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INTRODUCCION

Se caracteriza por contracturas
articulares congénitas, no progresivas y
simétricas que afectan, al menos, dos
areas diferentes del cuerpo humano

Abordaje clinico y diagnéstico de la artrogriposis Arthrogryposis: Clinical and diagnostic approach Paulina Alvarez-
Quiroz, Emiy Yokoyama-Rebollar. Criterio pediatrico Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50




INTRODUCCION

La artrogriposis multiple congénita es una
enfermedad heterogénea y se han descrito
cientos de padecimientos que la asocian, al
menos, con 105 defectos genéticos

Abordaje clinico y diagnéstico de la artrogriposis Arthrogryposis: Clinical and diagnostic approach Paulina Alvarez-
Quiroz, Emiy Yokoyama-Rebollar. Criterio pediatrico Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50




Epidemiologia

8,5/ 10.000

* 37% Contracturas aisladas
* 51% contracturas articulares y anomalias estructurales
* 5% sindrome

e 7% anomalia cromosdmica

Abordaje clinico y diagnéstico de la artrogriposis Arthrogryposis: Clinical and diagnostic approach Paulina Alvarez-
Quiroz, Emiy Yokoyama-Rebollar. Criterio pediatrico Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50



Fisiopatologia

Disminucion de movimiento fetal

|
U

Falla de citosinas que conducen respuesta del
tejido conectivo

n
Engrosamiento de la capsula articular y desarrollo

fibroso en el tejido muscular, con contractura de
las articulaciones afectadas

Abordaje clinico y diagnéstico de la artrogriposis Arthrogryposis: Clinical and diagnostic approach Paulina Alvarez-
Quiroz, Emiy Yokoyama-Rebollar. Criterio pediatrico Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50



Fisiopatologia

El embridon o feto en crecimiento con limitacion de
movimiento puede resultar con contracturas aun mas
marcadas debido a que el proceso de crecimiento
puede agravar las contracturas que favorecen una
deformacion adicional.

La mayor parte de las contracturas congénitas pueden
considerarse deformaciones, en lugar de
malformaciones primarias

Abordaje clinico y diagndstico de la artrogriposis Arthrogryposis: Clinical and diagnostic approach Paulina Alvarez-
Quiroz, Emiy Yokoyama-Rebollar. Criterio pediatrico Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50




Etiologia

Anomalia neurologica

Miopatia primaria, estructural o
funcional

s COMpresion intrauterina

Factores maternos (infecciones o
teratdgenos)

ml ANOMalias del tejido conectivo

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.




Etiologia: anomalias neuroldgica

e 70-80 % de los casos de Artrogriposis

 Malformacion estructural cerebral puede
ocasionar hipotonia o acinesia

* Causado por infarto hemorragico, STFF

* RM puede ser una herramienta importante
para definir patologia intracraneal

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Etiologia: miopatia primaria,
estructural o funcional

e 20-30% de los casos

* Condiciones musculares (funcionales y
estructurales)

* Si hay compromiso respiratorio letal

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Etiologia: anomalias del tejido
conectivo

* Condiciones como Displasia Diastrofica, displasia
campomeélica o displasia de Kniest

e Osteogénesis imperfecta

e Muchas de estas condiciones son autosomicas recesivas

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Etiologia: compresidn intrauterina .

CERPO

e Causada por anomalias mullerianas, miomas,
banda amnidtica o gestacion multiple

 Amniocentesis antes de las 15 semanas (pie
bot)

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Etiologia: infeccion o teratégenos g

* Citomegalovirus y Toxoplasmosis han sido
reportados con compromiso neurologico fetal y
contracturas resultantes.

* Misoprostol, cocaina y alcohol pueden producir
alteracion del flujo sanguineo fetal y asi,
artrogriposis

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Clinica

Amioplasia - 40% de los casos

Tejido muscular atréfico
reemplazado por tejido
graso y fibroso

Hombros rotados internamente y
aducidos, flexion palmar y contracturas
de flexidon de articulaciones
interfalangicas distales, luxacion de
cadera, contracturas de extension de
rodillas y deformidad en pie equino
varo severo.

Abordaje clinico y diagndstico de la artrogriposis. Paulina Alvarez-Quiroz, 1 Emiy Yokoyama-Rebollar.
Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50



Clinica

Artogriposis distal

Grupo de sindromes principalmente con contracturas
articulares distales de las extremidades. Hasta la fecha se

han descrito, al menos, 10 tipos diferentes de
artrogriposis distal clasificados

Abordaje clinico y diagndstico de la artrogriposis. Paulina Alvarez-Quiroz, 1 Emiy Yokoyama-Rebollar.
Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50



Clinica

Cuadro 1. Sindromes de artrogriposis distal

N N A A

Artrogriposis distal tipo 1: camptodactilia y pie equino varo

Artrogriposis distal tipo 2A o sindrome de Freeman Sheldon: contracturas de los
dedos de pies y manos, cifosis, escoliosis, y cara caracteristica, o cara de silbador
Artrogriposis distal tipo 2B o sindrome de Sheldon Hall: caracteristicas similares

a AD1 y AD2A ton contracturas de articulaciones distales de extremidades, cara
triangular, fisuras palpebrales hacia abajo, boca pequena v paladar alto ojival

Artrogriposis distal tipo 3 o sindrome de Gordon: talla baja, paladar hendido
y palatosgquisis

Artrogriposis distal tipo 4: contracturas v escoliosis severa

Artrogriposis distal tipo 5: limitacion del movimiento ocular (oftalmoplegial),
ptosis y estrabismo.

Artrogriposis distal tipp 6: anomalias auditivas neurosensoriales (hipoacusia
neurasensorial j

Artrogriposis distal tipo 7: trismus y pseudocamptodactilia, talla baja y misculos
paralizados acortados

Artrogriposis distal tipo #: sindrome de Pterigium midltiple autosomico do-
minante

Artrogriposis distal tipo @ o sindrome de Beals: aracnodactilia contractural
congenita, los pacientes son fenotipicamente similares a los del sindrome de
Marfan, pero sin anormalidades cardiovasculares

Artrogriposis distal tipo 10: contractura del pie con flexidn plantar congénita

DA2A

DAZH

DATD

TPM2
MYH3
THMNIZ
TMINT3
MYH3 TMP2

MEZOZ

METOZ

MYHE

MYH3

FENZ

9p13.3
17p13.1

11p15.5
11p15.5
17p13.1
9p13.3

18p11.22-
pl1.21

18p11.22-
pl1.21

17p13.1

17p13.1

5q23.2

2g31.3-g32.1

Abordaje clinico y diagndstico de la artrogriposis. Paulina Alvarez-Quiroz, 1 Emiy Yokoyama-Rebollar.
Acta Pediatr Mex. 2019 enero-febrero;40(1):44-50



Clinica

— | Contracturas congénitas |

I Funcién neuroldgica normall
!

v v
Afectacion solo Extremidades mas
de extremidades otras manifestaciones

—— !

[Amioplasia] |Artrogriposis| [ Artrogriposis distal 11 |
distal |

Afectacion neuromuscular mas alteraciones
en el SNC o discapacidad intelectual

Sindrémico
|
Etiologia en el Etiologia progresiva
sistema nervioso central neuroldgica

== ———————— |
igura 2. Abordaje clinico de contracturas multiples
ongénitas.

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Clinica

* La artrogriposis clasica esta caracterizada por
involucrar de manera simétrica todas las
extremidades en 60-92% de los casos.

e La afectacion de extremidades inferiores se observa
en 7-24% de los pacientes

* Extremidades superiores: 1-13%

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



Hallazgos ecograficos

e Disminucion de movimiento fetal

e La severidad se relaciona directamente con la
duracion de la disminucion del movimiento

— Anomalias de flexion

— Puede haber afectacion de a mandibula, columna,
cuello fetal

— Hipomineralizacion de huesos largos

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2: Extremities. Society for Maternal-Fetal Medicine (SMFM);
Jennifer McKinney, MD; Martha W. F. Rac, MD; Manisha Gandhi, MD



Hallazgos ecograficos

* No todas las guias de screening sugieren
evaluacion de extremidades.

* Puede observarse pie bot y/o mano en garra
en 1/200 ecografias | trimestre.

* Si se observa este halazgo se deben evaluar
todas las articulaciones afectadas

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



Hallazgos ecograficos

* Hallazgos de | trimestre: aumento de translucencia
nucal, higroma quistico

e Si hay sospecha, debe complementarse con ecografia
completa para evaluar posibles causas subyacentes

e Ecografia 3D puede proveer informacion mas
detallada sobre |la extremidad afectada, y mas aun, la
RMN

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2: Extremities. Society for Maternal-Fetal Medicine (SMFM);
Jennifer McKinney, MD; Martha W. F. Rac, MD; Manisha Gandhi, MD



Hallazgos ecograficos

Two-dimensional ultrasound image shows hyperextension or “pike" position of lower limbs.

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2. Am | Obstet Gynecol 2019.

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



These three-dimensional images show the position of joints. A, The fetal right foot is angled acutely inward compared to the fetal right leg. B, The cross-
legged “tailor's position” of lower limbs and feet.

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2. Am ] Obstet Gynecol 2019.

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



Hallazgos ecograficos

CERPO

* Signos indirectos: polihidroamnios y estomago
colapsado como resultado de deglucion impar.

* Anomaias faciales como micrognatia /
retrognatia.

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



Fenotipo Pena-Shokeir

Forma letal perinatal de condicion de contractura multiple

Contractura de articulaciones proximal / distal
RCF

Caracteristicas faciales propias

Hipoplasia pulmonar
Cordon umbilical corto

Polihidroamnios

Intestino corto

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological

Survey.



Fenotipo Pena-Shokeir

* Dificil de categorizar debido a varios mecanismos
fisiopatologicos asociados:

* Neuropatia central y periférica
e Defectos de maduracion musculo-esquelética
* |[squemia intrauterina

 Compromiso vascular

Rink, B. D. (2011). Arthrogryposis: A Review and Approach to Prenatal Diagnosis. Obstetrical and Gynecological
Survey.



Evaluacion genética

e Variantes genéticas, deleciones y anomalias
cromosomicas se encuentran en aproximadamente
30% de los casos de artrogriposis.

* Se debe ofrecer estudio genético mediante
amniocentesis o Biopsia de vellosidades coriales
(microarray principalmente)

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2: Extremities. Society for Maternal-Fetal Medicine (SMFM);
Jennifer McKinney, MD; Martha W. F. Rac, MD; Manisha Gandhi, MD



Manejo intrautero

Realizar neurosonografia y ecocardiograma
Busqueda de Virus (zika, coxsackie)

Estimular movimientos fetales mediante
ejercicio, respiraciones profundas, musica.

Se sugiere parto por cesarea para evitar
fracturas

Atencion en centro terciario

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019



Manejo intrautero

Maternal and
Family history

AMC and
associated
anomalies

AMC affecting
limbs only

specific contracture
pattern

First trimester

Muchal oedema/hydrops
Lung hypoplasia

Pterygia
Oligo-/palyhydramnios
Growth restriction

[#Pena Shokeir Phenctypen)

Amyoplasia:

Mild shortening of long bones

Straight elbow
Equinovarus feet

econd Trimester

Quality of movements

Brain ancmalies
Micracephaly

other

Likely lethal
condition

Distal arthrogryposis

Chondrodysplasias:

specific signs and disproportionate growth
[Neuromuscular disorders)

joints, hands, feet, digits: structure and positioning

Enlargement of ventricles

Structural fetal anomalies

Third trimester

Reduced differentiation into specific movement patterns

Prognosis
depending on

anomaly

Likely cognitive
compromise

Complications:
Polyhydramnios
Micro-retrognathia
reduced bone growth
Hypoechogeniity
Hypomineralisation and
Fractures of the long bones
Breech position

Physical
compromise

Likely normal
cognition

Fetal arthrogryposis: Challenges and perspectives for prenatal detection and management Isabel Filges.
Sevgi Tercanli. Judith G. Hall. Junio 2019




Pronostico

* Depende de |la causa subyacente

* Las contracturas pueden mejorar con
tratamiento postnatal y fisioterapia temprana

* Intervencion ortopédica se recomienda para
mejorar la movilidad articular

SMFM Fetal Anomalies Consult Series #2: Extremities. Society for Maternal-Fetal Medicine (SMFM);
Jennifer McKinney, MD; Martha W. F. Rac, MD; Manisha Gandhi, MD
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