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RESUMO
A Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) é uma síndrome rara, que representa um grupo de condições congênitas 
caracterizado por contraturas articulares em duas ou mais articulações, não progressivas, geralmente simétricas, de 
etiologia desconhecida e que pode estar associada a outras malformações, como viscerais e neurológicas. Apresenta-
mos dois casos isolados com achados característicos de AMC, atendidos em ambulatório de pediatria de alto risco de 
uma cidade do Oeste do Paraná. Caso 1: lactente, sexo feminino, 14 dias de vida, com redução dos movimentos fetais 
referidos pela mãe, apresentando malformações envolvendo somente os membros, visualizadas logo após o nasci-
mento. Caso 2: lactente, sexo masculino, quatro meses de vida, com diagnóstico de hipocinesia fetal ao ultrassom 
obstétrico de 23 semanas, ao nascimento apresenta contraturas dos membros e disfunção do sistema nervoso cen-
tral. O diagnóstico da artrogripose é complexo e essencialmente clínico, sendo necessária uma anamnese meticulosa, 
contemplando uma avaliação da gestação, via de parto, história familiar e um exame físico minucioso, classificando 
quais os tipos de contraturas, membros envolvidos, presença de musculatura alterada e de alterações neurológicas, 
a fim de diferenciar a AMC das outras síndromes que também cursam com contraturas articulares. O seguimento e 
tratamento dos lactentes com artrogripose devem ocorrer em acompanhamento multidisciplinar devido às variadas 
manifestações que a doença pode apresentar e à característica de recidiva ao longo dos anos. 
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INTRODUÇÃO 

Síndrome rara e de etiologia desconhecida, 
a Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) foi descri-
ta por Otto como miodistrofia congênita em 1841, 
e denominada como AMC por Stern, em 19231-3. 
Com uma prevalência estimada variando entre um 
a cada 3.300 e 12.000 nascidos vivos em ambos 
os sexos, a AMC é um termo usado para descrever 
um grupo de condições congênitas, caracterizada 
por várias contraturas articulares em duas ou mais 
articulações, não progressivas e geralmente simé-
tricas4-5. Além do envolvimento dos membros, pode 
manifestar também assimetria facial, micrognatia, 
nariz em sela, pele delgada, atrofia muscular, es-
coliose, degenerações nos sistemas nervoso e uri-
nário, hipoplasia pulmonar, intestino imaturo e/ou 
curto e osteoporose de ossos longos5-7. 

A etiopatogenia da AMC é multifatorial e, 
apesar de ainda ter a causa exata desconhecida 

por alguns profissionais, resulta de fatores gené-
ticos, parentais, ambientais e/ou anormalidades 
durante o desenvolvimento fetal que atingem a 
mãe e o concepto, como: medicamentos, infec-
ções, oligoidrâmnio, polidrâmnio, alteração uteri-
na, doenças crônicas e traumas5,7. 

Clinicamente a AMC é classificada por Hall7 
em três categorias, em ordem de gravidade: envol-
vimento somente dos membros, envolvimento dos 
membros mais outra anormalidade e envolvimento 
dos membros com disfunção do sistema nervoso 
central (SNC). A cognição, que inclui aspectos de 
percepção, atenção, memória, bem como desenvol-
vimento da linguagem, pode ser afetada se o SNC 
estiver envolvido, devido à associação entre a AMC e 
genes relacionados ao desenvolvimento e à diferen-
ciação de células neurais8. A disfunção pode se ma-
nifestar através de atraso no desenvolvimento neu-
ropsicomotor, microgiria, microcefalia, convulsões, 
hidrocefalia, lisencefalia e ausência do corpo caloso8. 

https://orcid.org/0000-0002-4516-0839
https://orcid.org/0000-0002-2975-4004
https://orcid.org/0000-0002-5819-7315
https://orcid.org/0000-0002-5740-1425
https://orcid.org/0000-0002-2480-5829
https://orcid.org/0000-0002-1754-8430
https://orcid.org/0000-0002-3100-9513
https://orcid.org/0000-0001-5054-6253


2 https://www.revistas.usp.br/rmrp

Artrogripose Múltipla Congênita

O objetivo deste estudo é relatar dois casos 
de artrogripose, destacar a AMC entre os diag-
nósticos diferenciais de outras síndromes que 
também evoluem com contraturas articulares, 
assim como enfatizar a importância do trabalho 
multidisciplinar no diagnóstico da doença e no 
prognóstico das crianças acometidas, visto que o 
tratamento adequado pode propiciar melhor qua-
lidade de vida às crianças e a oportunidade de 
uma vida com menos limitações. 

RELATO DO CASO

CASO 1

Lactente do sexo feminino, com 14 dias de 
vida, nascida em 2019, caucasiana, encaminhada 
ao ambulatório de alto risco por malformação das 
mãos e dos pés, visualizada logo após o parto, 
para acompanhamento multidisciplinar.

Mãe de 29 anos, terceira gestação, sem inter-
corrências, infecções gestacionais ou traumas, sen-
do antecedida por um parto cirúrgico e um aborto 
espontâneo de seis semanas gestacionais seguido 
de curetagem. Mãe, com histórico pessoal de sín-
drome de Legg-Calvé-Perthes e asma, em uso de 
corticoide inalatório, nega malformações uterinas e 
ausência de consanguinidade entre os pais.

História familiar de tia paterna com hidro-
cefalia e posterior óbito e natimortalidade em tio 
paterno, sem investigação de causa, em gestação 
gemelar tardia. Irmã mais velha não apresenta 
anormalidades congênitas ou de desenvolvimento.

Relato materno de pouca movimentação in-
trauterina, principalmente no terceiro trimestre. 
A ultrassonografia (USG) morfológica apresentou 
polidrâmnio. Recém-nascida (RN) de 39 semanas 
gestacionais, pesando 2,950 kg, 42 cm de com-
primento, 36 cm de perímetro cefálico, Apgar 9 e 
10, parto via cesariana. Triagem neonatal biológi-
ca ampliada, triagem auditiva neonatal e teste do 
reflexo vermelho sem alterações, cariótipo 46, XX.

Ao exame físico, massa muscular adequada 
para idade, sem necessidade de maiores investi-
gações, quadris com limitação da abdução, pés 
com tálus vertical bilateral, rígidos e com limita-
ção da flexão plantar. Mãos com deformidades, 
em flexão dorsal dos punhos, articulações inter-

falangeanas estendidas, com desvio ulnar e mi-
crognatia. Desenvolvimento neurológico adequa-
do para a idade.

Ultrassonografia do quadril apresenta redu-
ção do ângulo alfa e radiografia de quadril mostra 
subluxação à direita. Radiografias das mãos direi-
ta e esquerda com deformidade de ossos da mão. 
Radiografias dos pés direito e esquerdo apresen-
tam alterações da disposição de falanges do 2° ao 
5° dedo com sobreposição dos dedos, sinais de 
pés talus verticalis e acentuação do arco plantar 
(Figura 1). Ecografia de abdome total e ecocar-
diograma sem alterações.

Figura 1. Radiografia do primeiro caso. A: Luxação superior do 
quadril direito, com sinais sugestivos de displasia do desenvol-
vimento do quadril. B: Membros inferiores apresentando sinais 
de pés talus verticalis e posição de flexão dos pododáctilos 
com acentuação do arco plantar. C: Membro superior direito em 
repouso. D: Membro superior direito com extensão passiva dos 
quirodáctilos. Ambas posições (C e D) apresentam contraturas 
fixas no punho e quirodáctilos.

RN encaminhada ao hospital de referência 
em pediatria da América Latina, onde foi confirma-
do o diagnóstico de artrogripose distal. A lactente 
fez uso de imobilização com gesso em membros 
inferiores por dois meses, em uso de órtese nas 
mãos, solicitada cirurgia de correção para os pés, 
procedimento em fila de espera. Após fisioterapia, 
apresenta melhora funcional. Aguarda avaliação 
com fonoaudióloga e buco-maxilo-facial. 
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CASO 2 

Lactente, sexo masculino, quatro meses e 
três dias de vida, encaminhado ao ambulatório de 
alto risco para atendimento multidisciplinar por 
diagnóstico de AMC.

História gestacional de USG morfológica de 
primeiro trimestre com translucência nucal al-
terada (0,57 mm). A segunda USG morfológica 
evidenciou hidropsia fetal, linfangioma do tipo hi-
groma cístico e polidrâmnio. A gestante foi enca-
minhada para Curitiba, onde foram identificadas 
em USG acinesia fetal, micrognatia moderada e 
presença de contraturas: mãos fechadas, dedos 
da mão esquerda sobrepostos, coxas unidas e 
paralelas, com flexão sobre o tronco e hiperex-
tensão dos joelhos, quadro compatível com AMC.

Mãe de 31 anos, terceira gestação e his-
tórico de dois partos cesarianos, nega complica-
ções gestacionais, traumas ou doenças infeccio-
sas. Não faz uso álcool, tabaco ou outras drogas 
e nega doenças prévias, patologias gestacionais, 
alterações uterinas ou natimortalidade. Sem his-
tórico familiar de malformação ou outras doen-
ças. Relata-se parentesco de quarto grau de con-
sanguinidade entre os progenitores.

Lactente, nascido em 2018 de parto cesa-
riana, com 37 semanas gestacionais, 3,240 kg, 
perímetro cefálico de 36 cm, Apgar 5 e 7 (por 
hipoatividade e apneia), neonato sem reflexo de 
sucção e deglutição ao nascimento. Evidenciado 
presença de pequeno higroma cístico em região 
cervical, sem necessidade de investigação e in-
tervenções. Triagem auditiva neonatal alterada, 
sendo solicitado exame Potencial Evocado Auditi-
vo do Tronco Encefálico com resultado normal bi-
lateralmente. Triagem neonatal biológica amplia-
da sem alterações e cariótipo de 46, XY. Exame de 
fundo de olho apresentou hemorragias pré-reti-
nianas bilaterais e difusas em polo posterior, já na 
fundoscopia, presença de micro-hemorragia única 
em região macular, em reabsorção. 

Encaminhado à Unidade de Terapia Inten-
siva Neonatal (UTIN), onde permaneceu por 45 
dias, e necessitou de ventilação mecânica, sonda 
nasogástrica e posterior gastrostomia. Evidencia-
do forame oval patente, luxação de quadris e jo-
elhos. Realizado eletroencefalograma que eviden-
ciou atividade epileptiforme frequente nas regiões 

fronto-centro-temporais, sem evidências clínicas, 
tratadas com clonazepam e fenobarbital. Em to-
mografia computadorizada de crânio, presença de 
sinais de perda volumétrica cerebral, focos de hi-
poatenuação na substância branca periventricular 
e dos semiovais de aspectos inespecíficos. 

Aos quatro meses de vida passa a sustentar 
os olhos abertos, entretanto, não realiza abertura 
e fechamento das mãos e possui restrição de mo-
vimentos em membros superiores. Não apresenta 
movimentação na articulação do joelho, move-se 
com ajuda da musculatura abdominal (Figura 2).

Figura 2. Paciente do segundo caso. A - Posição em repouso: 
verificam-se contraturas em membros superiores e alterações na 
disposição dos quirodáctilos. Nos membros inferiores, visualiza-
-se contratura fixa, extensão do quadril, joelhos hiperestendidos 
e sobreposição de pododáctilos. B - Membros superiores em 
extensão passiva: observam-se contraturas fixas e limitação de 
movimento. Nota-se, na figura, micrognatia em face e bolsa de 
gastrostomia.

A mãe referiu melhora da motricidade e da 
sustentação do pescoço após acompanhamento 
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com fisioterapia e fonoterapia, porém, relata que 
aos 16 meses de vida o lactente realiza deglutição 
de pequenas doses de água ofertadas com serin-
ga e não mantém a boca fechada. Lactente enca-
minhado ao Hospital Referência de Pediatria da 
América Latina, onde faz acompanhamento com 
gastroenterologista, neurologista, ortopedista e 
geneticista. Permanece em uso de clonazepam, 
fenobarbital e oxcarbazepina para tratamento das 
crises convulsivas tônico-clônica.

Ambas as crianças seguem em acompanha-
mento multidisciplinar pela Atenção Primária em 
conjunto com o ambulatório de alto risco Modelo 
de Atenção às Condições Crônicas (MACC).

De acordo com a carta circular n.º 
166/2018-CONEP/SECNS/MS, esse relato de dois 
casos foi aprovado pelo CEP/SCS/UFPR no pare-
cer consubstanciado número 4.219.939.

DISCUSSÃO

A acinesia ou hipomobilidade fetal, principal 
achado etiológico da artrogripose, pode estar re-
lacionada a fatores miogênicos, doenças dos teci-
dos adjacentes ao ambiente em que o feto se de-
senvolve, doenças maternas, fatores mecânicos, 
vasculares ou nutricionais e fatores neurogêni-
cos5,7,9-10. A contratura articular é um sinal clínico 
presente em mais de 400 doenças, independente-
mente da patologia subjacente ao aparecimento 
dessa hipomobilidade5. 

Há uma relação clínica de precocidade no iní-
cio da hipomobilidade fetal e a gravidade das se-
quelas7. Associação afirmada nos relatos de casos 
descritos acima: no caso 1, a mãe sensibilizou a 
diminuição dos movimentos intra-útero no tercei-
ro trimestre gestacional e obteve como diagnóstico 
artrogripose distal I, primeiro tipo da classificação 
de Hall; já no segundo caso, a mãe identificou a 
hipocinesia em período anterior às 23 semanas 
gestacionais e o neonato apresentou sequelas com 
maior gravidade, sendo classificado no terceiro tipo 
de Hall, devido ao envolvimento no SNC7,9,11.

Quando a artrogripose compromete ex-
clusivamente os membros, é possível identificar 
como principais manifestações a flexão palmar 
com desvio ulnar da mão, pé talo vertical, luxa-
ção dos quadris e contratura dos dedos1,7,9. Nes-

sas situações, a gravidade de cada situação de 
AMC depende, entre outras condições clínicas, de 
quantas articulações do corpo são afetadas e seu 
nível de rigidez5. Outras anormalidades não arti-
culares também são associadas frequentemente 
com a artrogripose, como cardiopatias congêni-
tas (forame oval patente) e distúrbios neurológi-
cos (crises convulsivas), achados destacados no 
paciente do segundo caso, além das contraturas 
características de artrogripose5,10,12. 

A AMC também pode provocar disfagia e 
dificuldade de deglutição nos pacientes que pos-
suem sequelas como micrognatia13. A contração 
da articulação temporomandibular também é um 
fator comumente agravante14. Quando associa-
das, essas disfunções orofaríngeas podem im-
pedir uma alimentação segura pela via oral pelo 
risco de aspiração, indicando a abertura de uma 
via alternativa13,14. No caso 2, a gastrostomia foi 
prescrita a fim de fornecer uma via de nutrição 
enteral de longo prazo adequada ao paciente14. 

Ademais, no seguimento desses pacientes, é 
necessária a investigação de outros problemas, 
como respiratórios, estéticos e na fala, comuns 
nos portadores de micrognatismo, de forma a 
ampliar não só a qualidade de vida, como, tam-
bém, suas sobrevidas10,15.

O diagnóstico da artrogripose é complexo e 
essencialmente clínico, devido à grande variedade 
de síndromes que podem cursar com contraturas 
articulares12. Cerca de 75% das vezes o diagnósti-
co é feito tardiamente (após o nascimento), como 
constatado no caso 1, possivelmente devido à fal-
ta de pesquisa sobre movimentação fetal durante 
o pré-natal, fato que retarda o início precoce do 
tratamento e prejudica o prognóstico7,12. Para uma 
avaliação completa, é necessário investigar a ges-
tação, via de parto, história familiar e um exame 
físico minucioso, principalmente visando classificar 
quais os tipos de contraturas, membros envolvidos, 
postura de flexão ou extensão, presença de mus-
culatura alterada e de alterações neurológicas4,9,12.

A gama de diagnósticos diferenciais para a 
artrogripose é extensa, e exames como radiogra-
fias, testes genéticos, biópsias musculares e exa-
mes de sangue podem ajudar a excluir outras cau-
sas quando o diagnóstico apenas clínico for de difícil 
conclusão15. Entre essas patologias diferenciais es-
tão a síndrome de Larsen, síndrome de Escobar, os-
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teogênese imperfeita, síndrome do alcoolismo fetal, 
mielomeningocele, síndrome de Turner, trissomia 
do 21, entre outras9. A exclusão de diagnósticos é 
realizada por exames e detalhes clínicos caracterís-
ticos de cada doença. Em casos de dúvidas, a AMC 
deve ser avaliada como diagnóstico de exclusão, 
descartando outras causas. Para excluir a síndrome 
de Escobar, por exemplo, além das contraturas, de-
vemos evidenciar a presença de sindactilias, fenda 
labial ou palatina e, mais classicamente, presença 
de pterígio cervical9, 15.

Descrito em ambos os casos, o diagnóstico 
e a conduta precoce, via equipe multidisciplinar, 
é de importância singular, principalmente durante 
o primeiro ano de vida, período em que a criança 
estará se adaptando para começar a caminhar, 
minimizando as sequelas e o comprometimento 
da autonomia do lactente9,12.

O seguimento e tratamento da artrogripo-
se devem ocorrer de forma criteriosa, devido às 
variadas manifestações que a doença pode apre-
sentar, às múltiplas articulações que podem ser 
acometidas e à característica de recidiva ao longo 
dos anos, pois as contraturas e rigidez de tecidos 
periarticulares impedem um definitivo remode-
lamento osteoarticular, tornando necessário um 
acompanhamento prolongado com assistência de 
equipe multiprofissional1,7,9.

Em casos de AMC mais severos ou negligen-
ciados, além de sessões de fisioterapia, do uso de 
órteses, imobilização com gesso e manuseio das 
deformidades, faz-se preciso a cirurgia de corre-
ção das deformações osteoarticulares em mãos, 
punhos, coluna, quadris, joelhos ou pés, buscan-
do a independência de socialização e deambula-
ção ao permitir a mobilidade de membros9,12. 

A melhor conduta destinada ao portador de 
AMC inclui, em todas as fases da vida, a educa-
ção dos pais referente a natureza da doença e um 
atendimento multidisciplinar com profissionais de 
diversas áreas – pediatra, ortopedista, neurolo-
gista, geneticista, fisioterapeuta, psicólogo, nutri-
cionista, assistente social, entre outros5,10. 

Desse modo, a integralidade do cuidado as-
sociada à equidade são princípios do Sistema Único 
de Saúde (SUS), fundamentais para o seguimento 
do cuidado aos portadores de AMC. Uma vez que 
contempla todas as ações de promoção, tratamen-
to e reabilitação e garante o acesso a todos os 

níveis de atenção, mediante a integração dos ser-
viços, como descrito nos relatos que necessitaram 
de encaminhamento via MACC. Assim, é possível 
evidenciar o quão importante e necessário se faz 
o SUS para o diagnóstico e manejo dos portadores 
da desafiadora síndrome de AMC, visando o cuida-
do de forma coordenada e resolutiva16.
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