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Resumo

A artrogripose multipla congénita (AMC) é uma sindrome rara, definida por um conjunto de malformacdes congénitas,
ndo progressivas, acompanhada de multiplas contraturas rigidas. A etiologia ndo é definida, seu diagnéstico é complexo
e 75% das vezes é realizado de forma tardia. O acompanhamento com a equipe multiprofissional é indispensavel,
visando bem estar e qualidade de vida do paciente. A fisioterapia e deve ser iniciada precocemente, sendo os principais
objetivos a aquisicdo funcional, autonomia em realizar as atividades de vida diaria, prevencao de deformidades e marcha
independente. O objetivo deste estudo é relatar o caso de um paciente com AMC, bem como a importancia do
acompanhamento multiprofissional no tratamento, prevencao, melhora e manuten¢éo da qualidade de vida. Trata-se de
um relato de caso, realizado em um Centro Especializado em Anomalias Craniofaciais, localizado no oeste do Parana,
a partir de anamnese, exame clinico e fisico, entrevista com responsavel e atendimentos semanais. Paciente do sexo
masculino, com 13 anos, possui artrogripose multipla congénita distal, a qual foi diagnosticado aos 16 dias de vida.
Iniciou acompanhamento com fisioterapia desde os 45 dias, e atualmente faz acompanhamento com a equipe
multiprofissional do referido centro. A resposta do plano de tratamento multiprofissional proposto foi muito positiva,
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fazendo com que o paciente pudesse superar suas dificuldades, realizar adaptagGes para suas atividades de vida diaria,
e ter uma melhor qualidade de vida. Importante frisar a necessidade do acompanhamento com uma equipe
multiprofissional especializada, tendo em vista a complexidade da AMC.

Palavras-chave: Artrogripose; Reabilitacdo; Equipe multiprofissional.

Abstract

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is a rare syndrome, defined by a set of non-progressive congenital
malformations, accompanied by multiple rigid contractures. The etiology is not defined, its diagnosis is complex and
75% of the time it is performed late. Monitoring with the multidisciplinary team is essential, aiming at the well-being
and quality of life of the patient. Physiotherapy should be started early, with the main objectives being functional
acquisition, autonomy in performing activities of daily living, prevention of deformities and independent gait. The
objective of this study is to report the case of a patient with AMC, as well as the importance of multiprofessional follow-
up in the treatment, prevention, improvement and maintenance of quality of life. This is a case report, carried out in a
Specialized Center for Craniofacial Anomalies, located in western Parana, based on anamnesis, clinical and physical
examination, interview with the person in charge and weekly appointments. A 13-year-old male patient has distal
arthrogryposis multiplex congenita, which was diagnosed at 16 days of life. He started follow-up with physiotherapy
since 45 days, and is currently being followed up with the multidisciplinary team of that center. The response of the
proposed multiprofessional treatment plan was very positive, allowing the patient to overcome their difficulties, make
adaptations to their activities of daily living, and have a better quality of life. It is important to emphasize the need for
follow-up with a specialized multidisciplinary team, given the complexity of AMC.

Keywords: Arthrogryposis; Rehabilitation; Patient care team.

Resumen

La artrogriposis multiple congénita (AMC) es un sindrome raro, definido por un conjunto de malformaciones congénitas
no progresivas, acompafadas de multiples contracturas rigidas. La etiologia no esta definida, su diagndstico es complejo
y el 75% de las veces se realiza de forma tardia. El seguimiento con el equipo multidisciplinario es fundamental, visando
el bienestar y la calidad de vida del paciente. La fisioterapia debe iniciarse precozmente, siendo los principales objetivos
la adquisicion funcional, la autonomia en la realizacién de las actividades de la vida diaria, la prevencion de
deformidades y la marcha independiente. El objetivo de este estudio es reportar el caso de un paciente con AMC, asi
como la importancia del seguimiento multiprofesional en el tratamiento, prevencion, mejora y mantenimiento de la
calidad de vida. Se trata de un relato de caso, realizado en un Centro Especializado en Anomalias Craneofaciales,
ubicado en el oeste de Parana, con base en anamnesis, examen clinico y fisico, entrevista con el responsable y citas
semanales. Paciente masculino de 13 afios de edad con artrogriposis multiple congénita distal, la cual fue diagnosticada
a los 16 dias de vida. Inici6 seguimiento con fisioterapia desde el dia 45, y actualmente se encuentra en seguimiento
con el equipo multidisciplinario de dicho centro. La respuesta del plan de tratamiento multiprofesional propuesto fue
muy positiva, permitiéndole al paciente superar sus dificultades, hacer adaptaciones a sus actividades de la vida diaria
y tener una mejor calidad de vida. Es importante recalcar la necesidad de seguimiento con un equipo multidisciplinario
especializado, dada la complejidad del AMC.

Palabras clave: Artrogriposis; Rehabilitacion; Grupo de aténcion al paciente.

1. Introducéo

A artrogripose multipla congénita (AMC) é uma sindrome rara, definida por um conjunto de malformagdes congénitas,
ndo progressivas, acompanhada de multiplas contraturas rigidas em duas ou mais articulagGes (Singh et al., 2020). Foi descrita
em 1841 por Otto, como miodistrofia congénita, e denominada artrogripose maltipla congénita em 1923 por Stern. Dados
epidemiolégicos relatam uma baixa incidéncia, com prevaléncia de 1 a cada 3.300-5.000 mil nascidos vivos, sem predilecéo por
sexo (Filges, et al., 2019).

A etiologia ndo é definida, podendo resultar de fatores genéticos, ambientais, e/ou condi¢des que podem influenciar
durante a gestacdo, tais como, medicamentos, ou complicacBes gestacionais (Quintans et al., 2017). A artrogripose é considerada
um distdrbio geneticamente heterogéneo (Bayram et al., 2016). Nos casos de artrogripose distal o sequenciamento genético
associado aos achados clinicos no nascimento pode levar ao diagnostico precoce e um progndstico favoravel (Pollazzon et al.,
2022). O diagnostico é complexo e em 75% das vezes € realizado de forma tardia, sendo descoberto somente ap6s 0 nascimento,

devido & diversas doencas que apresentam contraturas articulares (Oliveira, et al., 2021). A auséncia ou redu¢do de movimentos
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intrauterinos podem ser sinais de alerta para as mdes, podendo auxiliar no diagndstico precoce. Os movimentos fetais iniciam
por volta da 252 semana gestacional, sendo fundamentais para o desenvolvimento das articulages (Niehues et al., 2014).

A AMC é caracterizada por fibrose muscular, deposi¢do de gordura na musculatura e alteragbes na pele, como:
diminuicdo da elasticidade, pele delgada e falta de pregas. Além da predominancia nas extremidades distais dos membros, pode
se observar assimetrias faciais, micrognatia, nariz em sela, escoliose, estruturas periarticulares mais espessas, articulacdes mais
rigidas com limitagcdo de movimento, rotacdo interna dos bracos, flexdo de punhos, méos e dedos, e pés equinovaros (Tavares et
al., 2012; Carvalho et al., 2019).

E classificada por Hall em trés categorias, de acordo com sua gravidade: Tipo I: envolvimento somente dos membros,
sendo a causa mais comum de AMC; Tipo II: envolvimento dos membros mais outra anormalidade; Tipo Il11: envolvimento dos
membros com disfungdo do sistema nervoso central (Hall et al., 2017). Pacientes com AMC distal (Tipo 1), ndo apresentam
déficits cognitivos, sendo observado alto grau de inteligéncia, o que colabora na superagdo de suas incapacidades e melhor
autoestima. (Niehues et al., 2014).

O tratamento deve ser realizado com uma equipe multiprofissional, com o objetivo de alcancar a maxima independéncia
do paciente ao longo de toda sua vida (Antunez et al., 2015). A atuacdo da fisioterapia € indispensavel, e deve ser iniciada
precocemente, levando em conta as alteracdes e deformidades da AMC. O fisioterapeuta atua na prevencdo, restauracdo, e
realizacdo de atividades para desenvolver e conservar as capacidades globais do paciente (Batista et al., 2019), sendo os principais
objetivos da fisioterapia a aquisi¢do funcional, autonomia em realizar as atividades de vida diaria, prevengéo de deformidades e
marcha independente (Cavalcante et al., 2021).

Além disso, devido aos multiplos procedimentos cirtrgicos ortopédicos, principalmente na infancia (Batista et al., 2019)
€ necessario que a alimentacéo do paciente seja balanceada para uma 6tima recuperagdo, cicatrizacdo e crescimento adequado
(Ribas et al., 2013).

O objetivo deste estudo é relatar o caso de um paciente com artrogripose, bem como a importancia do acompanhamento

multiprofissional no tratamento, prevenc¢do, melhora e manutencdo da qualidade de vida.

2. Metodologia

O presente estudo trata-se de um relato de caso, realizado em um Centro de Atencdo e Pesquisa em Anomalias
Craniofaciais (CEAPAC), localizado no oeste do Parand, a partir de anamnese, exame clinico e fisico, entrevista com paciente e
responsavel, e atendimentos semanais. O estudo cumpriu com os critérios da resolucdo 466/12 do Conselho Nacional de Salde.
Foi solicitada autorizacdo por meio do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), assinatura do termo de uso de
imagem e aprovacdo pelo comité de ética e pesquisa sob o parecer n° 4.250.143. O participante e sua responsavel foram
informados sobre 0s riscos, objetivos e procedimentos do estudo, sendo informado que a desisténcia poderia ser feita a qualquer

momento desejado.

3. Relato do Caso

Paciente, 13 anos de idade, sexo masculino, em acompanhamento na clinica de reabilitacdo de uma universidade
estadual, desde os 45 dias de vida e atendimento no CEAPAC desde agosto de 2020, sendo acompanhado pela equipe
multiprofissional, composta por profissionais das areas de fisioterapia, odontologia, psicologia, fonoaudiologia, nutricéo,
enfermagem, geneticista, assistente social e médico pediatra. Ao nascimento apresentou malformacgdes em membros superiores
(MMSS) (Figura 1) e membros inferiores (MMII), e foi diagnosticado com artrogripose multipla congénita (AMC) aos 16 dias

de vida.
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Figura 1. Paciente recém-
nascido  apresentando  ma
formacgdes em maos e dedos.

-

Fonte: Cedido pela responsavel.

O paciente nasceu no ano de 2008, no Hospital Universitario do Oeste do Parand (HUOP), por via de parto cesareo e
com idade gestacional de 36 semanas. A mae, com 28 anos, na sua sexta gestacdo, com historico de trés partos cesarianos, e dois
abortos, sendo um espontaneo e outro por queda durante a gestacdo. Realizou pré-natal normalmente em uma unidade bésica de
salde, sendo posteriormente encaminhada para acompanhamento no ambulatério de alto risco, pois apresentou doenca
hipertensiva especifica da gestacdo (DHEG). N&o ha relato de consumo de &lcool, drogas licitas e ilicitas, casos de AMC na
familia ou consanguinidade entre 0s pais, somente uso de medicacao para controle da pressdo arterial.

O indice de Apgar no primeiro minuto foi de 7 e no quinto minuto de 9, estatura de 43,5 cm, perimetro cefélico de 36
cm, perimetro toracico de 32 cm e com peso de 3.005¢g. A andlise cromossdémica ndo apresentou alteragdes, sendo cariétipo de
46, XY. Apds o nascimento foi encaminhado para a maternidade, onde permaneceu por 11 dias em observagéo.

Paciente apresenta alteracGes em MMSS tais como: Aracnodactilia com desvio ulnar dos metacarpos falangeanos,
atrofia de regido palmar e 12 comissura bilateral (Figura 2. A e B); e em MMII: pé esquerdo plano valgo, pé direito equino cavo

supinado com apoio anterolateral (Figura 2. C e D).


http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v11i6.28954

Research, Society and Development, v. 11, n. 6, €11811628954, 2022
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v11i6.28954

Figura 2. A — Dorso das méos do paciente. B — Palma das mé&os do paciente. C — Vista lateral de tornozelo
e pé do paciente em P.O de artroplastia. D — Vista frontal de tornozelo e pé do paciente em P.O de
artroplastia.

Fonte: Autores.

Atualmente o paciente é acompanhado continuamente com nutricdo, fisioterapia e odontologia. No acompanhamento
fonoaudioldgico, paciente recebeu alta do atendimento, pois ndo apresentou alteracdes a nivel de intervencdo terapéutica devido
as estruturas e fungdes do sistema estomatognatico estarem adequadas.

O acompanhamento nutricional foi realizado desde o inicio do tratamento no servigo. O paciente j& apresentava o estado
nutricional eutr6fico, com o pardmetro de IMC/Idade em percentil 15 e percentil 50 (OMS, 2007). Em anamnese, a mée do
adolescente relatou que ele apresentou preferéncias alimentares e um inicio de seletividade alimentar a partir dos cinco anos de
idade, recusando alguns grupos alimentares, como leguminosas, hortalicas e frutas. Além disso, consumia guloseimas e alimentos
ultraprocessados em excesso. Realizou-se também um recordatério de 24 horas (Holanda e de Azevedo, 2006). para avaliacdo
da composicdo alimentar. A conduta inicial do atendimento foi orientar sobre a piramide alimentar e grupos alimentares, além
de orientagdes de uma alimentacao saudavel para a idade. Além disso, foi entregue a pirdmide alimentar para colorir, uma folha
para diario alimentar de trés dias (Holanda e de Azevedo, 2006) e uma copia do livreto “Alimentagdo saudavel para criangas: as
vitaminas” para leitura pelo paciente.

Apos dois retornos semanais, 0 paciente entregou o registro alimentar e a piramide alimentar colorida, além de relatar
as suas percepcdes sobre o livreto entregue. A partir desses instrumentos, notou-se uma mudanga no comportamento alimentar,
como a reducgdo do consumo de alimentos ultraprocessados, 0 maior consumo de frutas e hortalicas, a inclusdo do grupo das
leguminosas no almoco e no jantar e 0 aumento do consumo de leites e derivados sem adicdo de café ou achocolatado. O paciente

também relatou uma mudanca positiva no sono.
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Na odontologia o paciente em questéo € assistido regularmente pela clinica geral e pela periodontia que o acompanham
principalmente nas questdes referentes a higiene oral. Também é acompanhado neste mesmo setor pela ortodontia, sendo o
paciente classe Il de Angle dentaria direita e classe | de Angle dentaria esquerda, possui um SNA 78,09°, ndo guardando uma
boa relagdo da maxila com a base do cranio e 0 SNB 76,68°, nao apresentando uma boa relagdo da mandibula em relagéo a base
do cranio e de acordo com as medidas Wits apresenta uma ma ocluséo de classe 11 esquelética. Iniciou seu tratamento ortoddntico
h& 02 anos (2020), com a utilizacdo do aparelho Hyrax que corrige a deficiéncia transversal, dando continuidade ao tratamento
com uso de placa l&bio ativa com funcéo de recuperacdo do espa¢o mandibular, através da vestibularizacdo dos incisivos
inferiores, e apds removido o aparelho Hyrax e a placa labio ativa o paciente vem desde entdo utilizando arco extrabucal com
tragdo cervical por ser um aparelho bastante utilizado no tratamento da malocluséo de classe Il esquelética, o que ajuda a
redirecionar, de certa forma segurando o crescimento maxilar, o crescimento da face de forma geral.

O tratamento fisioterapéutico é realizado semanalmente e consiste em alongamentos de cervical, ombro, cotovelo,
punho, méos e dedos, tronco, quadril, joelho, tornozelo e pé, enfatizando a manutencdo e ganho de amplitude de movimento.
Também ¢é realizado a aplicacdo de laser 808 nandmetros (NM), com a configuracéo de 3 Joules (J) em regido de cicatrizagdo
do pds operatorio de artrodese em pé direito, laser 660 NM, com a configuracdo de 3J em Ulcera de pressdo na regido lombar,
dessensibilizacéo de hipersensibilidade em regido operada, massagem transversa profunda para reduzir aderéncias em cicatrizes,
mobilizagdo articular de cintura escapular, MMSS, cintura pélvica e MMII para melhorar mobilidade do paciente, e
fortalecimento muscular de MMSS, tronco e MMII. Atualmente o paciente faz uso de 6rtese em MMSS, e palmilha para elevagdo

de arco plantar medial em MMII (Figura 3. A, B e C), o que lhe proporciona uma melhor qualidade de vida.

Figura 3. A — Ortese de MMSS. B — Paciente utilizando 6rtese de MMSS. C — Palmilha para elevagio de arco plantar medial.

B v e o 5 o ETa i

Fonte: Autores.

Devido as manifestac@es clinicas da patologia, o paciente foi submetido a diversas cirurgias no decorrer dos anos para

melhora da qualidade de vida, como descrito na Tabela 1.
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Tabela 1. Cirurgias realizadas.

IDADE CIRURGIAS REALIZADAS

45 Dias Retirada de Hérnia Inguinal

2 meses Liberacéo dos tenddes de MMII

4 anos Retirada de hérnia umbilical

5 anos Troca de tenddo calcAneo do membro inferior direito

10 anos Afastamento do dedo polegar do indicador na méo esquerda

11 anos Liberacdo e alongamento do tend&o calcAneo do membro inferior direito
13 anos Retirada da adenoide, amigdalectomia e artrodese do pé direito

Fonte: Autores.

De acordo com o quadro clinico do paciente € necessario acompanhamento continuo com nutricdo, odontologia e
fisioterapia, afim de auxiliar na higienizacéo oral, manter a alimentacdo adequada para um crescimento saudavel e adequado, e
prevenir complica¢Ges, manter e melhorar a funcionalidade, e proporcionar maior independéncia, trazendo boa condigéo de vida

para o paciente.

4. Discussao

Os movimentos fetais iniciam a partir da 252 semana de gestacdo, a auséncia destes movimentos devem ser sinais de
alertas, devido a movimentacdo intrauterina ser importante para desenvolver as articulages. Auséncia ou diminuicdo destas
movimentacdes podem prejudicar o desenvolvimento do bebé, levando a contraturas congénitas, umas das caracteristicas da
artrogripose mdltipla congénita (Bras et al., 2018). A mae do paciente do presente caso, relatou que durante a gestagdo houve
movimentacao fetal com frequéncia, o que pode ter implicado no diagnéstico p6s natal.

O diagnostico da AMC é complexo e na maioria das vezes tardio, pois existem diversas sindromes que tém como causa
contraturas articulares. O diagnostico precoce é muito importante, principalmente nos primeiros 12 meses de vida, quando a
crianga estd se adaptando as suas adversidades, podendo minimizar os comprometimentos e consequentemente trazer melhor
qualidade de vida (Oliveira, et al., 2021). Apesar de ser possivel o diagnéstico intrauterino (Busack, et al., 2021), o paciente do
relato teve seu diagndstico aos 16 dias de vida.

Considerando que o prognéstico da patologia é favoravel, é de suma importancia o inicio precoce do tratamento
fisioterapéutico, com o objetivo de prevenir comprometimentos e melhorar o desenvolvimento global, porém em muitos casos o
tratamento cirargico se torna indispensavel, devido as limitagdes que a patologia apresenta (Niehues, et al., 2014). O paciente
do presente estudo iniciou acompanhamento com fisioterapia aos 45 dias, ja realizou 9 cirurgias desde o nascimento, e atualmente
é acompanhado no Centro Especializado em Anomalias Craniofaciais com uma equipe multiprofissional. A fisioterapia tem
como objetivo prevenir contraturas e proporcionar uma melhor qualidade de vida para o paciente, e estudos indicaram satisfacdo
dos pacientes de AMC inseridos em programas de reabilitacdo desde o nascimento e dificuldades relacionadas as deformidades
nos membros superiores (Batista et al., 2019).

Pacientes portadores de AMC distal, possuem inteligéncia normal ou acima da média, fazendo com que se adaptem as
suas adversidades com mais facilidades e também tenha uma melhor auto estima (Kowalczyk & Feluy, 2014). O paciente do
estudo referido, possui bom desempenho escolar, e se adapta muito bem as limitacdes. A responsavel relata ndo ter realizado
adequacdes, para que o paciente se sinta incluido, e que crie suas proprias adaptac@es diante as dificuldades, contudo 0 mesmo

pratica diversas atividades normalmente e sem dificuldades, como natacéo, atletismo, arremesso de peso e judd.
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5. Considerac0es Finais

O acompanhamento com uma equipe multiprofissional especializada é necessario e deve ter inicio desde o diagnostico
da patologia, para que seja possivel evitar comprometimentos, trazer um melhor desenvolvimento, autoestima e qualidade de
vida, tendo em vista a complexidade da artrogripose multipla congénita (AMC).

O paciente do estudo descrito iniciou seu acompanhamento desde os 45 dias de vida, o qual lhe favoreceu um bom
progndstico, permitindo que o mesmo tivesse um desenvolvimento favoravel diante as adversidades oriundas da AMC. A
resposta do plano de tratamento multiprofissional proposto foi obtida com sucesso, fazendo com que o paciente pudesse superar
suas dificuldades, realizar adaptacdes para suas atividades de vida diaria, e também prevenir possiveis complica¢des. O paciente
continuard em acompanhamento no CEAPAC, para que possa dar sequéncia com o plano de tratamento, e assim seguir
proporcionando o bem-estar e qualidade de vida.

O estudo descrito cumpriu com seus objetivos, porém ressalta-se a importancia de mais estudos sobre o tratamento
multiprofissional em pacientes portadores de artrogripose multipla congénita, afim de contribuir para o conhecimento da

patologia, suas limitacfes e seus tratamentos, levando em conta a escassez desta literatura.
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