En la tercera familia (figura 3), en la 

rama paterna habla el antecedente de ple equino varo bilateral que apare!!. 

temente se estaba transmitiendo de una generación a otra, el padre del -­

propósito era sano y no fué posible explorar a la familia. 

La edad promedio de los padres se encontró en los ! Imites de la edad 

reproductiva, y aunque la A. distal tipo 2-E se ha relacionado con edad -

paterna avanzada, en nuestro único caso los padres eran Jovenes. 

Al analizar el orden al nacimiento, como puede verse en la figura 4, 

el 41.301 de los pacientes eran productos de la primera gestación, y el -

30.43l p•oductos de la 2a. gestación. 

En relación a los antecedentes perinatales, en ninguno de los casos 

hubo ingestión de medicamentos, enfermedades Infecciosas ni malfonnacio-­

nes del aparato reproductl vo de la madre que pudieran estar en relación -

con la enfennedad. Los datos de Inicio e Intensidad de los movimientos -­

fetales y de ollgohldramnlos no fueron confiables por lo que no se anali­

zaron. 
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La edad gestaclonal fué nonnal en todos los casos, sin embargo, como 

se observa en el cuadro 2, en el 65S el parto fué anonnal: el 41S por pr! 

sentaclOn pélvlca, de los cuales más de la mitad se resolvieron por cesá­

rea. En el 20S se realizo cesárea por otra causa como sufrimiento fetal -

agudo o falta de progreslOn del trabajo de parto y 2 pacientes que nacie­

ron por parto sufrieron fracturas. 

En cuanto a las manifestaciones cllnlcas en extremidades que son lo 

más relevante en esta enfennedad, fué caracterlstlca la poslclOn de estas 

al nacimiento con afecclOn bilateral y simétrica (figura 5); los hombros 

presentaron alguna alteraclOn principalmente en la fonna generalizada --­

(cuadro 3), y sOlo un caso fué normal; no hubo afección en esta área en -

la A. distal. 

A nivel de los codos, como muestra el cuadro 4, la proporclOn de la 

poslclOn en extenslOn y en flexión fué muy semejante. La alteración fué -

constante en la forma generalizada y en la de miembros superiores aunque 

se observó también en algunos pacientes con las variedades de extremlda-­

des Inferiores y en la distal pero en forma leve. 

En el cuadro 5 puede observarse que en el 72S de los casos, las ma-­

nos presentaron contracturas tlplcas que consistieron en flexión de las -

munecas con desviación cubital mAs frecuente que desviación radial, fle-­

xlón de las articulaciones metacarpofalánglcas, camptodactllla y slndac-­

tl lla cutanea entre algunos dedos los cuales tenlan la fonna de huso por 

hlpotrofla muscular de los mismos y de [as eminencias tenar e hlpotenar -

(figura 6). En el 24S se observaron pliegues palmares anonnales y 2 casos 

con la forma generalizada no presentaron alteraciones en las manos ni en 

los ples, contrariamente a lo esperado. 
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Las articulaciones de la cadera se encontraron afectadas en todos -

los tipos de Artrogrlposls excepto en la forma de extremidades superiores 

(cuadro 6); la alteración vario entre luxación congénita de cadera, dls-­

plasla acetabular o Onlcamente 1 lmltaclón de los movimientos. 

El cuadro 7 muestra las alteraciones en las rodl llas principalmente 

en la forma general Izada y en la A. de extremidades Inferiores con Igual 

proporción de la posición er. flexión y en extensión (figura 7 ). Sólo un -

caso de A. distal presentó afección a este nivel pero en forma leve. 

Los ples al Igual que las articulaciones de la cadera, presentaron -

diferentes tipos de anormalidades (figura 8 ). En el cuadro 8 se Indica "" 

que la alteración mas frecuente fué el ple equino varo bilateral. Los pa­

cientes con A. de extremidades superiores no presentaron afección de las 

articulaciones de los mlembroa Inferiores como era de esperarse. 

Un dato constante a nivel de todas las articulaciones afectadas fué 

hlpotrofla muscular con aumento del tej Ido celular subcutaneo. 

En forma variable se encontraron manifestaciones cllnlcas a nivel de 

craneo y ·cara, como muestra el cuadro 9. Las mas frecuentes fueron las -­

alteraciones del paladar, el hemangloma en la linea media de la cara, la 

retromlcrognatla y la aslmetr!a de craneo y cara. Con menor frecuencia se 

observó craneoslnostosls, para!lsls facial y ptosls palpebral. (Figura 9) 

En el cuadro 10 se puede observar que mas de la mitad de. los pacien­

tes (591) presentó alguna alteración en cuello; la mayorla correspondió a 

la forma generalizada y sólo un caso de A. distal presentó ! Imitación de 

los movimientos en esta area. 

El 41' de los casos presentó alguna alteración en genitales externos 

(cuadro 11). 
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Ademh de las manifestaciones cllnlcas caracterlstlcas de la AMC, 

algunos pacientes con Ja forma generalizada tuvieron otro tipo de malfor­

maciones asociadas: 1.- Eventración dlafr1gmatl.:¡¡ y ~indrome de ouane. --

2.- Comunicación lnteraurlcular, secuen,;la Kllppel-Fell y xlfoescollosls 

toraClca. 3.- Mlcrotla-atresla y llpominlngocele. 4.- Escoliosis. 5.- Hl­

poplasla de sacro y agenesia de coxis y 5.- Hemlmella transversa de ante­

brazo Izquierdo. 

Todos los ntnos tuvieron un c••er.1-..1ento y desarrollo normal a excep­

ción de la limitación motora que l; ocasionaban las contracturas articu­

lares. Sólo el grupo de A. distal •''PO 1 presento retraso pslcomotor. 
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IW.- DISCUSION. 

En forma similar a lo descrito en otras serles (3, 4, 7, 14), los -

resultados de este estudio mostrar0'.1 que el tipo m6s frecuente de A. es -

la MOltlple Congénita Cl6slca. El 69% correspondió a este tipo de A. y -­

los restantes (1U~) fueron pacientes con A. Distal. Esta proporcl6n es -

semejante a la descrita en la 1 lteratura (3), (cuadro 12). 

De la AMC cl!slca, la forma generalizada se observó en m&s casos, -

le slgulO la de predominio de extremidades Inferiores y luego la de supe­

riores. Al comparar estos resultados con la serle de Ha! 1 (cuadro 12), se 

observa slmllltud en la frecuencia de la A. generalizada, sin embargo hay 

diferencia estadlstlcamente slgnlflcatlva (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 llmltaclones funcionales 

en los pacientes con afección de extremidades Inferiores son m~s graves, 

sean preferenclalmente canalizados a una lnstituclOn de tercer nivel como 

es el Instituto Nacional de Pedlatrla. 

En el grupo de A. distal, encontramos un menor nOmero de casos que 

la serle descrita por Hall, aunque esta distribución puede deberse a la -

gran varlabllldad en la expresión cl!nlca, gravedad del cuadro cllnlco y 

a la mejorla de las alteraciones que pueden condicionar nuevamente la se­

lección de pacientes que acuden a este centro hospitalario. 

La mayorta de los pacientes no tuvo antecedentes familiares de la 

enfermedad como era de esperarse para la presentación espor!dlca de la -­

AMC cl6slca, sin embargo se encontraron 2 familias (figura 1 y 2), cada -

una con dos hermanos afectados y padres sanos que puede sugerl r un patrón 

de herencia autos6mlco receslvo. En la segunda familia (figura 2), la pr! 
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sencla de un primo Igualmente afectado, es posible se deba a una colncl-­

dencla. 

En un tercer caso (figura 3), se observo transmlslOn de ple equino -

varo bl lateral por rama. paterna, aunque el padre era aparentemente nonnal 

Esta faml !la podrla expl lcarse de dos maneras: la expreslOn variable y no 

penetrancla de. un gen autosOmlco dominante, o bien, dos eventos lndepen-­

dlentes: un caso esporAdlco de AMC y transmlslOn autosOmlco dominante de 

ple equino varo •• 

En todos los pacientes se encontrO que la edad p~dloadeelos Pª""~ 

dres estaba dentro de la edad reproductiva y esto sugiere que no hay e--­

fecto de la edad de los padres en la enfennedad como lo han sugerlo otros 

autores (3, 15). 

Por el contrario, ·el 41.3i, o sea casi la mitad era producto de la -

primera gestaclOn, cifra similar a lo observado por Hall, y que da la lm­

preslOn de ser una frecuencia alta, aunque no podemos compararla con la -

poblaclOn que acude al Instituto porque se carece de este dato. Este ha-­

llazgo se ha tratado de correlacionar con factores patogénlcos que causan 

constrlcclOn In Otero (16, 17, 18). 

Aunque en esta serle no se encontraron antecedentes prenatales que -

se han relacionado a la patogenia de la enfermedad como la lngestlOn de -

medicamentos, enfennedades virales y malfonn1clones del aparato reproduc­

tivo de la madre. estos datos son poco confiables porque se obtuvieron en 

forma retrospectiva por Interrogatorio a la madre. 

Los resultados mostraron que m6s de la mitad de los pacientes nació 

por parto dlstOclco sobre todo pnr presentaclOn p~lvlca. Esto se debe --­

principalmente a la poslclOn y fijac!On anormal de las articulaciones de 

los productos que no pennlten un parto nonnal, y es un antecedente que -­

puede encontrarse en los pacientes con retardo ps lcomotor ya que este no 
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fonna parte del cuadro cllnl.co de la AMC. 

En la mayorla de los casos las contracturas se presentaron en fonna 

bilateral y simétrica. Fué caracterlstlca la poslc!On de las articulacio­

nes Involucradas aunque con variabilidad entre un paciente y otro aQn --" 

cuando se trataba del mismo tipo de AMC. Por ello es Importante realizar 

una explorac!On flslca Intencionada de cada artlculac!On. 

Habitualmente las contracturas a nivel de los codos, manos, rodl llas 

y ples son las que orientan para clasificar el tipo de AMC, aunque pueden 

presentarse casos at!plcos como lo fueron 2 pacientes que no tuvieron -­

afecc!On ni en las manos ni en los ples. Las fonnas de A. con algQn pred~ 

minio pueden mostrar afec.,·!On leve de otras articulaciones. Esto es m!s 

Importante cuando se hace diagnóstico diferencial entre una AMC claslca y 

una A. distal ya que ambas tienen diferente forma de transmisión heredl-­

tarla. En estos cazos puede ser de utilidad la observación y seguimiento 

del paciente ya que en la A. distal la afección poco comQn de otras arti­

culaciones tiene un mejor pronóstico que la AMC cUslca. 

Adem!s de la afección en extremidades, la AMC suele acampanarse de -

otras alteraciones en diferentes !reas como son el hemangloma plano en la 

linea media de la cara, facies redonda con narlnas antevertldas, mlcrogn! 

tia y dificultad para abrir la boca. En esta serle se encontró una fre--­

cuencla m!s baja de estas alteraciones de lo que observaron otros autores 

en cambio hubo dlsmorflas menores lnespeclflcas. Encontramos otras manl-­

festaclones cllnlcas como la craneoslnostosls, parAllsls facial, ptosls -

palpepalpebral, agenesia de sacro y coxis, escoliosis y la mlcrotla-atre­

sla que puedleran tener la misma expllcaclOn patogénlca que las contract!!_ 

ras articulares. Se ha propuesto que se deben a factores que limitan la -
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'movilidad en Otero del producto y que por un efecto mecanice Impiden el -

desarrollo normal de un Organo o tej Ido. La varlabll ldad del embrlOn o f.!!, 

to. 

En dos casos hubo el antecedente de bandas amnlOtlcas que se pueden 

considerar como un factor patogénlco. 

En algunos pacientes se realizo EMG, pero en la mayorla los resulta­

dos fueron lnespeclflcos con cambios secundarlos a atrofia muscular: sOlo 

2 casos de AMC generalizada presentaron un patrón neuropátlco. 

En conclusión, la AMC es un padecimiento que afecta fundamentalmente 

las articulaciones y causa limitaciones Importantes. La gravedad es varl2, 

&le de un paciente a otro y puede acampanarse de otros defectos que de-­

ben buscarse en forma Intencionada. Aunque en su mayorla, los casos son -

espor4dlcos, el 4rbol genealógico puede Indicar antecedentes familiares -

que sugieran una forma de herencia mendel lana. En estos casos es Importa!!_ 

tete el asesoramiento genético. 
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V.- CUADROS. 

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

Nacional de Pedlatrla. 

Femenino Masculino TOTAL ' 
1.- AMC CLASICA: 

a).- Generalizada 15 10 25 54 

b). - Ext. Inferiores 14 30 

c l. - Ext. superiores 

Subtotal 23 18 41 89 

. 11.- A. DISTAL: 

a).- Tipo 1 o 

b).- Tipo 2 

Subtotal 4 5 11 

TOTAL 24 22 46 100 
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Cuadro 2.- Alteraciones durante el parto. 

Granzada. Ext.Sup.e lnf. Distal TOTAL " 
PresentaclOn pélvlca 14 2 19 41 

Fracturas 2 o o 2 4 

Cesares por otra causa 4 2 9 20 

NORMALES 6 9 16 35 

Cuadro 3.- Manifestaciones cllnlcas en hombros. 

Grallzada. Ext.lnf. Ext.Sup. Distal ·TOTAL ' 
RotaclOn anterior 9 o o o 9 20 

Llm. Movimientos s o o 6 13 

No especificado 10 o 12 26 

NOIU4ALES 13 o s 19 41 
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Cuadro 4.- Manifestaciones cllnlcas en.codos. 

Grallzada. Ext. lnf. Ext.Sup. Distal TOTAL " 
flexlOn 11 2 3 17 37 

Extens!On 14 o o 15 33 

Nomales o 12 o 14 30 

Cuadro s.- Manifestaciones cllnlcas en manos. 

Grallzada. Ext.lnf. Ext.Sup. Distal TOTAL " 
Contracturas tlplcas 23 2 2 5 33 72 

Pliegues palmares 8 11 24 
anonwales 

pterlgl1111 o o 4 

Bandas amnlOtlcas o o o 2 
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Cuadro 6.- Manifestaciones cllnlcas en cadera. 

Grallzada. Ext.lnf. Ext.Sup. Distal TOTAL 

Luxac IOn congénita 15 13 o 29 

Dlsplasla acetabular o 

Llm. Movimientos o o o 

NORMALES 2 3 5 

Cuadro 7.- Manifestaciones cllnlcas en rodillas. 

Grallzada. Ext. lnf. Ext.Sup. Distal TOTAL 1 

Extensión 

Flex!On 

NORMALES 

14 

11 

o 

6 

6 

o 

o o 

4 

21 

17 

8 

46 

37 

17 

" 
63 

15 

11 

11 
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Cuadro e.- Manifestaciones cllnlcas en ples. 

Grallzada. Ext.lnf. Ext.Sup. Distal TOTAL " 
Equino varo bilateral 11 o 4 22 48 

Equino varo unilateral 2 o o 

Equino varo reductible o o 2 

Plano valgo convexo 2 o o 9 20 

Talo valgo 3 o o 6 13 

NORMALES 2 2 o 4 9 
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Cuadro 9.- Manifestaciones cllnlcas en craneo y cara. 

Gral Izada Ext.Sup. e lnf. Distal TOTAL 1 

Alt. en paladar 9 3 4 16 35 

Hemangloma plano 2 12 26 

Retroml crognat 1 a 2 2 11 24 

Alt. puente nasal 2 2 9 20 

Eplcanto 9 20 

Al t. pabe 11 ones 4 2 8 17 

Aslmetr!a de craneo 4 2 o 6 13 
y cara 

Telecanto 3 

Flltrum largo o 2 3 

Craneoslnostos!s 2 4 

Harinas antevertldas o 2 4 

ParUlsls facial o 2 4 

Boca en carpa o 2 4 

ptos 1 s pa 1pebra1 o 2 o 2 

Dolicocefalia o o 

Anoftalmus o o 2 
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Cuadro 10.- Manifestaciones cllnlcas en cuello. 

Grallzada. Ext.Sup. e lnf. Distal TOTAL " 
Corto 13 17 37 

Llm. Mov !mientas 3 11 

Pteriglum 

Tortlcolls o 

Normales 10 4 19 41 

Cuadro 11.- Manifestaciones cllnicas en genitales. 

Grallzada. Ext.Sup. e lnf. Distal TOTAL " 
Hipoplasia labios 8 o 11 24 
mayores o escroto 

Crlptorquidla 11 

Hernia inguinal 2 o 

Normales 14 10 27 59 
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Cuadro 12.- Frecuencia de la AMC comparada con la literatura 

TI PO DE HALL ET. AL. PRESENTE ESTUDIO 
ARTROGRIPOSIS 1982 1990 

AMC CLASICA: 135 41 

Generalizada 85 25 

Ext. Superiores 33 14 P <o.os 

Ext. Inferiores 17 2 

A. DISTAL: 36 

Tipo 1 14 4 

TI po 2-E 14 
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• A.lllC FORMA GENERALIZAOA 

I' PRQFOolTOS 

• Ul C. COH Pflt:DOlllNIO DE EXTREMIDADES 
INFERIORES 

Figura 1 .- Arbol genealógico con dos hermanos 
afectados. 
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• A.111.C. FOllllA GENlllALIZADA 
JI PROPOSITUS 

•• A.111.C. fOMIA GENPAl.IZADA 

Figura 2.- Arbol genealógico con antecedentes 
familiares de AMC. 
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• 
0 A.11.C. FOllllA :;(NUlllZADA 

.lll'!IOPOSITUS 
(iil ~ PIE EQUINO \llllO lllLATDIAL POI! IUllA MTUNA 

Figura 3.- Arbol genealógico con antecedentes 
de ple eQulno varo bilateral por ramo paterno. 
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P'llECUENCIA DE llCIENTis DE AalEROO AL ORDEN 
AL NACIMIENTO 

#/JI 

t 
te 

J0.#1 

L • 

• 
OllllEN Al. NAClllUTO 

Figura 4.- Frecuencia de pacientes de acuerdo 
al orden al nacimiento. 
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FIGURA 5.- Paciente con AMC 
Generalizada que muestra un 
hemangloma en la linea media 

FIGURA 6.- Camptodactllia en un paciente 
con AMC 

de --
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FIGURA 7.- Paciente can AMC 
de predominio de extremidades 
inferiores 

-.·: 

FIGURA 8.- Pies planos valgas convexas en 
un paciente con AMC generallzada. 
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FIGURA 9.- Hermanos de la familia 1 
donde puede observarse puente nasal 
prominente, asimetr!a facial y retr~ 
mi'crognatia. 
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