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APRESENTAÇÃO 

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no conteúdo 
didático extracurricular dos alunos de graduação de Medicina do Centro Universitário de 
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre o processo de ensino-
aprendizagem aliando a prática médica e o diagnóstico por imagem ensinado em sala de 
aula. Essa iniciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flávia Bereta Coelho Guimarães, professora 
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnóstico por 
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do 
tema: Doenças Raras. 
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RESUMO: Doença rara é definida como aquela 
que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 
indivíduos. A Artrogripose Múltipla Congênita 
é descrita como uma dessas doenças, sendo 
descrita como um conjunto heterogêneo de 
distúrbios musculoesqueléticos, caracterizado 
por contrações musculares e articulares de pelo 
menos duas ou mais articulações diferentes, 
com grossas cápsulas periarticulares, além 
de limitação congênita não progressiva do 
movimento desde o nascimento. Por se tratar 
uma doença cuja etiologia ainda não é totalmente 
esclarecida o objetivo do presente estudo é 
realizar uma revisão bibliográfica a respeito 
dos principais achados clínicos e radiológicos 
dessa patologia. Dessa forma, foi realizada uma 
revisão bibiográfica de artigos publicados em 
revistas indexadas nas bases de dados PEDro, 
Cochrane, PubMed/Medline, LILACS, Bireme, 
Scielo e Google Acadêmico, bem como uma 
pesquisa na biblioteca do Centro Universitário 
de Patos de Minas. Foram incluídos os estudos 
a partir de 1998 até 2020. Assim, o presente 
estudo demonstrou a complexidade do quadro 
geral dessa doença, desde a sua definição 
ao seu tratamento. Com isso, verificou-se a 
necessidade de maior produção científica a fim de 
compreendê-la, a fim de estabelecer abordagens 
eficientes e inovações terapêuticas. Além disso, 
é evidente a necessidade da mobilização de 
uma equipe multidisciplinar e de familiares, para 
a promoção da qualidade de vida do paciente. 
Ademais, os exames de imagem são essenciais 
para o diagnóstico precoce dessa doença rara, 
sendo assim imprescindível o conhecimento 
radiológico para o exercício da medicina, a fim 
de garantir intervenções precoces e possibilitar 
uma melhor qualidade de vida desses pacientes.
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PALAVRAS-CHAVE: Artrogripose. Diagnóstico por imagem. Doenças raras.

ARTHROGRYPOSIS MULTIPLEX CONGÊNITA: CLINICAL-RADIOLOGICAL 
DIAGNOSIS

ABSTRACT: Rare disease is defined as one that affects up to 65 out of 100,000 individuals. 
Congenital Multiple Arthrogryposis is described as one of these diseases, being described 
as a heterogeneous set of musculoskeletal disorders, characterized by muscle and joint 
contractions of at least two or more diferente joints, with periarticular capsules, in addition 
to non-progressive congenital movement limitation since the birth. As it is a disease whose 
etiology is not yet fully understood, the objective of the presente study is to carry out a 
bibliographic review about the main clinical and radiological findings of this pathology. Thus, a 
bibliographic review of articles published in indexed journals in the PEDro, Cochrane, PubMed 
/ Medline, LILACS, Bireme, Scielo and Google Scholar databases was carried out, as well as a 
search in the library of the Centro Universitário de Patos de Minas. Studies from 1998 to 2020 
were included. Thus, the presente study demonstrayed the complexity of the general picture 
of this disease, from it definition to its understand it, in order to establish eficiente approaches 
and therapeutic innovations. In addition, there is a clear need to mobilize a multidisciplinary 
team and family members to promote the patient’s quality of life. In addition, imaging tests are 
essential for the practice of medicine, in order to guarantee early interventions and enable a 
better quality of life for these patients.
KEYWORDS: Arthrogryposis. Diagnostic imaging. Rare deseases.

INTRODUÇÃO
As anomalias congênitas são definidas como alterações morfológicas ou anatômicas 

que apresentam manifestações clínicas variadas, com etiologia multifatorial. Essas 
malformações podem ser causadas por disfunções genéticas únicas ou cromossômicas, 
por desnutrição de micronutrientes ou por fatores teratogênicos e ambientais (LOPES, 
2020). 

Sob essa perspectiva, as doenças raras podem ser caracterizadas como um 
conjunto de patologias, cuja epidemiologia é infrequente na população em geral quando 
comparado com a prevalência de outras comorbidades (EURORDIS, 2005). Para essa 
análise, alguns países europeus adotam o valor de corte de menos de 1 caso a cada 2.000 
pessoas, enquanto outros não estipulam valores pré-definidos para essa análise, como o 
Brasil e o Peru (SILVA, SOUZA, 2015). Nesse sentido, calcula-se que existam cerca de 8 
mil doenças pertencentes a esse grupo, sendo 80% delas relacionadas a causas genéticas 
e, em muitos casos, com caráter hereditário (SILVA, 2015). 

Os indivíduos portadores de doença individualmente rara constituem um grupo 
considerável, com prevalência de 31,5 a 73,0 por mil indivíduos. No Brasil, a incidência 
de doença genética e defeito congênito não são diferentes daquela encontrada em outras 
partes do mundo, sendo que, de modo geral, de 3% a 5% dos recém-nascidos brasileiros 
apresentam algum defeito congênito, determinado total ou parcialmente por fatores 
genéticos (MELO et al., 2017). 

Nesse sentido, considera-se uma doença rara como aquela que afeta até 65 
pessoas em cada 100.000 indivíduos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos. 
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Existem em torno de seis a oito mil doenças raras diferentes e, no Brasil, estima-se que 
13 milhões de pessoas possuem alguma doença rara. Cerca de 80% das doenças raras 
têm etiologia genética e os 20% restantes compreendem algumas doenças imunológicas, 
alguns cânceres e doenças infectocontagiosas infrequentes (BRASIL, 2014). Além disso, 
50% das doenças raras ocorrem em crianças e 30% dos doentes morrem antes dos cinco 
anos de idade (MELO et al., 2017).

Em consonância a essa análise, a Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) é descrita 
como uma dessas doenças, sendo descrita por Niehues et al. (2014) como um conjunto 
heterogêneo de distúrbios musculoesqueléticos, caracterizado por contrações musculares 
e articulares de pelo menos duas ou mais articulações diferentes, com grossas cápsulas 
periarticulares, além de limitação congênita não progressiva do movimento desde o 
nascimento.

Assim, por se tratar de uma doença cuja etiologia ainda não é totalmente esclarecida 
e possivelmente multifatorial, além da extrema importância o seu reconhecimento pelo 
do médico, fica evidente a necessidade de uma análise bibliográfica a fim compreendê-
la, elencar os principais achados, bem como as possíveis atualizações na abordagem 
diagnóstica e terapêutica. Logo, o objetivo do presente estudo é realizar uma revisão 
bibliográfica a respeito dos principais achados clínicos e radiológicos da Artrogripose 
Múltipla Congênita.

METODOLOGIA
Para a construção deste estudo, foi realizada uma revisão de literatura, que consiste 

em sintetizar informações existentes sobre um fenômeno de maneira imparcial e completa, 
e atualizar, por meio de evidências científicas, os pesquisadores quanto ao objeto de 
investigação.

Assim, foi realizada uma busca sistemática por artigos publicados em revistas 
indexadas nas bases de dados PEDro, Cochrane, PubMed/Medline, LILACS, Bireme, 
Scielo e Google Acadêmico sobre a temática em estudo. Os descritores utilizados foram 
Artrogripose Múltipla Congênita, acrescentado à definição, etiologia, quadro clínico, 
diagnóstico ou tratamento na língua portuguesa e Congenital Multiple Arthrogryposis, 
acrescentado definition, etiology, clinical picture, diagnosis ou treatment na língua inglesa. 
O operador booleano utilizado foi AND. Também foi feita uma pesquisa sistematizada 
na biografia literária presente na biblioteca do Centro Universitário de Patos de Minas – 
UNIPAM.

A busca foi realizada por meio de uma estratégia de múltiplas pesquisas sucessivas 
entre os meses de março e agosto de 2020. Foram incluídos os estudos a partir de 1998, 
data da primeira publicação, em razão da dificuldade em encontrar artigos relacionados ao 
tema, principalmente no Brasil, até agosto de 2020, que versassem sobre a Artrogripose 
Múltipla Congênita nos campos de saúde.

Após as leituras flutuantes e minuciosas, foram selecionados sete estudos, os quais 
foram ordenadas as informações mais pertinentes a respeito da definição, etiologia, quadro 
clínico, diagnóstico e tratamento da Artrogripose Múltipla Congênita.
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DISCUSSÃO
A Artrogripose Múltipla Congênita é um grupo heterogêneo de distúrbios 

musculoesqueléticos, caracterizado por músculos contraídos e pela limitação congênita 
não progressiva do movimento de duas ou mais articulações diferentes com grossas 
cápsulas periarticulares, desde o nascimento. Nos casos mais característicos, mãos, 
pulsos, cotovelos, ombros, quadris, joelhos e pés são atingidos; nos casos severos, todas 
as articulações do corpo podem ser atingidas, inclusive a coluna e a mandíbula (MOORE, 
2016). 

Essa doença possui baixa incidência mundial, sendo a média de 3 casos para cada 
10.000 nascidos vivos, com prevalência em homens, em proporção de 2:1, apesar de 
algumas literaturas apontarem igualdade entre os sexos (NIEHUES, 2014). 

Segundo Valdés-Flores et al (2015), a AMC acomete em 50-60% dos casos as quatro 
extremidades, enquanto os membros inferiores e superiores são afetados, respectivamente, 
em 30-40% e 10-15% dos casos, o que demonstra seu predomínio assimétrico com maior 
gravidade nas extremidades distais.

Nessa perspectiva, a AMC ainda não possui etiologia totalmente conhecida, sendo 
influenciada tanto por fatores genéticos quanto por fatores ambientais, que resultam em 
contraturas congênitas (TAVARES et al., 2012). Dentre as causas não genéticas, o uso de 
medicações ou drogas durante a gestação, também de traumas, oligodrâmnio e infecção 
pelo vírus Zika podem influenciar favoravelmente para o surgimento dessa condição. 

Além disso, disfunções do crescimento ou a restrição de movimentos das articulações 
intraútero, devido a anomalias estruturais do útero, à gestação múltipla ou a disposição 
anômala dos membros, também atuam como fatores patogênicos, já que a movimentação 
fetal é de suma importância para o desenvolvimento articular do bebê (QUINTANS, 2017). 

Em cerca de 30% dos casos, fatores genéticos estão envolvidos, podendo esses ser 
por defeito em um único gene, ou por alterações cromossômicas numéricas ou estruturais 
(MOORE, 2016).

Sob essa óptica, o quadro clínico decorrente da AMG é marcado por alterações 
cutâneas, como a redução da elasticidade, falta de pregas, escassez de tecido subcutâneo, 
além de atrofia muscular, substituição da massa muscular por tecido adiposo e fibrose, o 
que resulta em espessamento das estruturas periarticulares. Somado a isso, o movimento 
das articulações é restrito e rígido, podendo haver presença de luxações (NIEHUES, 2014). 
Apesar disso, é necessário ressaltar que apesar das limitações físicas, os portadores dessa 
comorbidade não apresentam déficits intelectuais. 

Segundo Gordon (1999), apesar da AMC ser uma síndrome incomum do sistema 
musculoesquelético, é facilmente reconhecível imediatamente após o nascimento, devido 
a notável rigidez e graves deformidades em várias articulações. Além disso, também é 
possível que a AMC seja detectada no pré-natal por meio da ultrassonografia, porém, como 
a movimentação fetal não é avaliada rotineiramente durante esse exame, apenas 25% 
dos casos são diagnosticados nesse momento, sendo a maior parte detectada após o 
nascimento (QUINTANS, 2017). 

Nesse contexto, para diagnóstico pós-natal é fundamental realizar anamnese e 



 
Capítulo 2 13

exame físico detalhados, considerando a história gestacional e antecedentes familiares 
do paciente. Os principais achados clínicos caracterizam-se por deformidades articulares, 
acompanhadas de limitação de movimento, principalmente nos membros inferiores 
(VALDÉS-FLORES et al., 2015). 

Somado a isso, evidencia-se alterações na pele, articulações rígidas e deformadas, 
músculos atróficos ou ausentes, substituídos por tecido fibrogorduroso, membros com 
escasso ou ausente tecido subcutâneo aderido aos planos profundos acompanhado pela 
ausência das pregas cutâneas, sem alterações na sensibilidade, embora os reflexos 
possam estar diminuídos ou ausentes. Ademais, também devem ser considerados a 
análise radiográfica e estudos eletrofisiológicos e patológicos (biópsia muscular e do nervo) 
(NIEHUES, 2014).

Para estudos de imagem, podem ser utilizados a ultrassonografia, que mostra 
deformidades principalmente nos membros, e a ressonância magnética, responsável por 
detectar alterações neurológicas comumente associadas ao quadro (SKARIA et al, 2017).

Dentre os principais achados radiológicos evidenciam-se a presença de 
deformidades articulares, como o pé torto (equinovaro), mãos em flexão e em desvio ulnar 
e luxação congênita do quadril. Podem ser encontradas alterações nos tecidos moles, 
declínio da massa muscular, infiltração do tecido adiposo e ossos mais delgados, tendendo 
a osteoporose (NIEHUES, 2014).

Na figura 1, na figura 2 e na figura 3 pode-se observar as características físicas do 
paciente, principalmente no que se refere as grandes deformidades em tórax, membros 
superiores e inferiores.

Figura 1: Arquivo da Revista Digital de Buenos Aires, Artrogripose Múltipla Congênita: um relato 
de caso, 2008, Mostra paciente em ortostase (à esquerda) e em decúbito dorsal (à direita).
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Figura 2: Arquivo da Revista Brasileira de Ginecologia e Obstetrícia, Diagnóstico Pré-Natal da 
Artrogripose Múltipla Congênita – Relato de Caso, 1998, Mostra aspecto do recém-nascido. 

Imagem frontal. Observar as contraturas articulares, a intensa desnutrição, a micrognatia e o pé 
torto à direita com sindactilia.

Figura 3: Arquivo de Brasília Med, Artrogripose Múltipla Congênita coexistente com puberdade 
precoce idiopática isossexual, 2012, Mostra deformidades de mão e pés, contraturas e rigidez 
articular, acentuada escoliose e características da artrogripose, na criança aos onze anos de 

idade.

As figuras 4 a até a figura 9 são exemplos de imagens de Ultrassonografia e Raio X 
utilizados no apoio ao diagnóstico e seguimento para avaliar as lesões geradas pela AMC. 
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Figura 4: Arquivo da Revista Brasileira de Ginecologia e Obstetrícia, Diagnóstico Pré-Natal da 
Artrogripose Múltipla Congênita – Relato de Caso, 1998, Mostra imagem do membro superior 

esquerdo e inferior esquerdo em altitude de flexão contínua

Figura 5: Arquivo da Revista Brasileira de Ginecologia e Obstetrícia, Diagnóstico Pré-Natal 
da Artrogripose Múltipla Congênita – Relato de Caso, 1998, Mostra imagem dos membros 

inferiores. Atentar para a presença de pé torto congênito.

Figura 6: Arquivo de Brasília Med, Artrogripose Múltipla Congênita coexistente com puberdade 
precoce idiopática isossexual, 2012, Mostra radiografia das mãos e punhos em PA e perfil 

mostram as deformidades articulares.
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Figura7: Arquivo da Revista de Pediatria da Sociedade de Pediatria do Estado do Rio de 
Janeiro, Artrogripose Congênita Múltipla, 2017, Mostra radiografias com malformações 

articulares. A) malformações em região cervical, ombros e cotovelos; B) foco em perfil de joelho 
direito; C) malformações em articulações do quadril; D) pé torto congênito bilateral.

Figura 8: Arquivo da Revista Brasileira de Ortopedia, Artrogripose Múltipla Congênita – Revisão 
de 56 pacientes, 1995, Mostra aspecto radiográfico dos quadris.
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Figura 9: Arquivo da Revista Brasileira de Ortopedia, Artrogripose Múltipla Congênita – Revisão 
de 56 pacientes, 1995, Mostra dois anos e oito meses após reconstrução do quadril direito

O tratamento da artrogripose múltipla congênita deve buscar melhorar a função 
dos membros afetados e manejar complicações evitáveis, sendo necessário uma equipe 
multidisciplinar, com participação de um ortopedista pediátrico, um geneticista, um 
neurologista e um fisioterapeuta (VALDÉS-FLORES et al., 2015). Nesse contexto, é de 
extrema relevância o papel da fisioterapia por meio da prática de exercícios passivos e ativos 
de mobilização, alongamento de tecidos encurtados, uso de órteses e hidrocinesioterapia, 
o que contribui para melhorar a funcionalidade e a autoestima desses pacientes (NIEHUES, 
2014). Apesar disso, em muitos casos o tratamento cirúrgico é imprescindível. Além do 
mais, o aconselhamento genético é recomendado à família do paciente caso desejem ter 
outro filho. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS
O presente estudo de revisão sistemática demonstrou a complexidade do quadro 

geral da Artrogripose Múltipla Congênita, desde a sua definição ao seu tratamento. Com 
isso, faz-se necessário maior produção científica a fim de compreendê-la de forma mais clara 
sobre os mecanismos fisiopatológicos, aspectos clínicos e radiológicos a fim de estabelecer 
abordagens eficientes e inovações terapêuticas. Além disso, é evidente a necessidade da 
mobilização de uma equipe multidisciplinar e de familiares, para a promoção da qualidade 
de vida do paciente. Ademais, os exames de imagem são essenciais para o diagnóstico 
precoce dessa doença rara, sendo assim imprescindível o conhecimento radiológico para 
o exercício da medicina, a fim de garantir intervenções precoces e possibilitar uma melhor 
qualidade de vida possível para esses pacientes.
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