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RESUMEN

La artrogriposis o contracturas multiples es la
aparicion de contracciones articulares de
etiologia variable en el periodo prenatal. La
artrogriposis puede ser el resultado de un déficit
neurolégico, de alteraciones neuromusculares, de
anomalias del tejido conectivo, de bridas
amnidticas o de anomalias posicionales fetales.
La artrogriposis puede ser el resultado de causas
sin aparente relacion hereditaria (neuropaticas) o
proceder de factores hereditarios (la forma
miopdtica, por ejemplo). El diagnéstico
ecografico depende de la observaciéon de la
ausencia o la escasa motilidad de los miembros
y de anomalias de posicién de las contracturas
articulares. El pronéstico depende de la etiologia
especifica de las contracturas.
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Se describe la incidencia de anomalias
contracturales y otras malformaciones
acompafantes sobre la base de 8 casos observados
con ecograffa tridimensional.

PALABRAS CLAVE

Artrogriposis multiple congénita. Contracturas
articulares muiltiples. Ecografia tridimensional.
Ecografia bidimensional.

ABSTRACT
Arthrogryposis, or multiple congenital contractures,

is the occurrence of joint contractures of diverse
etiology in the prenatal period. Arthrogryposis may



Bonilla-Musoles F, et al. Artrogriposis muiltiple congénita (contracturas congénitas muiltiples): revisién

result from neurologial deficit, neuromuscular
disorders, connective tissue abnormalities, amniotic
bands, or fetal crowding. The causes of
arthrogryposis may be apparently nonhereditary
(neuropathic, for example) or hereditary
(myopathic, for example). Ultrasound diagnosis
depends on the observation of scant or absent
motion of fetal extremities as well as abnormalities
in the position of joint contractures. Prognosis
depends on the specific etiology of the
contractures.

The incidence of abnormal joint contractures and
other accompanying malformations in eight patients
observed with three-dimensional ultrasonography
are described.

KEY WORDS

Arthrogryposis multiplex congenita. Multiple
congenital contractures. Three-dimensional
ultrasonography. Two-dimensional ultrasonography.

INTRODUCCION

Con el rimbombante nombre de artrogriposis
(AMC) o griposis articular se intentd establecer, ha-
ce afos, especialmente al difundirse la ecografia ab-
dominal, un sindrome caracterizado por mudltiples
contracturas y luxaciones articulares de muy mal
prondstico perinatal.

Hoy dia se sabe que no se trata de un sindrome,
sino de un grupo heterogéneo de alteraciones del
esqueleto que se manifiestan en el momento del na-
cimiento mediante contracturas articulares multiples.

Estas contracturas resultan de la limitacién de la
motilidad articular bien primaria o secundaria a ano-
malfas neuroldgicas (centrales o periféricas), muscula-
res, del tejido conectivo o del propio esqueleto.

Aunque suelen cursar generalmente con polihi-
dramnios, la presencia de un oligoamnios, especial-
mente precoz, puede causar estas anomalias.

Describimos, mediante el empleo de ecografia tri-
dimensional interactiva (3D), 8 casos de estas raras
malformaciones, con el fin de mostrar las anomalias
mds caracteristicas, asi como aportar las ventajas de
esta nueva tecnologia.

PACIENTES Y METODO

Desde 1994 hemos tenido la oportunidad de estu-
diar y comparar las imdgenes ecograficas obtenidas
en 8 casos de fetos afectados de contracturas articu-
lares mdltiples empleando ecégrafos bidimensionales
(2D) de alta resolucion y 3D.

Se trata de casos no selectivos, todos ellos pro-
venientes de la Unidad de Diagndstico Prenatal, en
los que, a partir de la visualizacién de contracturas
articulares con 2D, se procurd establecer con 2D y
3D el diagnéstico més completo posible.

El tipo de ecégrafo empleado para la ecografia
2D fue siempre uno de alta resolucién, con trans-
ductores de 5-7,5 MHz y Doppler color de 6 MHz
(Aloka 1700 y Aloka 5000, Tokyo, Japén).

El tipo de ecégrafo tridimensional utilizado ha va-
riado a lo largo de los afios, a medida que se han
desarrollado software més potentes.

Los casos iniciales fueron explorados con aparatos
3D de imdgenes en planos ortogonales (Combison
530, Kretztechnik, Zipf, Austria) para, a continuacién,
emplear el software de color (Combison 530 D,
Kretztechnik) y més recientemente los de imagen tri-
dimensional multiplanar en tiempo casi real (Multy
View, Aloka, Tokyo, Japén) o en tiempo real con
imagen conjunta 2D/3D (Aloka 5000, Tokyo, Japén),
bien en imagen directa o bien en work station (HDI,
segundo arménico, ATL, Seattle, EE.UU.). Estos tlti-
mos permiten obtener al mismo tiempo en pantalla
o en work station las imdgenes 2D y 3D, eliminando
artefactos de movimientos, tiempo de exploracién y
aumentando la sensibilidad.

RESULTADOS

En la tabla 1 se resumen sucintamente los datos
clinicos, la edad gestacional a la que fue diagnosti-
cada la artrogriposis, la presencia o ausencia de po-
lihidramnios y otras malformaciones acompafantes.

S6lo en 2 casos se observaron anomalias articula-
res como unico hallazgo ecogréfico y, naturalmente,
fueron los de mejor prondstico perinatal. El resto
formaba parte de un sindrome polimalformativo. S6-
lo uno era portador de cromosomopatia.

Se evidencia, pues, que la gran mayoria de estas
anomalfas forma parte de sindromes polimalformati-
vos, incluso cromosémicos, que merecen un estudio
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Tabla 1

Casos observados, edad gestacional y hallazgos acompafiantes

Edad gestacional (semanas) Polihidramnios

26 Si

27 St

28 St (fig. 3)
23 No

30 St

36 Si

27 No

26 No

Otras malformaciones acompafiantes

Quiste de cordén umbilical. Trisomia 18 (fig. 1)
Fetos siameses, gastrosquisis (fig. 2)

Microcefalia, hipertelorismo, microrrinia, herniacién umbilical
Oloprosencefalia, ausencia de tabique nasal, labio leporino, polidactilia (fig. 4)
Labio leporino, retraso de crecimiento (fig. 5)

Displasia renal, microoftalmia unilateral, craneosinostosis (fig. 6)

mas profundo que el simple hallazgo de contractura
articular para poder determinar su naturaleza y su
prondstico perinatal.

No cabe duda, sin embargo, que el hallazgo de
anomalfas contracturales y limitaciones de movi-
miento, especialmente en las articulaciones de los
miembros, debe conducir a un examen mas detalla-
do de la morfologia fetal.

Por desgracia, y como en todos nuestros casos,
casi siempre son diagnésticos tardios proximos a la
vitalidad fetal.

DISCUSION

El sindrome fue citado inicialmente por Otto en
1841, pero su primera descripcién completa se debe
a Stern en 1923%.

Respecto a su etiologfa, puede ser consecuencia de
numerosas enfermedades: a) afeccién del sistema ner-
vioso®4, central o periférico; b) afeccion del sistema
muscular; c) afeccién del tejido conectivo y de la
piel'®; d) secundario a malformaciones esqueléticas,
y e) secundario a oligoamnios o bridas amni6ticas'>!.

Una revisiéon de 75 recién nacidos con contractu-
ras mdltiples congénitas ha mostrado que éstas
acompafiaban en un 55% de los casos a afecciones
del sistema nervioso, en un 8% a enfermedades neu-
romusculares, en un 11% a afecciones del tejido co-
nectivo y de la piel y en un 7% a oligoamnios'?.

Suelen ser de presentacién esporddica, pero exis-
te un tipo recesivo miégeno (distrofia, aplasia o mio-
patia) al que pertenecen casi todos los casos, y otro
dominante neur6geno’*.

La incidencia del sindrome es de 1/5.000 a
1/10.000 recién nacidos.
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La clasificaciéon actual mas aceptada® los divi-
de en:

1. Artrogriposis generalizada (afecta a los 4 miem-
bros): a) frecuentes: AMC clésica, sindrome de lLar-
sen, aracnodactilia contracturada congénita, sindro-
me Nail-Patella y sindrome de Schwartz; b) raros y/o
letales: sindrome de Potter, sindrome de Pena-Sho-
keir y sindrome de Kink-Denborough.

2. Artrogriposis que afecta a las partes distales (ma-
nos, pies): a) sindrome de artrogriposis distal; b) sin-
drome de Trismus-seudocampodactilia; c¢) sindrome
de Freeman-Sheldom, y d) sindrome de Moebius.

3. Sindrome de membranas (Pterygia): a) sindro-
me de pterigium multiple; b) sindrome de pterigium
popliteo, y ¢) sindrome de membranas localizadas y
unicas.

4. Sindrome de sinostosis: a) htimero radial, y b)
periféricas.

El diagnéstico prenatal ha sido realizado cldsica-
mente mediante radiologia, ecografia y fetoscopia.

Estas anomalias se caracterizan por su presencia
ecografica en el segundo trimestre, ya que es muy
dificil visualizar en el primer trimestre? contracturas
articulares fijas, inméviles, fundamentalmente de los
miembros y, ademds, en posiciones bizarras.

Esto motiva que llame la atencién la escasez de
movimientos o la ausencia de los mismos en explo-
raciones sucesivas o separadas en dias, con persis-
tencia de actitudes extrafias de los miembros. Suele
ser este signo indirecto el que lleva inicialmente,
como en nuestros casos, al diagndstico.

Se trata sobre todo de contracturas en flexién y
persistentes que crean deformaciones de las mismas.
Estas se presentan de forma primaria o clasica, o in-
tegrando parte de otros sindromes o malformaciones.
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Figura 1. Caso 1: gestacién de 26 semanas. Feto afectado de
trisomia 18 controlado durante toda la gestacion. Se inicié con
polihidramnios y teérica mano zamba en semana 22 (arriba).
El feto presenta, ademds, una mano irregular y el cordén
alrededor del cuello. La mano zamba, que es la anterior, es muy
marcada, demasiado para esta afeccion. En semana 24 (abajo)
llamé la atencion el aumento del polihidramnios (a la
izquierda), la vision de un quiste de cordén con base de
implantacion abdominal, que se observa en la imagen de abajo
de la derecha y sindrome de contracturas en miembros
superiores, especialmente en el derecho, que estd delante de la
cabeza del feto. Explorado en semana 25 se observé marcado
polihidramnios. Ante estos hallazgos se practicé FISH que
confirmé la cromosomopatia.

El 75% de nuestros casos acompafaron a otras
malformaciones, incluso tan excepcionales como un
caso de sindrome de feto transfusor-feto transfundi-
do con holocardia (fig. 1).

Especificamente se han observado acompafiando
al sindrome de Pena-Shokeir tipo 1116222627 3] sin-
drome del pterigium multiple fetal®® y a la distrofia
muscular congénita.

La base, pues, del diagndstico se establece al lla-
mar la atencién la escasez o la ausencia de movi-
mientos fetales'>!3, que debe llevar a observar y es-

i : R R
Figura 2. Caso 2: las imdgenes revelan un caso de contracciones
articulares miiltiples con pies zambos y manos zambas y
polihidramnios con sindrome de Trapt en la semana 27. El feto
presenta igualmente una gran grastrosquisis con evisceracion de
higado y asas intestinales, que se aprecia en las dos fotos
inferiores en 3D. Las imdgenes 3D estdin obtenidas en la semana
24. De todos nuestros casos, éste es el mds evidente, y puede
observarse como junto a las contracciones articulares existe una
actitud aberrante de la direccion de los miembros superiores e
inferiores, e incluso de los dedos.

tudiar las articulaciones, en las que se observaran las
anomalias que se exponen en las figuras. Estas ano-
malfas son “extrafias”, pues la articulacion afectada
no suele estar flexionada en sentido fisiolégico. La
contractura es persistente por mas que el feto se
mueva o se lleven a cabo exploraciones en semanas
sucesivas.

Prog Obstet Ginecol 2002;45(4):150-6
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Figura 3. Caso 3: gestacion de 28 semanas. Las 6 imdgenes
ponen de manifiesto el mismo caso en 2D (arriba) y 3D (fotos
centrales e inferiores). Si se exceptiia un ligero aumento del
liquido amniético (ILA = 28) y la orientacién anémala de los
miembros, especialmente los inferiores, y de las articulaciones,
no se acompafia de ninguna otra enfermedad. La ecografia 2D
revela que los miembros inferiores estin cruzados
permanentemente, con pie zambo, contracturas que persistieron
en las exploraciones sucesivas. Uno de los miembros inferiores se
dirige siempre hacia arriba, sobre el abdomen fetal.

La forma cldsica presenta limitacién de la motili-
dad sélo en algunas articulaciones, pero puede con-
llevar la pérdida completa.

Como consecuencia de las limitaciones, suele
existir hipoplasia muscular y no es excepcional ob-
servar una membrana de tejido que abarca las dos
palancas de la articulacién.

Cuando afecta a las articulaciones de los miem-
bros superiores, los brazos suelen presentar los
hombros en rotacién interna, los antebrazos en pro-
nacién, con posible luxacion congénita de radios y
mufiecas, 0 con éstos fuertemente flexionados.
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Figura 4. Caso 4: feto afectado de oloprosencefalia, ausencia de
tabique nasal, labio leporino y polidactilia. La polidactilia se
observa claramente en la foto superior derecha, la artrogriposis
de los miembros superiores y la desviacién de los dedos
persistentes se observan en las dos imdgenes de la izquierda. Las
contracturas miltiples y un pie en mecedora se observa en la
foto inferior derecha.

Figura 5. Caso 6: gestacion de 36 semanas; se observa en 3D un
labio leporino unilateral y grandes contracturas de todas las
articulaciones de los miembros superiores, incluidas las falanges.
La imagen macroscépica es idéntica a la observada con 3D
intraiitero.

Cuando afecta a las articulaciones de los miembros
inferiores, las piernas presentan las caderas en flexion
y puede haber luxacién congénita, las rodillas hipe-
rextendidas pero muy juntas y los pies equino varos.

La imagen clasica®* suele revelar mano zamba,
pie equino varo y posicion fetal de buda.

Se han descrito casos con ausencia de sacro, hi-
poplasia mandibular y extremidades mas cortas®.

Como acompanante de sindromes polimalforma-
tivos, se asocia a malformaciones dseas, cardiacas y
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Figura 6. Caso 7: gestacién de 27 semanas. Imdgenes 2D. El feto
presentaba una displasia renal que no se encuentra visible en
las imdgenes. Se acompafiaba de una microoftalmia unilateral
(arriba, izquierda), una craniosinostosis (arriba, derecha),
polidactilia y contracciones articulares de las extremidades
superiores (figuras inferiores).

renales pero, como hemos mencionado, las mds fre-
cuentes son las del sistema nervioso central (10-
55%)>81011,1729  Ante toda limitacién articular de
movimientos o ante la persistencia de posiciones ar-
ticulares aberrantes, debe buscarse detalladamente la
existencia de otras malformaciones, que en muchas
ocasiones son mas severas (caso 1).

Generalmente, las deformaciones son simétricas y
en muchos casos estdn comprometidas las 4 extre-
midades, aunque en un ntmero menor solo afecta a
las articulaciones de los miembros inferiores. La se-
veridad de las lesiones aumenta distalmente, siendo
mayor en manos y pies.

Aunque se han descrito casos con oligoamnios, el
polihidramnios es muy frecuente’ y facilita el diag-
noéstico, tanto con 2D como con 3D. También es ha-
bitual el hidrops fetal.

La descripcion de estas anomalias se ha realizado
siempre con 2D. En esta revisién se exponen los pri-
meros 8 casos de la bibliografia mundial observados

conjuntamente con 2D y 3D. En varios de nuestros
casos se aprecian al mismo tiempo ambas imdgenes.

Aunque es indiscutible que con 2D se alcanza el
diagnoéstico, es evidente que las imdgenes 3D mues-
tran de forma mucho mas real las anomalias. La 3D
debe aplicarse cuando se disponga de ella y cuando
se sospeche una malformacién. Estas anomalfas arti-
culares son una indicacién para la misma.

En la ecografia debe buscarse, pues, la persistente
inmovilidad fetal, signo de extraordinaria importancia,
la anormal posicion de las extremidades debido a las
contracturas de las articulaciones, la persistencia de
las mismas en exploraciones sucesivas, la disminu-
ci6n de la motilidad total del feto u otras posibles
malformaciones.

La evolucion de estas anomalias es muy variable.

En 6 casos de gestantes con un elevado riesgo de
que sus fetos presentaran estas contracturas'’, que
fueron seguidas ecograficamente desde el comienzo
del embarazo, pudo observarse que todos fueron en
apariencia normales entre las semanas 8 y 12, si
bien todos presentaron translucencia nucal por enci-
ma del limite fisiolégico o edema subcutineo gene-
ralizado grave y restricciéon de movimientos en la se-
mana 16, y en dos de ellos ya se apreci6 ascitis o
hidrotérax, enfermedades que con frecuencia se en-
cuentran asociadas’%18:21,25,28,32,

Estas anomalfas son, sin embargo, frecuentes en
otras afecciones fetales mas graves (anemia, hipo-
proteinemia, dislipemia, cromosomopatia, etc.). Esto
habla en favor de que estas contracturas son mas la
consecuencia que la causa en el proceso moérbido
que las desencadena.

El pronéstico perinatal en las formas mayores pri-
marias y en las asociadas a sindromes polimalfor-
mativos es muy malo, con un elevado indice de
mortalidad intratdtero y neonatal, éste secundario a
hipoplasia neonatal.

Existe una variedad de artrogriposis distal, mas
leve, que afecta a las articulaciones periféricas de las
manos o pies o la mandibula, con posibilidad de co-
rreccién quirtirgica®!4.
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