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I. Introduccion

La Artrogriposis Multiple Congénita (en adelante, AMC) no es una enfermedad
especifica, sino un término que describe la presencia de contracturas articulares que
afectan, al menos, dos regiones diferentes. Por lo tanto, la AMC comprende un conjunto
heterogéneo de trastornos congénitos, que incluye aproximadamente 400 patologias, de
etiologia, presentacion clinica y gravedad diversas'”. Una contractura articular se
define como una limitacion del rango de movimiento (en adelante, ROM) tanto activo
como pasivo, de una articulacion determinada, y se asocia con anomalias estructurales y

funcionales de los tejidos periarticulares” .

La caracteristica comun de todas las patologias incluidas en la AMC es la presencia de
contracturas articulares no progresivas, que fijan las articulaciones en posiciones

anormales y se manifiestan desde el nacimiento!~®.

Las contracturas pueden
presentarse en flexion o en extension. Asi, una contractura en flexion limita la extension
completa de la articulacion afectada. Por el contrario, una contractura en extension

limita el movimiento de flexion'?.

En los miembros superiores e inferiores, la afectacion de las articulaciones distales se
presenta con mayor frecuencia y severidad que en las articulaciones proximales. La
columna vertebral y la articulacion temporo-mandibular se alteran con menor

frecuencia*%7,

Una contractura congénita aislada, como el pie equino-varo biaducto supinado
idiopatico (también llamado pie zambo o bot) o la camptodactilia, afecta a una zona
especifica del cuerpo y representa un hallazgo comun, con una incidencia de 1 cada 200
nacidos vivos*®. Por el contrario, la incidencia de la AMC es de 1 cada 3.000/5.100
nacidos vivos, sin predominio de género. La tasa de prevalencia es de 8,5 por cada
100.000 individuos®*'?. La presentacién mas frecuente de AMC es la Amioplasia,
conocida también como “Artrogriposis Clasica”, cuya incidencia es de 1 cada 10.000
nacidos vivos, y representa entre el 25 y el 30% del total de los casos®'"'?. La AMC es
una de las patologias incluidas en los listados de la Federacion Argentina de

13y de Orphanet'?. Este wltimo, es un portal web de

Enfermedades Poco Frecuentes
informacion que reune los conocimientos sobre enfermedades poco frecuentes, y

coordina el Grupo Consultivo Tematico sobre Enfermedades Raras de la Organizacion



Mundial de la Salud (en adelante, OMS) a cargo de la revision de la Clasificacion
Internacional de Enfermedades. Esta entidad estima que la AMC presenta una

prevalencia de 5,7 por cada 100.000 recién nacidos, segun datos de Europa''”.

Como ya se expreso, los diferentes subtipos de AMC poseen etiologias muy diversas.
No obstante, todas las formas estan asociadas a la acinesia fetal. Durante la vida
intrauterina los movimientos fetales favorecen el desarrollo normal de las
articulaciones. La restriccion de estos movimientos genera la sintesis excesiva de tejido
conectivo periarticular, lo que conduce a la fibrosis y posterior contractura de las

. . 45,1
articulaciones afectadas™®>'®,

Las causas mas frecuentes de acinesia fetal se pueden distinguir en diferentes
categorias: las anomalias neurologicas; los trastornos musculares o del tejido conectivo;
la compresion fetal por la limitacion del espacio intrauterino; la exposicion materna a
infecciones; el compromiso vascular de la placenta y, consecuentemente, del feto; y por
ultimo, las enfermedades maternas como la miastenia gravis, la esclerosis multiple y la
distrofia miotonica™®'”. A su vez, las patologias correspondientes a las categorias
mencionadas precedentemente, pueden ser esporddicas o de origen genético. Se han
identificado alrededor de 320 genes cuyas mutaciones causan acinesia fetal debido a
que codifican componentes esenciales para el movimiento, por ejemplo, proteinas
contractiles del musculo estriado o componentes del sistema nervioso central (en
adelante, SNC) o periférico (en adelante, SNP). Asimismo, se han reconocido diferentes

cromosomopatias y trastornos mitocondriales asociados a la AMC“'®).

La importancia de que la causa subyacente de la AMC sea esporadica o genética radica
en el riesgo de recurrencia familiar. Este es practicamente nulo para trastornos de tipo
esporadico, como la Amioplasia, pero aumenta cuando estd presente una mutacion

genética, ya que la misma puede transmitirse a la descendencia®™'”.

La gravedad de las contracturas articulares depende del momento en el cual se inicia la
acinesia fetal y de su duracion. Asi, cuanto mas precoz y mas prolongada es la

C .y, o s , ’ 10,16,1
restriccion del movimiento, mas graves resultaran las contracturas!' %17,

La acinesia fetal no solo conduce a la formacion de contracturas articulares, sino

también a otras manifestaciones musculo-esqueléticas, como la atrofia por desuso y la



fragilidad 6sea, y a anomalias congénitas adicionales que afectan a los sistemas
digestivo y respiratorio. Ademads, segin la etiologia subyacente, la funcidon cognitiva

puede verse afectada™'%'?).

Por lo tanto, la gravedad, el prondstico, el riesgo de recurrencia familiar y los posibles
tratamientos dependeran del diagnéstico especifico, entre todas las patologias incluidas
en la AMC. Es importante mencionar que establecer el diagndstico en muchos casos es

dificil, o hasta incluso imposible de realizar®'®.

Segun la Clasificacion Internacional del Funcionamiento (en adelante, CIF) desarrollada
por la OMS y aprobada en el afio 2001, “el concepto de funcionamiento se puede
considerar como un término global, que hace referencia a todas las Funciones
Corporales, Actividades y Participacion”®”. Las multiples contracturas articulares, la
debilidad muscular y, en algunos casos, la alteracion de la funcidon cognitiva, son los
principales factores que afectan el funcionamiento de las personas que padecen AMC,
ya que de ellos derivan la dificultad o incapacidad para realizar las actividades de la
vida diaria (en adelante, AVD), las limitaciones en la movilidad y la necesidad de

. . (5,21
a51sten01a(5’ ).

Como ya se menciond, la AMC afecta todos los dominios del funcionamiento de una
persona, por lo cual la Rehabilitacion no puede enfocarse unicamente en el tratamiento
de las estructuras y las funciones corporales, sino que deben abordarse simultineamente
los dominios de actividad y de participacion, para tener un impacto efectivo en la

calidad de vida de los nifios con AMC?*%,

El proceso de Rehabilitacion de los pacientes con AMC debe iniciarse en forma
temprana, justo después del nacimiento, ya que la correccion de las contracturas
articulares presenta los mejores resultados en los primeros meses de vida""??. La
primera infancia corresponde al periodo comprendido entre el desarrollo prenatal y los 8
afios de edad. Segiin la OMS, es la etapa ideal para que los nifios con discapacidad

reciban la atencion interdisciplinaria que favorezca el desarrollo de todo su potencial ?.

El tratamiento debe ser realizado por el equipo interdisciplinario de salud, que incluye:
médicos, Kinesidlogos, cirujanos, especialistas en ortopedia, terapistas ocupacionales y

psicologos, entre otros. Ademas, los padres o cuidadores deben ser incluidos de forma



activa en el tratamiento, debido a que muchas de las pautas de manejo deben cumplirse
en el hogar de forma continua. El objetivo principal del equipo es lograr la mayor

independencia posible para permitirle al paciente obtener una mejor calidad de vida™*?.

La Pregunta de Investigacion que guia el presente Trabajo es el siguiente: ;cuales son
las intervenciones kinésicas adecuadas para mejorar el funcionamiento de los nifios que

padecen AMC?

II. Formulacion del Problema de Investigacion

Con el fin de mejorar el funcionamiento de los nifios que presentan AMC se debe llevar
a cabo un tratamiento complejo, con la integracion de multiples disciplinas y una activa
colaboracion familiar. De esta manera, se promueve la participacion plena en todos los

aspectos de la vida familiar y social a lo largo de sus vidas.

El objetivo del Kinesidlogo, dentro del equipo interdisciplinario de salud, es optimizar
la calidad de vida de estos pacientes, a través de la correccion de las contracturas
articulares, el incremento de la fuerza muscular y la ensefianza de las adaptaciones

funcionales que les otorguen mayor independencia para realizar las AVD.

El Rol del Kinesiologo es imprescindible para el abordaje de los nifios con AMC. No
obstante, muy pocos estudios han documentado en forma detallada el proceso de
Rehabilitacion y sus resultados. Actualmente, no existen guias de practica clinica
basadas en la evidencia que brinden pautas para la Rehabilitacion de estos pacientes.
Esto puede deberse a la heterogeneidad de las patologias incluidas en la AMC y a su
baja incidencia y prevalencia en la poblacion, lo que impide obtener un gran nimero de
casos que permitiria generalizar sus resultados®***2%_ Resulta necesario ampliar los
conocimientos sobre las intervenciones kinésicas mas adecuadas que otorguen los

mayores beneficios terapéuticos en el funcionamiento de estos nifios.



III. Objetivos

II1.1. General

Explicar el tratamiento kinésico adecuado para promover el mejor funcionamiento en
nifos con AMC, en el marco de un abordaje interdisciplinario, durante la primera

infancia.
I11.2. Especificos

e Detallar la afectacion del funcionamiento de los nifios que padecen AMC.

e Analizar la literatura existente sobre el abordaje del equipo interdisciplinario de salud
en nifos que padecen AMC, con énfasis en el enfoque del Kinesidlogo, el cirujano y
el especialista en ortopedia.

e Precisar los beneficios de la atencién temprana y la evaluacion constante del

funcionamiento en nifios que padecen AMC.

IV. Justificacion

En el afio 2006, la Organizacién de las Naciones Unidas (en adelante, ONU) a través de
la firma de la “Convencion sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad”

(articulo 1°, parrafo 2), brindo6 el siguiente concepto:

“Las personas con discapacidad incluyen a aquellas que tengan
deficiencias fisicas, mentales, intelectuales o sensoriales a largo
plazo que, al interactuar con diversas barreras, puedan impedir su
participacion plena y efectiva en la sociedad, en igualdad de

. . r ) 27
condiciones con las demds”®".

Los nifios que padecen AMC presentan diferentes grados de deficiencia fisica que
pueden ocasionar limitaciones diversas, desde un impedimento minimo para realizar
diferentes actividades hasta la total dependencia de terceros para satisfacer sus
necesidades basicas, como la alimentacion, la higiene y la movilidad. Por lo tanto, son

. . . 8
considerados Personas con Discapacidad®.



Debido a que la AMC presenta una baja prevalencia e incidencia en la poblacion, los
fondos destinados por el Estado a su estudio y a la formacién de los profesionales, son
insuficientes. Se considera de suma importancia el estudio de la AMC y su divulgacion,
para fomentar la capacitacion del equipo interdisciplinario de salud y con ello, lograr los

mayores beneficios para la poblacion de pacientes objeto de esta produccion escrita.

V. Marco Teoérico

V.1. Definicion de AMC

El término Artrogriposis proviene de las palabras griegas “arthron” y “gryposis”, y
significa “articulaciones curvadas”. Durante muchos afios, fue utilizado como
diagndstico para todos los nifios nacidos con multiples contracturas articulares. Con el
tiempo, se han distinguido diversas patologias que presentan este signo clinico; de esta

manera, se hizo evidente la necesidad de redefinir a la AMC!219),

Actualmente, la AMC es un término descriptivo que indica la presencia de contracturas
articulares que afectan a dos o mas regiones diferentes. Estas se caracterizan por ser
muy evidentes al momento del nacimiento, incluso pueden detectarse durante el
embarazo, no son progresivas y mantienen las articulaciones afectadas en posiciones

anormales"?.

Se han descrito aproximadamente 400 trastornos congénitos que presentan multiples
contracturas articulares. La presentacion clinica y la gravedad de los pacientes dependen
de la etiologia de cada uno de ellos; esto se debe a que en muchas patologias, las
contracturas se acompafan de un amplio abanico de manifestaciones musculo-

o ) . o oo (8.10,19
esqueléticas, respiratorias, digestivas y neurologicas®'*'?,

V.2. Incidencia y prevalencia

La incidencia estimada de la AMC es de 1 cada 3.000 a 5.100 nacidos vivos y su tasa de
prevalencia es de 8,5 por cada 100.000 individuos, sin predominio de género. Cabe
destacar que estos datos estadisticos corresponden a la totalidad de las patologias

comprendidas en la AMC®.

10



El més frecuente de los diagnosticos especificos es la Amioplasia, con una incidencia de
1 cada 10.000 nacidos vivos y representa alrededor del 30% del total de los
casos'"'%*® A su vez, la forma de presentacion méas comun de la Amioplasia se
caracteriza por la afectacion de los 4 miembros de manera simétrica, o levemente
asimétrica. Con menor asiduidad, puede involucrar solo a los miembros superiores, solo
a los miembros inferiores o afectar a 3 extremidades, en un 16,8%, 15,2% y 5% de los

casos respectivamente®>".

En orden de frecuencia, la Amioplasia es seguida por las denominadas Artrogriposis
Distales, de las cuales se identificaron 10 tipos diferentes, y cuyos datos de incidencia y

. - (12,30
prevalencia son desconocidos" .

V.3. Etiologia de la AMC

Los diferentes subtipos de AMC poseen etiologias diversas; sin embargo, todos se
asocian al desarrollo de acinesia durante la vida intrauterina. Por lo tanto, las causas que
conducen a la acinesia fetal se pueden dividir en varias categorias que se explicaran en

los siguientes parrafos.

V.3.a. Anomalias neuroldgicas

Las anomalias neurologicas son las causas mds frecuentes de acinesia fetal y, por lo
tanto, de AMC. Representan entre el 70 y el 80% del total de los casos“”". Estan
incluidas las anomalias en la estructura o la funcion del SNC o del SNP, los defectos en

la mielinizacién y los trastornos de la unién neuromuscular®'’>".

Las estructuras del SNC cuyas alteraciones suelen causar acinesia fetal son: el cerebro,
el tronco del encéfalo, el cerebelo y la médula espinal. La disgenesia es el proceso
patologico que ocurre con mayor asiduidad y provoca la disminucion del nimero de
neuronas, asi como también defectos en su migracion o maduracion. En menor medida,
se producen lesiones destructivas, generalmente secundarias a eventos isquémicos o
infecciosos, o procesos degenerativos, que afectan principalmente la médula espinal.
Ademas, los trastornos en cada una de estas estructuras pueden hallarse aislados o

- 6,16,32 , : ,
asociados'®'®*?). Este fenomeno se debe al origen comin en la placa neural, de la cual

11



derivan todas las estructuras nerviosas, y a los procesos comunes de proliferacion,
migracion y diferenciacion neuronal; en consecuencia, un defecto temprano en la placa
neural genera alteraciones en diversas estructuras®”. De esta manera, las anomalias
presentes en el cerebro o en el tronco del encéfalo usualmente se acompaian de
alteraciones en las astas anteriores de la médula espinal. Un ejemplo de esto es la
hipoplasia pontocerebelosa tipo I (enfermedad autosdémica recesiva) que se caracteriza
por la degeneracion de las neuronas de la protuberancia, del cerebelo y de las astas
anteriores de la médula espinal, lo que ocasiona acinesia fetal debido a la hipotonia y

debilidad muscular severa, entre otras manifestaciones'®> 3,

Los trastornos disgenéticos que con mayor frecuencia alteran la estructura de la corteza
cerebral y causan acinesia fetal son la polimicrogiria y la lisencefalia; generalmente son
secundarios a las mutaciones de algunos genes que controlan el desarrollo cortical®?.
Aunque también pueden ser causados por infecciones, procesos hipdxicos-isquémicos,
intoxicaciones maternas y cromosomopatias, especialmente la trisomia del cromosoma

18 0 Sindrome de Edwards®!*?.

Las astas anteriores de la médula espinal son el sitio de lesion mas comun en la
AMC*Y debido a su vulnerabilidad frente a un compromiso vascular durante el
desarrollo fetal’'". En este punto, es importante destacar que la hipotesis sobre la
etiologia de la Amioplasia sugiere que la hipoperfusion de la médula espinal es la causa
de la interrupcion de la maduracion de las motoneuronas; esto se acompafnia de la
detencion del desarrollo muscular, lo que generaria la acinesia fetal y, por ende, la
AMC. No obstante, la investigacion sobre la etiologia de la Amioplasia continua y ain
no se han hallado mutaciones genéticas en los individuos que la padecen, razon por la

ey ’1: 11,1
cual se cree que su aparicion es esporadica’' ',

Existe controversia con respecto a los procesos degenerativos que afectan a las
motoneuronas de las astas anteriores de la médula espinal. Algunos autores sostienen
que la atrofia muscular espinal (en adelante, AME) tipo I o enfermedad de Werdnig-
Hoffmann, es una causa frecuente de AMC™**?. Sin embargo, otros argumentan que
solo el 10 o0 20% de los nifios afectados suele presentar contracturas articulares leves y
generalmente limitadas a las articulaciones distales de los miembros. Por otro lado,

recalcan la existencia de una forma rara de AME, denominada tipo 0, que se caracteriza
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por exhibir contracturas articulares graves e hipotonia muscular, con prondstico
ominoso en el periodo neonatal por insuficiencia respiratoria. Este subtipo de AME no

comparte la mutacion en el cromosoma 5q, caracteristica de la AME tipo 1%

Las neuropatias periféricas que causan acinesia fetal son infrecuentes y pueden ser
provocadas por trastornos en la mielinizacion de las raices anteriores de los nervios
espinales o por el crecimiento anormal de las células de Schwann®®*?. En estos casos,
las contracturas articulares van a estar acompafiadas por alteraciones cognitivas y

epilepsia®®.

Los trastornos de la union neuromuscular relacionados con el desarrollo de la acinesia
fetal también son infrecuentes. Se trata del sindrome miasténico congénito y la

(G

. . . . . . . . 4) y1,e
miastenia neonatal transitoria secundario a la miastenia gravis materna®*¥. Esta ultima

sera abordada en la categoria que incluye a las enfermedades maternas.

El sindrome miasténico congénito se produce por el desarrollo anormal de los
receptores de acetilcolina de la uniéon neuromuscular, resultado de las mutaciones de los
genes que codifican las proteinas que constituyen al receptor colinérgico. Un ejemplo es
el sindrome de pterigium multiple o sindrome de Escobar, que posee un patron de
herencia autosdmica recesiva, y se caracteriza por presentar pterigiones, hipotonia,

. , . . . 4.6.34
AMC vy rasgos faciales atipicos, entre otras manifestaciones***%.

V.3.b. Trastornos musculares

Las miopatias que provocan acinesia fetal representan entre el 20 y el 30% de los casos
1,34 . 4
de AMC®'?. Las contracturas articulares generadas suelen ser mas severas que en las

patologias neurologicas®.

En un sentido estricto, esta categoria deberia incluir unicamente a las miopatias
primarias. Sin embargo, algunos autores optan por incorporar en ella a las miopatias
secundarias a una patologia neurologica, debido a las alteraciones que provocan a nivel
muscular. Un ejemplo de esto es la Amioplasia. Si bien la hipdtesis sobre su etiologia
plantea la disgenesia de las motoneuronas de las astas anteriores de la médula espinal
como la causa de la acinesia fetal, el reemplazo de fibras musculares por tejido adiposo
y fibroso es un hallazgo constante en los pacientes que lo padecen®®*¥. Por esta razon,

recibio la siguiente denominacion: “ausencia de crecimiento muscular™!".
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Algunas de las miopatias que generan acinesia fetal son: la distrofia miotonica
congénita, las distrofias musculares congénitas y las miopatias congénitas. Todas ellas

. ., . . 31,34
se caracterizan por la alteracion en la estructura o la funcion del tejido muscular®'>?.

La AMC se presenta hasta en el 20% de los recién nacidos que padecen distrofia
miotdnica congénita, y es mas frecuente en esta patologia que en el resto de las
miopatias. Se trata de un trastorno autosémico dominante, de transmision materna, que
se manifiesta por hipotonia generalizada, diplejia facial y, en los casos mas graves, se
acompafia de AMC e insuficiencia respiratoria. Ademads, la miotonia no suele ser

evidente en el periodo neonatal®*>?.

Las distrofias musculares congénitas son causadas por mutaciones en los genes que
codifican componentes del complejo distrofina-glucoproteina ubicado en el sarcolema
de las fibras musculares. Incluyen varios sindromes que presentan hipotonia, afectacion
del SNC y de las retinas. La AMC se manifiesta en los casos mas severos de estos

sindromes®**Y,

Por ultimo, las miopatias congénitas incluyen 3 tipos diferentes, que varian en el patron
de herencia y presentacion clinica, de las cuales la mas frecuente es la miopatia
nemalinica. No obstante, todas generan hipotonia, lo que puede conducir a la acinesia

fetal y, consecuentemente, a AMC®Y,

Las Artrogriposis Distales son 10 enfermedades genéticas, de herencia autosdémica
dominante, que involucran genes que codifican proteinas contractiles de las fibras de
contraccion rapida. Se caracterizan por provocar contracturas en las articulaciones
distales de los miembros, anomalias oculares, rasgos faciales caracteristicos y no

presentan alteraciones neurologicas®'~".

V.3.c. Trastornos del tejido conectivo

Se estima que aproximadamente el 10% de los casos de AMC corresponden a esta

ia®. En 1 imarios del tejid i b 1
categoria'’. En los trastornos primarios del tejido conectivo se observa e
engrosamiento de las cdpsulas articulares, lo que conduce a la fijacion permanente de
las articulaciones afectadas en una posicioén determinada, acompanado del reemplazo de
los musculos por tejido conectivo, todo esto genera acinesia fetal y, por consiguiente,

AMC™*?. Un ejemplo lo constituye la aracnodactilia contractural congénita, también
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denominada Sindrome de Beals, que es un trastorno autosémico dominante,
caracterizado por la presencia de AMC, aracnodactilia, miembros largos y delgados, y

anormalidades en los pabellones auriculares, entre otras manifestaciones®*?.

La AMC también suele presentarse en las osteocondrodisplasias, entre las cuales se
destaca la displasia diastrofica. Se trata de un tipo de enanismo, resultante de la
mutacion del gen que codifica la proteina transportadora de sulfato, necesario para la
conformacion de la matriz cartilaginosa. En esta patologia los tendones, que poseen una

. . . . 4
estructura normal, presentan inserciones anormales que llevan a la acinesia fetal®.

Otro trastorno del tejido conectivo que provoca acinesia fetal es la dermopatia
restrictiva, en la cual la pérdida de elasticidad de la piel impide severamente los
movimientos y, generalmente, presenta un pronostico ominoso debido a la hipoplasia

pulmonar(4).

V.3.d. Compresion fetal debido a la reduccion del espacio intrauterino

La acinesia puede ser originada por una limitacion mecanica de los movimientos del
feto, secundaria a la reduccion del espacio disponible dentro el utero, lo que implica
ademas la compresion sobre el feto en desarrollo. Los factores intrauterinos implicados
en este proceso, y que se han notificado como causas de AMC, son: el oligohidramnios,

. L. C, . . . 434
las gestaciones multiples, las bandas amnidticas y los fibromas intrauterinos**?.

Entre las causas mencionadas precedentemente, algunos autores incorporan a las
anomalias estructurales uterinas, también denominadas anomalias mullerianas, tales
como el utero bicorne y el tabique uterino o utero septado. Este criterio se basa en el
planteamiento de las contracturas articulares como una respuesta a la limitacion del
espacio intrauterino que generan dichas malformaciones™**. En contraposicion, una
investigacion exhaustiva demostré6 que en menos del 0,1% de los nifios se puede
adjudicar la causa de la AMC a las anomalias uterinas. No obstante, sugiere que las
limitaciones de los movimientos y la compresion fetal que generan pueden aumentar la
severidad de las contracturas en fetos con AMC de otras etiologias. Esto se refleja por
los siguientes signos clinicos: mayor gravedad en las contracturas de las articulaciones
proximales, con una rapida resolucion mediante el tratamiento correspondiente;

afectacion articular asimétrica marcada que, al resolverse, expone un subtipo
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reconocible de AMC, como la Amioplasia; y, finalmente, mayor implicacion de la

columna vertebral ®>.

El oligohidramnios implica una disminucion del espacio disponible para el feto, lo que
provoca acinesia y compresion fetal, y puede ser ocasionado por diversos eventos, tales
como: la ruptura prematura de la membrana amniética, que trac aparejada una fuga
cronica de liquido amnidtico; la agenesia renal bilateral del feto, también llamado
Sindrome de Potter, por lo cual la produccion de liquido sera escasa; o una

(16,34,36)

amniocentesis temprana, con la consiguiente fuga de fluido La ruptura

prematura de la membrana amnidtica es la causa mas frecuente de oligohidramnios de

larga duracion y, por ende, de AMC dentro de esta categoria®®.

Los nifios con AMC provocado por oligohidramnios, exhiben ciertas manifestaciones
caracteristicas: rasgos faciales atipicos, dolicocefalia, excesivos pliegues de piel,
hoyuelos profundos sobre las articulaciones afectadas y una rdpida resolucion de las

36
contracturas( ).

V.3.e. Compromiso vascular del feto

Esta categoria incluye la exposicion materna a teratdogenos y los intentos fallidos de
interrupcion del embarazo. Con respecto a la exposicion a agentes teratogénicos, la
literatura informa sobre varios medicamentos y sustancias toxicas, como el alcohol y las
drogas, que pueden causar AMC debido a la disminucion del flujo sanguineo hacia el
feto, lo que provoca la hipoxia del SNC y la alteracion de su desarrollo"'®*?. Entre las
drogas mencionadas se encuentran la cocaina y la metanfetamina. Los medicamentos
relacionados son: los relajantes musculares, las prostaglandinas y los

: 8,16,37
VaSOCOnStI'ICtOI‘CS( T ).

Los intentos fallidos de interrupcion del embarazo constituyen una causa infrecuente de
AMC, y se producen mediante un acto quirurgico o un método farmacologico,
especialmente con la administracion de misoprostol. Si bien el mecanismo que conduce
a la AMC no esta dilucidado, se considera que tanto el misoprostol como los anestésicos
utilizados durante la cirugia, generan hipotension arterial materna, con la consecuente

disminucion del flujo sanguineo hacia el feto. Ademads, las contracciones uterinas
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provocadas por dicha prostaglandina y la manipulacion del utero durante el acto

quirargico, acenttian la hipoxia del feto®”.

No ha sido posible identificar un subtipo especifico de AMC en los nifios nacidos luego
de un intento fallido de interrupcion del embarazo. Los nifios exhibieron afectacion
articular proximal y distal, asimetria leve, alteraciones cognitivas en la mitad de los

casos y ausencia de anomalias estructurales del SNC®?.

V.3.f. Exposicion materna a infecciones

Se han notificado casos de nifios con AMC cuyas madres contrajeron diferentes
infecciones durante el embarazo, como toxoplasmosis y citomegalovirus“*~%. Como se
menciond con anterioridad, las infecciones pueden causar lesiones destructivas en el
SNC y colapso del craneo fetal a consecuencia de la microcefalia, que es un rasgo

C e . . . 6.38
distintivo de estas infecciones®*®.

Recientemente, el virus Zika ha sido implicado en casos de AMCY?. Esto es
particularmente importante en nuestro pais debido a los brotes ocurridos en 2016 y
2017, en los cuales se reportaron casos de sindrome de Zika congénito®®. El cuadro se
caracteriza por presentar microcefalia asociada a anomalias estructurales del cerebro,
entre ellas polimicrogiria y lisencefalia, compromiso de las motoneuronas de las astas
anteriores de la médula espinal, anomalias oculares e hipoacusia. La microcefalia es un
signo importante pero en algunos casos puede estar ausente. Se ha notificado que
alrededor del 8 0 9% de los nifios con sindrome de Zika congénito exhibieron AMC,

secundaria al compromiso del SNC y del SNPU#0),

V.3.g. Enfermedades maternas

La literatura informa sobre algunas enfermedades maternas cronicas que pueden causar
AMC, estas son: la distrofia miotonica, la diabetes mellitus, la esclerosis multiple y la
miastenia gravis™®. La primera de ellas ha sido explicada en la categoria de anomalias

musculares.

Con respecto a la diabetes mellitus, se cree que la acinesia fetal, que posteriormente
conduce a la AMC, es causada por la hiperglucemia que acttia como teratogeno durante

el desarrollo temprano del SNC®. Por su parte, la esclerosis miltiple parece ser una
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causa extremadamente rara de AMC, pero se han notificado algunos casos de nifios

nacidos con estas condiciones®.

Entre el 10 y el 20% de los nifios nacidos de madres con miastenia gravis desarrollan
esta enfermedad. Los anticuerpos IgG maternos contra los receptores de acetilcolina de
la unién neuromuscular atraviesan la placenta y afectan al feto. El dafio ocasionado en
los receptores fetales puede conducir a la acinesia y, por consiguiente, a la AMC. La
gravedad de la miastenia gravis durante el periodo fetal y neonatal es variable y no se
correlaciona con la severidad de la condicion materna. Los neonatos se caracterizan por
presentar hipotonia generalizada, dificultad en la succion e insuficiencia respiratoria.
Generalmente, la afeccion es transitoria, debido a la degradacion de los anticuerpos

6,34,41
maternos y se resuelve en pocas semanas( T ).

V.4. Caracteristicas genéticas de la AMC

Los estudios genéticos realizados a pacientes con AMC han permitido detectar
mutaciones genéticas, anomalias cromosdémicas y trastornos mitocondriales

responsables de algunos subtipos*'¥.

Actualmente, mas de 320 genes se asocian a la AMC; éstos codifican diferentes
proteinas que componen las estructuras indispensables para producir los movimientos.
Por lo tanto, las mutaciones se encuentran en genes que codifican proteinas del musculo
esquelético y del tejido conectivo; proteinas asociadas al desarrollo y la supervivencia
de las neuronas motoras y los nervios periféricos; proteinas constituyentes de los
receptores de acetilcolina de la placa neuromuscular y de los canales iénicos"****?. La
mutacion de un gen especifico puede causar diferentes subtipos de AMC; a su vez, un

subtipo particular puede deberse a mas de una mutacioén genética(3 0,

Los patrones de herencia de los genes relacionados con la AMC son: autosdmico
dominante, autosdmico recesivo, recesivo ligado al cromosoma X y herencia

mitocondrial®®.

El riesgo de recurrencia familiar depende del patrén de herencia del gen mutado. De

esta manera, los subtipos cuya herencia es autosémica dominante, como las AD, y
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autosdmica recesiva presentan un 50% y un 25% de riesgo de recurrencia
respectivamente, sin distincion de género. En los subtipos de AMC causados por la
mutacion de un gen recesivo ligado al cromosoma X, el riesgo de recurrencia depende
del género y del progenitor que transmita la mutacion. Los hijos de una mujer portadora
tienen el 50% de riesgo de recurrencia. En cambio, para que una nifia presente AMC,
ambos progenitores deben poseer la mutacion®®. Si bien las mutaciones genéticas que

iy . . 4,30
causan AMC suelen ser heredadas, también pueden ocurrir mutaciones de novo>?.

La trisomia del cromosoma 18, conocido como Sindrome de Edwards, afecta al SNC y
es la cromosomopatia que presenta AMC con mayor frecuencia. Asimismo, se han

notificado casos de trisomias en los cromosomas 13 y 21,

En contraposicion, otros subtipos de AMC son considerados esporadicos debido a que
no se han hallado genes involucrados, el mas reconocido de ellos es la Amioplasia. Esta
presuncion es respaldada por dos peculiaridades: por un lado, es frecuente la presencia
de gemelos monocigoticos discordantes entre los nifios con Amioplasia, es decir, solo
uno de los gemelos resulta afectado; por otro lado, se han reportado numerosos casos de
personas con Amioplasia en cuyos hijos no se detectaron anomalias congénitas. Por lo
tanto, el riesgo de recurrencia familiar es considerado practicamente nulo para la

Amioplasia'~?.

V.5. Fisiopatologia de la AMC

Las diversas etiologias de todas las patologias que presentan AMC convergen en un
mismo mecanismo fisiopatologico, la acinesia fetal. Para comprender de qué manera la
ausencia de movimiento conduce al establecimiento de las contracturas articulares
caracteristicas de la AMC, se deben considerar ciertos procesos que ocurren durante la

vida intrauterina®*.

En el desarrollo normal de las articulaciones es indispensable el movimiento fetal; a su
vez, éste requiere una correcta formacion del tejido muscular, con su correspondiente
inervacion, y el espacio intrauterino suficiente para ser ejecutado™*. Las articulaciones
comienzan a formarse durante la séptima semana de gestacion, por medio de la

aparicion de espacios articulares en los miembros en desarrollo. El perfeccionamiento
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de la morfologia articular se produce a lo largo de la vida intrauterina, promovido por

.. . . 16.34
el movimiento fetal que comienza en la octava semana gestacional .

En la mayoria de los subtipos de AMC el desarrollo de las articulaciones es normal
durante el periodo embrionario. Por lo tanto, las contracturas articulares no son
consideradas malformaciones, sino deformaciones generadas en las semanas

posteriores.

La contractura de determinada articulacion se instaura cuando la acinesia fetal repercute
sobre las siguientes estructuras: el tejido conectivo periarticular, los musculos
encargados de movilizarla y las superficies articulares. El deposito excesivo de fibras
con el consiguiente engrosamiento de la cépsula articular, es la respuesta del tejido
conectivo periarticular a la ausencia de movimiento. Por su parte, el tejido muscular en
desuso puede atrofiarse o ser reemplazado por tejido adiposo y fibroso. Si la acinesia se
prolonga en el tiempo provoca modificaciones en las superficies articulares; éstas se
aplanan, sus bordes se acentian y pierden congruencia. Todos estos factores
contribuyen ain mas a la acinesia fetal, y son los responsables de las frecuentes

. q. . . . 17,1
recidivas de las contracturas articulares posteriores a los tratamientos' %,

La inmovilidad del feto también puede acarrear una serie de anomalias extraarticulares,
conocida como Secuencia de Deformacion de la Acinesia Fetal, que incluye: retraso del
crecimiento intrauterino; cordéon umbilical corto; micrognatia; puente nasal prominente;
aplanamiento de la punta nasal; hipertelorismo ocular; paladar hendido y por ultimo,
trastornos de la deglucion que resultan en polihidramnios y un desarrollo intestinal
deficiente. En los casos mas graves y prolongados de acinesia fetal, estas
manifestaciones se acompafian de hipoplasia pulmonar, lo que deriva en la muerte del
feto por insuficiencia respiratoria, y representa el subtipo letal de AMC conocido como

Sindrome de Pena-Shokeir!”'?.

La gravedad de las contracturas articulares depende de la duracién y el momento de
inicio de la acinesia fetal. Se requiere una duracion minima de tres semanas para
ocasionar contracturas en el primer y segundo trimestre de gestacion, la misma aumenta
a un mes en el tercer trimestre. De esta manera, cuanto mas temprana y prolongada sea

la inmovilidad, mas severas seran las contracturas®.
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La distribucion de las contracturas articulares también obedece al momento de inicio de
la acinesia, y se relaciona con los patrones de desarrollo del movimiento fetal, que
tienen una progresion craneo-caudal y proximo-distal. Si se inicia en la octava semana
de gestacion, estaran afectados tanto los miembros superiores e inferiores como la
articulacion temporo-mandibular; en la novena y décima semana, se veran involucrados
todos los miembros o so6lo los superiores; y a partir de la décima primera semana, se
encontraran perjudicados solamente los miembros inferiores. Las articulaciones distales
se veran comprometidas con mayor frecuencia y severidad que las proximales. Cabe
destacar que una vez instauradas las contracturas en la AMC, éstas no progresan hacia

articulaciones indemnes®*?.

Por ultimo, las contracturas articulares pueden presentarse en posicion de flexion o de
extension. Esto estd determinado por el desequilibrio de las fuerzas musculares
alrededor de la articulacion afectada. Asi, la contractura se produce en la direccion en la

., 5.6
cual la preservacion de la fuerza muscular es mayor>®.

V.6. Clasificacion de los subtipos de AMC

En la actualidad existen aproximadamente 400 patologias reconocidas como subtipos de
AMC; éstas difieren en su etiologia, presentacion clinica, gravedad y prondstico. Al
tratarse de un conjunto tan heterogéneo de entidades, resulta dificil establecer un tinico
sistema de clasificacion que facilite la determinacién del diagnostico especifico y
oriente los posibles tratamientos. En su lugar, se utilizan varios sistemas de clasificacion

. ., 4
que se exponen a continuacion®®*

V.6.a. Clasificacion clinica

Si bien todos los subtipos de AMC exhiben contracturas articulares como signos
caracteristicos, el resto de sus cuadros clinicos presentan una extensa gama de
manifestaciones en diversos sistemas organicos, como el sistema musculo-esquelético,
el gastrointestinal, el respiratorio y el neurologico. En muchos casos, dichas

manifestaciones contribuyen a efectuar el diagnostico de una patologia especifica.
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El enfoque clinico, mediante un examen fisico exhaustivo, permite incluir al nifio que

padece AMC en alguna de las siguientes categorias:

* Grupo 1: pacientes con afectacion del sistema musculo-esquelético, principalmente de

los miembros. El subtipo mas representativo es la Amioplasia.

* Grupo 2: pacientes con afectacion del sistema musculo-esquelético y otros sistemas de

organos. Corresponden a este grupo muchas de las AD.

*» Grupo 3: pacientes con afectacion grave del sistema musculo-esquelético, disfuncion

del SNC y/o letalidad. Este grupo presenta las condiciones mas severas, incluye las

formas letales y aquellas que implican alteraciones cognitivas

Amioplasia

Artrogriposis distal tipo 1
Displasia mesomélica
Sindrome de Bruck
Sindrome de Poland

Artrogriposis distal tipo 2A o
Sindrome de Freeman-Sheldon
Artrogriposis distal tipo 2B o
Sindrome de Sheldon-Hall
Artrogriposis distal tipo 3 o
Sindrome de Gordon

Artrogriposis distal tipo 4
Artrogriposis distal tipo 5
Artrogriposis distal tipo 6
Artrogriposis distal tipo 7
Artrogriposis distal tipo 9,
aracnodactilia contractural congénita
o Sindrome de Beals

Displasia diastrofica

Miopatia nemalinica

Sindrome de Larsen

Sindrome de Maebius

Sindrome de pterigium miltiple no
letal o Sindrome de Escobar
Sindrome de pterigium popliteo

(19,30,45)

Dermopatia restrictiva

Displasia campomélica
Distrofia miotonica

Distrofia muscular congénita de
Fukuyama

Distrofia muscular congénita por
déficit de merosina

Miopatia centronuclear
Osteogénesis imperfecta
Sindrome acrocalloso

Sindrome de Bartsocas-Papas
Sindrome de Bowen-Conradi
Sindrome de contractura letal
congénita tipo I

Sindrome de contractura letal
congénita tipo II

Sindrome de Dandy-Walker
Sindrome de Eagle-Barret
Sindrome de glicoproteinas
deficientes en carbohidratos
Sindrome de Pena-Shokeir
Sindrome de Potter

Sindrome de pterigium mmiltiple letal
Sindrome de Zellweger

Cuadro 1: Clasificacion clinica de los subtipos de AMC. Extraido de Hall JG, Vincent

A. Arthrogryposis.

Adolescence. Elsevier; 2015. p. 96-114

En: Neuromuscular Disorders of Infancy, Childhood, and
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V.6.b. Clasificacion etiologica

Las diferentes patologias que presentan AMC se clasifican en dos categorias en base a
las causas de la acinesia fetal. Por consiguiente, se pueden distinguir los subtipos
secundarios a trastornos intrinsecos del feto y aquellos de origen extrinseco. La primera
categoria incluye los trastornos neurologicos, los musculares y del tejido conectivo, que
se producen en el feto en desarrollo y generan la ausencia de movimiento. La segunda
categoria comprende las exposiciones, las enfermedades y otros factores maternos que

conducen a la acinesia.

Este sistema de clasificacion intenta identificar el tejido y la alteracion que da inicio a la
acinesia fetal. Por ejemplo, la falla en el desarrollo de la corteza cerebral o el
oligohidramnios debido a la ruptura prematura de la membrana amniotica. En muchas

. . . P . 30.46
ocasiones, la causa exacta de la acinesia es muy dificil de determinar®®*®.

V.6.c. Clasificacion genética

El conocimiento sobre los genes, cuyas mutaciones causan AMC, permite clasificar los
subtipos en genéticos y no genéticos. La mayoria corresponden a la primera categoria, y
el avance de las investigaciones sobre el genoma humano puede incorporar alin mas

patologias a la misma.

Como se menciond con anterioridad, el riesgo de recurrencia familiar depende del
patron de herencia de cada subtipo. Por ende, es imprescindible contar con los
conocimientos suficientes de cada patologia para brindar un correcto asesoramiento

genético a las familias que consideren futuros embarazos®%*.

V.7. Presentaciones clinicas de los subtipos mas frecuentes

V.7.a. Amioplasia

La Amioplasia es el subtipo mas frecuente de AMC, y representa alrededor de la tercera

parte del total de los casos" 2.
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La presentacion clinica mas habitual involucra en forma simétrica o levemente
asimétrica, a los cuatro miembros. No obstante, también puede afectar en forma aislada
a los miembros superiores, a los miembros inferiores o a tres miembros, representando

el 16, el 15 y el 5% de los casos, respectivamente'>?.

Las contracturas articulares presentes en la Amioplasia generan una apariencia
caracteristica muy evidente en el neonato. Las posiciones tipicas de los miembros
superiores son las siguientes: los hombros se encuentran en aduccion y rotacion interna;
los codos en extension con los antebrazos pronados; las muifiecas en flexion y
desviacion cubital; las articulaciones metacarpofalangicas suelen encontrarse en
extension; las articulaciones interfaldngicas flexionadas; y por ultimo, los pulgares en
flexion y aduccion''?. Excepcionalmente, pueden hallarse contracturas en flexién en
los codos; esto se debe a la incapacidad de los musculos, parcialmente sustituidos por
tejido fibroso y adiposo, de acompaifiar el crecimiento 6seo. Esta particularidad ocurre

, 8,11
en los casos mas severos, en los cuales el desarrollo muscular es escaso®!D.

En los miembros inferiores se observan las caderas en flexion, abduccion y rotacion
externa, o pueden hallarse luxadas; las rodillas se presentan con mayor frecuencia en

flexion y, finalmente, pies zambos severos.

Otras caracteristicas fisicas de los nifios que padecen Amioplasia son: la forma tubular
de los miembros, que ocasiona una apariencia fusiforme en las articulaciones; la
presencia de hoyuelos sobre algunas articulaciones y la falta de pliegues de flexion, que

expresan la ausencia de movimientos.

El compromiso vascular que causa la disgenesia de las neuronas del asta anterior de la
médula espinal, y por ende, la acinesia fetal, puede causar una serie de anomalias
adicionales tales como: gastrosquisis por deficiencia de la musculatura abdominal;
atresia intestinal; ausencia parcial de dedos en las manos y/o pies, sin anillos de
constriccion; y por ultimo, un hemangioma ubicado en la glabela. Estos defectos
representan hallazgos poco frecuentes y su manifestacion incrementa la gravedad de la

presentacion clinica.

Ademas, pueden hallarse las siguientes complicaciones: hiperextension de la columna

vertebral; escoliosis; oligohidramnios; restriccion del crecimiento intrauterino que se
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atribuye al escaso desarrollo muscular; micrognatia leve; y finalmente, fracturas de
huesos largos en el periodo perinatal, debido a la osteopenia ocasionada por la acinesia

fetal.

Cabe destacar que las funciones cognitivas se encuentran conservadas, al igual que la
sensibilidad; en cambio, los reflejos osteotendinosos se hallan disminuidos o ausentes.
El diagnostico es fundamentalmente clinico y se basa en la apariencia caracteristica

descrita precedentemente!"'?).

V.7.b. Artrogriposis Distales

Todas las AD presentan contracturas articulares que afectan los segmentos distales de
los miembros; éstas se acompafian de una amplia gama de anomalias. Inusualmente, las
contracturas pueden involucrar a las articulaciones proximales. Se distinguen diez tipos
de AD, uno de los cuales presenta dos subtipos; por consiguiente, se reconocen 11
patologias diferentes. Los tipos 1, 2A Y 2B representan las formas mas frecuentes de

AD(1230)

La AD tipo 1 exhibe una posicion caracteristica de las manos que implica la desviacion
cubital de los dedos (a partir de las articulaciones metacarpofalangicas) superposicion y
camptodactilia. Los pliegues de flexion poco visibles o ausentes, denotan la falta de
movimiento. En los miembros inferiores, la contractura observada con mayor frecuencia
es el pie zambo bilateral. Ocasionalmente, pueden hallarse contracturas en las caderas,

las rodillas y/o los codos®'**?),

La AD tipo 2A, conocida como Sindrome de Freeman-Sheldon, se caracteriza por
ocasionar en los nifios una apariencia facial particular que recibe el nombre de “cara
silbante”; esto se debe a la presencia de una boca pequena y fruncida, y al movimiento
limitado, secundario a la fibrosis de los musculos faciales. Estos rasgos tipicos se
acompanan de ptosis palpebral; inclinacion antimongodlica de las hendiduras
palpebrales; un hoyuelo en forma de “H” en el menton; y finalmente, microglosia. Las
contracturas en las articulaciones distales de los miembros son similares a las expuestas

. . “n .. . 12
en la AD tipo 1. Asimismo, los nifios presentan escoliosis y baja estatura®*'>*%.

El Sindrome de Sheldon-Hall, o AD tipo 2B, representa una forma intermedia entre los

tipos precedentes, debido a la atenuacién de las manifestaciones faciales. Estas incluyen
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surcos nasogenianos y mentoén prominentes, boca pequena y forma triangular de la cara.
En los miembros superiores se observan contracturas articulares similares a los tipos ya
descritos; en cambio, en los miembros inferiores la contractura mas usual es el astragalo

vertical'?3?,

La AD tipo 3, denominada Sindrome de Gordon, se distingue por la baja estatura y la

. .. o 68,18
presencia de palatosquisis en los nifios que la padecen'®®'®.

La AD tipo 5 causa anomalias oculares tales como: ptosis palpebral, estrabismo y
movimientos oculares reducidos. En algunos casos, los musculos del térax se
encuentran afectados, lo que puede derivar en enfermedad pulmonar restrictiva e

. . 6,18,30
hipertension pulmonar'®'2?.

La AD tipo 7, conocida como Sindrome de trismo-pseudocamptodactilia, se caracteriza
por los signos que motivan su denominacion; €éstos se acompafian de contracturas en
flexion de las mufiecas, extension de las articulaciones metacarpofalangicas, flexion de

las rodillas y baja estatura.

La AD tipo 8, o Sindrome de pterigium multiple autosémico dominante, presenta
pterigiones en el cuello, las axilas y los huecos popliteos. Otras manifestaciones son la

baja estatura, la escoliosis y la camptodactilia.

El Sindrome de Beals, también denominado aracnodactilia contractural congénita o AD
tipo 9, se distingue por la presencia de aracnodactilia, miembros largos y delgados, y

contracturas articulares en flexion, especialmente en codos, rodillas y dedos.

Finalmente, en los tipos 4, 6 y 10 las particularidades son la escoliosis severa, la

. . .. .7 : 1
deficiencia auditiva y las contracturas en flexion plantar respectlvamente(6’ 9,

V.8. Impacto de la AMC en el funcionamiento de los nifios

Segun lo expresa la CIF, el funcionamiento abarca tres dominios vinculados al dmbito
de la salud, que interactian entre si: las estructuras y las funciones corporales, la
actividad y la participacion. A su vez, el concepto de Discapacidad comprende las
deficiencias en las estructuras y las funciones corporales, las limitaciones en la

ejecucion de actividades y las restricciones en la participacion.

26



La AMC impacta sobre el funcionamiento de los niflos que lo padecen, y ocasiona
Discapacidad. El modelo CIF orienta la evaluacion de todos los dominios del
funcionamiento, lo que facilita una descripcion completa del estado de salud, a partir del
cual se plantean los objetivos de tratamiento. Por lo tanto, el proceso de Rehabilitacion
debe disefiar intervenciones con repercusion en todos los dominios, para obtener un
efecto beneficioso sobre el funcionamiento y optimizar la calidad de vida de los

nifios??).

V.8.a. Deficiencias en las estructuras y las funciones corporales

V.8.a.a. Sistema miisculo-esquelético

Las manifestaciones musculo-esqueléticas caracteristicas de los nifios con AMC son las
contracturas articulares y la debilidad muscular. Las primeras limitan el ROM activo y
pasivo de las articulaciones afectadas. Estas se mantienen en una posicion fija, que esta
determinada por el desequilibrio de las fuerzas musculares que actuan sobre ellas. De
esta manera, cada articulacion adopta la posicion impuesta por el grupo muscular que

conserva la mayor fuerza®®.

Existen presentaciones clinicas tipicas de los nifios con AMC. No obstante, las
diferentes contracturas articulares pueden combinarse de formas muy variadas, hasta

incluso resultar en una afectacion asimétrica™”.

La mayoria de los nifios presenta contracturas en aduccion y rotacion interna de los
hombros, con una marcada limitacion de los movimientos restantes y debilidad del
deltoides. Una contractura leve, que no excede los 30° de rotacion interna, permite que
las manos alcancen la linea media y favorece las actividades bimanuales. Por el
contrario, una contractura severa ubica el eje de movimiento del codo en el plano

sagital, lo que imposibilita dichas actividades** Y.

La contractura en extension en el codo denota cierta preservacion de la fuerza del
triceps, acompafiada de una marcada debilidad de los musculos flexores. Una
particularidad de esta articulacion es que, usualmente, puede conservar el ROM de la
flexion pasiva, lo que resulta util al realizar actividades, atin en ausencia de la flexion
activa. La contractura en flexion es menos frecuente, se asocia a presentaciones mas

severas y a la debilidad del triceps***?.
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El ROM activo y pasivo del antebrazo se halla limitado, y el déficit funcional de los
musculos supinadores y pronadores determina la posicion neutra de este segmento. No
obstante, algunos autores mencionan la contractura en pronaciéon como un hallazgo
habitual, y esto puede atribuirse a la posicion que adopta el miembro en su totalidad a

causa de la rotacién interna del hombro®*®.

Casi todos los nifios que padecen AMC presentan limitaciones en el ROM, tanto activo
como pasivo, de la articulacion radio-carpiana. La contractura mas usual es en posicion
de flexion y desviacion cubital; sin embargo, en algunos subtipos, como ciertas AD, se
presenta en extension. Generalmente, los musculos extensores radiales corto y largo son

. . ., . s (448,53
deficientes, lo que limita la extension activa de la mufieca™®**>?.

Las contracturas articulares del pulgar presentes en la Amioplasia difieren de las
exhibidas en las AD y otros subtipos. En la Amioplasia, la articulacion trapecio-
metacarpiana se encuentra en flexion, mientras que las articulaciones
metacarpofaldngica e interfalangica se fijan en extension. De esta manera, el pulgar se
aduce al segundo dedo, sin colocarse en la palma de la mano, y ocasiona el

@4859)  por el contrario, los restantes

estrechamiento del primer espacio interdseo
subtipos suelen presentar el denominado pulgar aducto; éste implica una contractura en
extension de la articulacion trapecio-metacarpiana, acompafiada de flexion en las otras
articulaciones. El primer espacio interoseo se estrecha, los tejidos blandos se retraen y el

pulgar se posiciona sobre la palma de la mano**33°9),

Generalmente, las articulaciones metacarpo-falangicas del resto de los dedos se
encuentran en extension. En ciertas AD se produce una desviacion cubital en estas
articulaciones, especialmente cuando la muiieca se fija en extension. La camptodactilia
es muy habitual y tiende a ser severa; se acompafia de una debilidad muscular

significativa que impide el movimiento activo de los dedos**®.

Las contracturas leves en la cadera abarcan un tnico plano de movimiento; en cambio,
las severas son multiplanares, habitualmente en flexion, abduccion y rotacién externa.
Esto se debe a la preservacion de la fuerza muscular del psoasiliaco, el recto femoral y
el sartorio, y a la debilidad de los misculos extensores de la cadera®**>"). Entre el 15 y
el 30% de los nifios con afectacion de las caderas presentan luxaciones uni o bilaterales.

Estas son teratologicas, se producen en etapas tempranas del desarrollo, y generan
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cambios en la morfologia de las estructuras articulares, tales como: epifisis femorales
hipoplasicas, cabezas femorales que carecen de forma esférica, acetdbulos pequefios,

poco profundos y ocupados por tejido fibroso®**”).

En las rodillas son mas frecuentes las contracturas en flexion, y se pueden clasificar de
la siguiente manera: leves, aquellas que no exceden los 20° de flexion; moderadas, las
que se mantienen entre los 20 y los 40°; severas, entre 40 y 60°. Por ultimo, son muy
severas las que superan los 60° de flexion. Estas contracturas son secundarias al
acortamiento de los musculos isquiotibiales y a la debilidad del cuadriceps. Ademas, en
algunos subtipos de AMC, como el Sindrome de Escobar y la AD tipo 8, pueden
desarrollarse pterigiones en los huecos popliteos que expresan la gravedad de la acinesia

fetal 000D,

Las contracturas en extension de las rodillas se clasifican, seglin la relacion entre las
superficies articulares de la tibia y el fémur, del siguiente modo: extension completa de
la rodilla; hiperextension con deformidad en recurvatum; subluxacion anterior de la
tibia; y finalmente, luxacion anterior. Estas contracturas se deben a la pérdida de
elasticidad del cuadriceps, a la union de su tendon al area suprapatelar del fémur, y a la

retraccién de la capsula y de los tejidos periarticulares’¢"%%,

En el pie, las contracturas articulares mas usuales son el pie zambo, el astragalo vertical
congeénito y el pie equino-cavo. Este ultimo es considerado una variante del pie zambo,
es poco frecuente, y se distingue por sus componentes principales que son el equino y el
cavo del mediopié. Asimismo, exhibe un pliegue cutdneo plantar que atraviesa de
medial a lateral el mediopié; en los dedos se observan contracturas en flexion. El pie
zambo se presenta en el 78 al 90% de los niflos con AMC, y se establece
tempranamente durante la gestacion, por lo cual la flexibilidad de los tejidos blandos
periarticulares es muy limitada y hay un gran desequilibrio de las fuerzas musculares.
Estos factores determinan la marcada resistencia al tratamiento y la tendencia a las
recidivas que caracterizan a esta contractura®’*"%?. Finalmente, el astrigalo vertical
congénito se presenta en las AD y en los subtipos mas severos de AMC, rara vez en la

Amioplasia.

Entre el 30 y el 67% de los nifios que padecen AMC desarrollan escoliosis, con

ausencia de malformaciones vertebrales. Usualmente, se observan curvaturas toracicas o
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toracolumbares de progresion rapida. Estan presentes al momento del nacimiento y
evidencian la posicion intrauterina del feto; no obstante, su diagnostico puede realizarse
tardiamente a medida que progresan. Otra anomalia de la columna vertebral es la
hiperextension; involucra principalmente a la region cervical en niflos con

Amioplasia® %,

Por ultimo, en los casos mas severos de AMC y algunas AD, se observa micrognatia,
trismo secundario a la contractura de la articulacion temporo-mandibular, palatosquisis

. . . . . 4
y plagiocefalia, entre otras manifestaciones craneofaciales™.

V.8.a.b. Sistemas digestivo, respiratorio y nervioso

Algunos nifos con AMC presentan trismo y limitacion de la movilidad orofacial,
secundarios a la contractura de la articulacion temporo-mandibular. Estas alteraciones,
junto con la micrognatia y la palatosquisis, no sélo son responsables del deterioro de la
capacidad de succion y la disfagia, sino también de los posibles trastornos del habla que
pueden desarrollar estos pacientes. Estas deficiencias son menos habituales en la
Amioplasia; en cambio, son comunes en otros subtipos, como en el Sindrome de

Escobar y en la AD tipo 2A o Sindrome de Freeman-Sheldon'®*¢7-%),

La disfagia, la gastrosquisis y la atresia intestinal ocasionan un retraso en el desarrollo
del tracto gastrointestinal, que se manifiesta por medio de los siguientes trastornos:
peristaltismo descoordinado, déficit de crecimiento en longitud del intestino, demora en
la maduracién de las secreciones gastrointestinales y polihidramnios. Todas estas
alteraciones generan trastornos en la alimentacion de los nifios que padecen AMC.
Tanto la gastrosquisis como la atresia intestinal son anomalias que suelen encontrarse

en la Amioplasia y se atribuyen al compromiso vascular implicado en su etiologia®"'".

En algunos subtipos de AMC, principalmente en las formas mas severas, la debilidad
del diafragma y de los musculos intercostales provoca la disminucion de los
movimientos respiratorios, lo que a su vez origina la hipoplasia pulmonar. Esta implica
un reducido tamano pulmonar, escaso desarrollo alveolar y retardo en la maduracion del

liquido surfactante®.

Ademas, la escoliosis que se establece en algunos nifios con AMC puede derivar en la

disminucion del volumen pulmonar y la restriccion del movimiento de las costillas, con

30



la consiguiente limitacion a la expansion del térax. Por lo tanto, en estos pacientes la
funcién respiratoria se encuentra deteriorada y se corresponde con patrones ventilatorios

. . 69
I'eStI’ICthOS( ).

Los subtipos més severos, con afectacion de multiples sistemas organicos, presentan
anomalias del SNC, pueden acompanarse de discapacidad intelectual de gravedad
variable, y representan entre el 25 y el 30% del total de los casos de AMC. Los signos
dismorficos faciales, las convulsiones, la microcefalia, la disminucion del estado de
alerta y el retraso global del desarrollo del nifio, pueden ser signos tempranos de

afectacion del SNC.

Finalmente, pueden hallarse trastornos visuales y auditivos en algunos subtipos de

AMC, como en el Sindrome de Zika congénito y en las AD tipo 5 y 6°*7%.

V.8.b. Limitaciones en la actividad

V.8.b.a. Actividades de la vida diaria

Los movimientos de exploracion general, de alcance y de manipulacion de objetos que
los nifios normalmente realizan durante los primeros meses de vida son los precursores
de las futuras AVD, que incluyen la alimentacion, la higiene personal y la capacidad de
vestirse de forma independiente. Ademads, proporcionan informacion sobre los objetos y
sus usos, lo que estimula el aprendizaje haptico y el desarrollo cognitivo. La adquisicion
de estas habilidades requiere el ROM suficiente y la fuerza muscular adecuada de los

. . 22,71~
miembros superlores( T173)

En los nifios con AMC, las contracturas articulares y la debilidad muscular grave que
impide el movimiento de los miembros superiores en contra de la gravedad, son los
responsables de las limitaciones en la ejecucion de las AVD y la necesidad de asistencia
de parte de terceros. No obstante, estos nifios desarrollan mecanismos adaptativos que

intentan compensar dichas limitaciones">"®.

La contractura tipica en aduccion y rotacion interna de los hombros no sélo limita las
actividades bimanuales e impide que la mano alcance la boca, sino también orienta las
manos de manera tal que s6lo contactan por medio de los dorsos, lo que obliga a cruzar

los miembros para lograr el agarre de un obj eto207),
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Las actividades que requieren el acercamiento de la mano a la boca, como la
alimentacion y la higiene oral, se encuentran drasticamente impedidas debido a las
contracturas en extension de los codos. Sin embargo, los nifios que conservan al menos
90° de flexion pasiva, pueden emplear maniobras compensatorias para ejecutar dichas
actividades. Estas maniobras pueden ser el balanceo de los miembros, el empuje contra

una mesa u otra superficie, y la flexién cervical®®’"7®.

La postura que adoptan las manos, a causa de las contracturas tipicas de los hombros y
los codos, obstaculiza su visualizacion; por lo tanto, limita la coordinacién visomanual

necesaria para alcanzar y manipular objetos®®’>7),

El escaso desarrollo de las habilidades motoras finas es consecuencia de las contracturas
articulares y la debilidad muscular de las mufiecas y las manos. La contractura en
flexion y desviacion cubital de las mufiecas sitia a los dedos en una posicion divergente
cuando se aproximan las manos a la linea media, lo que contribuye al empleo de agarres

- L. : 56,71,73,77
cruzados para ejecutar las actividades bimanuales®®""7>"").

Resulta importante sefialar que los nifios con Amioplasia, con compromiso de todas las
articulaciones de los miembros superiores, presentan mas impedimentos en la ejecucion
de las diferentes AVD en comparacidn con los nifios que padecen algun tipo de AD. Por
lo tanto, un mayor nimero de articulaciones afectadas incrementa las limitaciones en las

actividades'”.

V.8.b.b. Sedestacion y marcha

La sedestacion es un hito motor critico para el desarrollo de los nifios, dado que libera a
los miembros superiores para las actividades manuales y permite la interaccion con el
entorno. Se requiere un minimo de 90° de flexion en las caderas y el adecuado control
postural de la columna vertebral, para lograr la sedestacion en el suelo; a su vez, para
utilizar un asiento en forma comoda, es necesario alcanzar los 90° de flexion en las
rodillas. Las contracturas en flexion, abduccion y rotacion externa de las caderas
impiden el posicionamiento de los miembros inferiores y dificultan la adquisicion de

esta habilidad, al igual que las contracturas en extension de las rodillas®*%%?,

El potencial para lograr la marcha independiente en los nifios con AMC depende de los

siguientes factores: la gravedad de las contracturas de las caderas y las rodillas, la
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presencia de pies plantigrados estables e indoloros, y la fuerza muscular de los
miembros inferiores, principalmente de los extensores de la cadera y la rodilla®”%7®,
Las contracturas en flexion de las caderas y las rodillas, que aun pueden ser compatibles
con la marcha, son de 30° y entre 15 y 20°, respectivamente. Por otro lado, las
contracturas en extension de las rodillas facilitan esta actividad; no obstante,

. . . . ) 9
obstaculizan el uso de las escaleras y de superficies inclinadas®*%7%7).

El patron de marcha que exhiben los nifios con AMC involucra la inclinacion lateral
excesiva de la columna vertebral y la elevacion de la pelvis, como consecuencia de la
disminuciéon del ROM de flexion de la cadera y la debilidad de los musculos flexores.
Este tipo de marcha resulta poco econdmico en términos de costos energéticos, lo que

reduce la distancia que pueden recorrer antes de producir fatiga muscular®®*V.

V.8.c. Restricciones en la participacion

En la infancia, la participacion en las diferentes situaciones vitales que se pueden
experimentar en multiples entornos, como el hogar, la escuela y la comunidad, es

indispensable para lograr un correcto desarrollo cognitivo, social, emocional y fisico®™?.

Las limitaciones en las actividades que involucran la motricidad fina, como la escritura
y el manejo de dispositivos electronicos, pueden afectar la participacion de los nifios

con AMC en el &mbito escolar®?.

Las barreras arquitectonicas, tanto del hogar como comunitarias, se identifican como
obstaculos que restringen la participacion del nifio con AMC, especialmente para
aquellos que presentan limitaciones en la ejecucion de la marcha. Ademads, dichas
barreras suponen un incremento en el riesgo de caidas; con respecto a esto, es
importante mencionar que los niflos con afectacion de los miembros superiores no
desarrollan adecuadamente las reacciones de proteccidbn necesarias ante estos

eventosm’gz).

La escasez de actividades en la comunidad que puedan adaptarse a las limitaciones de

.~ , . . . .. ., 2
estos nifios, actia como una barrera que impide su libre participacion®?.

Por ultimo, la participacion en la primera infancia no sélo implica interacciones con los

padres y/o cuidadores y el resto de la familia, sino también con otros nifios y adultos,
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especialmente en los dmbitos escolar y comunitario. La gravedad de las deficiencias
fisicas que padecen los nifios con AMC puede impactar negativamente en el
establecimiento de dichas interacciones y, por consiguiente, afectar su desarrollo

cognitivo, social y emocional®*"".

V.9. Equipo Interdisciplinario de Salud

V.9.a. Conformacion y funciones propias de cada profesional

La AMC se caracteriza por un amplio espectro de presentaciones clinicas y por su
complejidad, dado que puede involucrar a multiples sistemas organicos. En
consecuencia, el equipo interdisciplinario de salud se conforma por un vasto abanico de
profesionales, que deben trabajar en forma coordinada y consensuada para promover el
optimo funcionamiento de los nifios. Las disciplinas incluidas son: Kinesiologia, terapia
ocupacional, cirugia ortopédica, ortésica, neurologia, psicologia, genética y otras, segin
las necesidades de atencion especificas de cada nifio. De esta manera, se incorporan la
oftalmologia, la otorrinolaringologia y la logopedia, en caso de hallarse trastornos en la

visién, la audicion y el habla®*™,

Entre las funciones del Kinesidlogo se encuentran: la evaluacion funcional; la
promocion y el seguimiento del correcto desarrollo motor; la colaboracion en la
planificacion de los procedimientos quirurgicos; y finalmente, la ejecucion de terapias

pre y postoperatorias®>*®,

El Terapista Ocupacional se encarga de la evaluacion y rehabilitacion de las AVD, y de
la prescripcion de ortesis y equipos o elementos de ayuda para facilitar dichas

actividades®>9.

El Ortesista elabora las ortesis destinadas a la correccion y el mantenimiento de la
alineacion de los miembros, evitar las recidivas y promover la ejecucion de actividades,

especialmente la marcha®™.

La funcién del Cirujano Ortopédico es evaluar las deficiencias en las estructuras

corporales y su funcionalidad, en base a lo cual planifica y realiza los procedimientos
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quirtrgicos pertinentes, con la precaucion de no interferir con alguna funcion existente

o potencial que el nifio posea®™ Y.

El Genetista es el responsable de determinar las posibles condiciones genéticas
subyacentes que causan AMC en un nifio, y brinda asesoramiento a las familias en caso

de considerar futuros embarazos®>.

El Neuro6logo evaltia la posible afectacion del SNC y del SNP, detecta las anomalias,
aborda los sintomas, y promueve el correcto desarrollo neurologico del nifio con

AMC®338Y,

El Psicologo interviene en la evaluacidon cognitiva y, en caso de discapacidad
intelectual, planifica la escolarizacion y el apoyo psicosocial adecuado para cada

nifio®?.

V.9.b. Rol del entorno familiar en el tratamiento

Los padres y/o cuidadores de los nifios con AMC deben mantener un rol activo en el
proceso de Rehabilitacion. La constancia de los adultos para llevar a cabo los programas

de trabajo en el hogar, conlleva importantes beneficios terapéuticos para los nifios™”.

El intercambio continuo de informacion entre la familia y el equipo interdisciplinario,
ayuda a identificar las habilidades existentes, las limitaciones y las necesidades del nifio
en cada etapa de la infancia. Esto no s6lo contribuye a la planificacion del abordaje mas
adecuado, sino también promueve la adhesion al tratamiento, que depende

completamente de la motivacién de los adultos™™).

V.9.c. Objetivo general del equipo interdisciplinario

El objetivo general del abordaje interdisciplinario del nifio con AMC es que logre la
mayor independencia posible, mediante la optimizacion y el mantenimiento de todos los
dominios del funcionamiento, lo que a su vez le permitird gozar de una mejor calidad

de vida**?.

Para ello, cada paciente es evaluado por las diversas disciplinas; luego los hallazgos
obtenidos deben ser compartidos y analizados en conjunto, con el fin de elaborar un

plan de tratamiento y seguimiento coordinados. La cooperacion entre los profesionales
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de la salud, donde cada uno aporta al resto sus habilidades, conocimientos y
experiencia, da como resultado un abordaje integral, enriquecedor y efectivo para el

beneficio del paciente®.

VI. Estrategia Metodologica

El tipo de Tesina realizada es un informe de Investigacion. La produccion escrita se
realizo a partir de la busqueda bibliografica en libros y articulos cientificos, publicados
en el periodo comprendido entre 2012 y 2021 en las siguientes Bases de datos: PubMed,
Lilacs, Medline, BVS, Bireme y ResearchGate.

Para la busqueda mencionada, se utilizaron las Palabras clave que se encuentran en la

siguiente Tabla:

Nro. Palabras Qave MeSH DeCS
1 [Artrogriposis Multiple C ongénita Arthrogryposis Artrogriposis
2 Anomalias Congénitas Congenital Abnormalities Anomalias Congénitas
3 Manifestaciones Clinicas Signs and Symptoms Signos y Sinfomas
4 Rehabilitacion Rehabilitation Relabilitacion
5 | Actividades de la Vida Diaria Activities of Daily Living Actividades Cotidianas
6 [Rango de Movimiento Articular | Range of Motion. Articular [Rango del Movimiento Articular
7 Desarrollo Infantil Child Development Desarrollo Infantil
8 Equipo Interdisciplinario Patient Care Team Grupo de Atencion al Paciente

Tabla 1: Palabras Clave utilizadas para la biisqueda bibliogrdfica, con sus

correspondientes etiquetas DeCS y MeSH.

La estrategia de busqueda consistio en la combinacion de las distintas Palabras clave,
por medio de la utilizacion del operador booleano “AND”, como se exhibe en la Tabla

2.
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Nro. Conector
AND
AND
AND
AND
AND
AND
AND

=
CO'“JUJUI-I‘-‘-(.UNE

—_— o | [ A [ [

Tabla 2: combinaciones de los términos expuestos en el Cuadro 2.

VIL.1. Criterios de inclusiéon

Para el analisis del material bibliografico obtenido, se establecieron los siguientes
criterios de inclusion: la antigiledad del material no debe superar los 10 afios desde su
publicacion, los articulos deben estar completos; las intervenciones deben estar
centradas en la primera infancia, se consideran todos los subtipos de AMC; y por

ultimo, los ensayos deben ser efectuados en humanos.

VIL.2. Criterios de exclusion

La exclusion del material bibliografico se efectud segtin los siguientes criterios: material
que supera los 10 afios de antigiledad, articulos incompletos o duplicados;

intervenciones no dirigidas a algun subtipo de AMC.

37



Articulos obtenidos en Bases Articulos obtenidos en otras
de datos fuentes (sitios wehb)
n- 1. 882 n 2

l

Totalidad de articulos
obtenidos
n: 1.884

Articulos exchidos tras la
aplicacion de criterios
n: 1.701

Agrticulos que cumplen los
criterios de inclusion
n: 183

Articulos seleccionados
n: 96

Figura 1: diagrama de flujo correspondiente a la biisqueda bibliogrdfica y la seleccion

de articulos pertinentes a la presente produccion escrita.

VII. Contexto de Analisis

En el presente apartado se expondrd el abordaje interdisciplinario de los nifios que
padecen AMC, con énfasis en lo que se conoce como la triada terapéutica, que
involucra a los Kinesiologos, los Ortesistas y los Cirujanos Ortopédicos. Con el objetivo
de desarrollar la informacion en forma coherente, y con fines practicos, la disposicion
de los temas a tratar respeta el orden habitual de intervencion de los diferentes
profesionales de la salud. Por lo cual, se describird en primera instancia el proceso
diagnodstico; en segunda instancia, el tratamiento kinésico; en tercera instancia, la
implementacion de las ortesis; y en cuarta instancia, los procedimientos quirtrgicos
recomendados en la actualidad. Cabe resaltar que las intervenciones de todas las
disciplinas deben estar adecuadamente consensuadas y coordinadas a lo largo de toda la

infancia.
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Ademas, se expondran los beneficios de la atencién temprana y la evaluacioén constante

del funcionamiento en nifios que padecen AMC.

VIIL.1. El proceso diagnéstico

El proceso diagndstico puede distinguirse en la deteccion prenatal y el diagndstico

definitivo del subtipo especifico de AMC que padece un nifio.

VII.1.a. Deteccion prenatal de AMC

El ultrasonido prenatal permite detectar las contracturas articulares a partir de la semana
16 o 18 de la gestacion; ademads, evidencia la posicion de las articulaciones, la calidad y
la cantidad de los movimientos fetales, la hipoplasia pulmonar y las anomalias de otros
organos®. A pesar de su gran utilidad, se ha informado que aproximadamente el 25%
de los casos de AMC se identifica antes de las 24 semanas de gestacion, los casos

restantes pueden identificarse tardiamente e incluso en el momento del parto™**®.

La recomendacion actual consiste en una evaluacion exhaustiva de todas las
articulaciones, la mandibula y la columna vertebral, en caso de hallar algin tipo de
contractura articular o una luxacion durante una ecografia. Asimismo, la ausencia de
movimiento fetal durante 13 minutos, obliga a duplicar el tiempo de observacion, ya
que se considera la pausa maxima entre movimientos consecutivos a las 20 semanas de
edad gestacional. No existe una duracion establecida para el estudio ecogréafico
completo; no obstante, se estima que son necesarios entre 30 y 40 minutos para realizar

una evaluacion completa de los movimientos fetales®®*".

Otros signos indirectos de AMC que pueden detectarse por medio del ultrasonido, son
los siguientes: polihidramnios, micrognatia, retrognatia, hipoplasia pulmonar y aumento
de la translucencia nucal; estos ltimos son indicadores de gravedad y se correlacionan

con los subtipos letales de AMC®®,

La deteccion prenatal de AMC obliga a extremar la vigilancia durante el embarazo. El
hallazgo de hiperextension cervical debe conducir a la indicacion de un parto por
cesarea, para disminuir el riesgo de dafio a la médula espinal en el proceso de parto®®”.

Asimismo, puede indicarse un parto en forma prematura una vez ocurrida la maduracion
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pulmonar. El objetivo es disminuir la duracion de la acinesia fetal, y con ello la

gravedad de las contracturas, e iniciar tempranamente el proceso de Rehabilitacion®®.

VII.1.b. Diagnéstico definitivo del subtipo de AMC

El proceso implementado para determinar un diagndstico definitivo puede ser muy
complejo, debido a los numerosos y diversos subtipos existentes. No obstante, mediante

una evaluacion clinica exhaustiva y estudios complementarios, es posible definirlo”?.

La importancia de diagnosticar el subtipo especifico reside en las siguientes
caracteristicas, que diferirdn en cada uno de ellos: el riesgo de recurrencia familiar, el
prondstico (que es desfavorable si esta involucrado el SNC), la probabilidad de sufrir
recidivas (muy habitual en la Amioplasia) y finalmente, la planificacion correcta del

tratamiento®'?.

El inicio de la evaluacidon clinica consta de la anamnesis dirigida a los padres y/o
cuidadores con el objetivo de recolectar datos, tales como: infecciones contraidas
durante el embarazo, enfermedades maternas, consumo de medicamentos, entre otros.
Ademas, se debe indagar sobre los antecedentes familiares con respecto a la presencia
de alglin subtipo de AMC, o alguna contractura aislada, que constituyen indicios de una
posible trasmision genética. Toda esta informacion contribuye a la determinacion de la

etiologia de la AMC y, por lo tanto, al diagnostico del subtipo especiﬁco“9’3 370)

Posible etiologia Datos mas relevantes

Enfermedades maternas Miastenia Gravis. Distrofia
Miotonica. Esclerosis Multiple
: : Infecciones Zika, Toxoplasmosis
Historial del embarazo
Compromiso vascular del feto Misoprostol, relajantes
musculares. vasoconstrictores,
alcohol, drogas

Complicaciones Oligohidramnios. anomalias
uterinas

Cuadro 2: resumen de los datos mds sobresalientes que deben obtenerse en la

anamnesis.
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La evaluaciéon clinica es minuciosa y aborda todo el cuerpo. Los datos obtenidos
mediante la observacion y las diferentes pruebas y mediciones se deben registrar en

forma detallada.

Cuadro 3: datos que deben ser obtenidos, mediante la evaluacion clinica, y

. 19,33,70
reglstrados( 33,70)
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La respuesta al proceso de Rehabilitacion ayuda a definir el diagnodstico definitivo. Las
AD y la AMC, secundaria a oligohidramnios, suelen tener una buena respuesta en los
primeros afios de vida; en cambio, la Amioplasia habitualmente requiere intervenciones

, . . ‘g 8.70
mas prolongadas, agresivas y tiende a recidivar®’".

Durante la evaluacion clinica es conveniente obtener fotografias y videos de las
articulaciones afectadas; posteriormente, este material puede ser usado en el
seguimiento del paciente. Se recomienda recopilar este material cada dos o tres meses,

: o 8
durante los dos primeros afios®>*>.

La evaluacion clinica no s6lo contribuye a determinar un diagnostico definitivo, sino
también a precisar el estado de salud del nifio, previo al inicio del proceso de
Rehabilitacion. Estos datos seran importantes durante el seguimiento y la evaluacion de

la efectividad del tratamiento®”.

Los estudios complementarios indicados con mayor asiduidad son los siguientes: la
hibridacién gendmica comparativa, la secuenciaciéon completa del exoma, el examen de

creatina-fosfoquinasa sérica y la resonancia magnética nuclear.

La hibridacion gendmica comparativa permite detectar deleciones y duplicaciones
cromosomicas. El ADN se puede obtener mediante una amniocentesis durante el
embarazo, o de una muestra de sangre del nifio, luego del nacimiento. Este estudio se
indica en nifios con discapacidad intelectual o ante la afectacion de multiples sistemas

£ 1
organlcos( 9’70).

La secuenciacion completa del exoma es utilizada para identificar trastornos en un solo
gen que no pueden ser detectados por el estudio anterior. E1 ADN se obtiene de una

muestra de sangre del nifio.

El examen de creatina-fosfoquinasa sérica es Util para distinguir los trastornos
neuromusculares. Los niveles altos indican la presencia de algin tipo de distrofia
muscular, y los niveles intermedios pueden adjudicarse a las miopatias, algunas AD y a

la AMC de causa neurolégica(m).

La resonancia magnética nuclear se emplea para detectar anomalias estructurales en el

cerebro, evaluar los volimenes pulmonares y los tejidos blandos. Es especialmente
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valiosa antes de los procedimientos quirtrgicos de transferencias musculares, ya que

. , . , . 0
permite evaluar las caracteristicas del musculo que se desea utilizar®®"".

VIIL.2. Tratamiento Kinésico

VII.2.a. Herramientas de evaluacion del funcionamiento

Durante la evaluacion fisica del nifio con AMC, el Kinesidlogo dispone de diferentes
herramientas que le permiten valorar el estado de salud del paciente. En funcion de los
datos registrados, se establecen los objetivos que permiten mejorar su funcionamiento y,

posteriormente, se disefia un plan de tratamiento acorde a dichos objetivos®>.

La fuerza muscular y el ROM son los pardmetros que se deben valorar para obtener un
registro de la condicion de las estructuras musculo-esqueléticas del paciente. En los
lactantes, la fuerza muscular se evalia mediante la observacion de los movimientos
espontaneos de los miembros ejecutados contra la gravedad, y la palpacién de las

: 48,52,85
contracciones musculares( T ).

En nifios mayores, que son capaces de seguir
instrucciones, se utilizan la prueba muscular manual o la escala del Medical Research
Council; éstas comprenden 5 grados, desde el grado 0, que corresponde a la ausencia de
contraccion muscular, hasta el grado 5, que implica el movimiento activo contra una

. . ‘o . Sy 25,85
resistencia manual maxima, aplicada por el Kinesiélogo®.

La medicion de la posicion de reposo y los ROM activo y pasivo de las articulaciones
afectadas se cuantifican mediante la goniometria. Ademas, el ROM funcional puede
evaluarse mediante los movimientos implicados en las AVD, como la aproximacion de

.y . 85
la mano a la boca, a la cabeza y a la regién perineal ®**.

El Sistema de Clasificacion de la Funciéon Motora Gruesa (en adelante, GMFCS) y la
Medida de Independencia Funcional Pediatrica (en adelante, Wee-FIM) son
herramientas disefiadas para evaluar el nivel de funcionalidad en nifios que padecen
otras patologias. No obstante, en nifios con AMC, contribuyen a valorar las capacidades
y limitaciones en la ejecucion de diferentes actividades, tales como la sedestacion, las
transferencias y la movilidad, en el caso del GMFCS; el autocuidado, la comunicacion y

la cognicion, mediante la Wee-FIM®28%,
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Para obtener informacion del impacto de la AMC en todos los dominios del
funcionamiento, se utilizan instrumentos destinados a valorar la calidad de vida
relacionada con la salud. Los mas implementados para los nifios con AMC son: el
Instrumento de Recopilacion de Datos de Resultados Pediatricos (en adelante, PODCI),
el Inventario de Evaluacion Pediatrica de Discapacidad (en adelante, PEDI) y el Sistema

de Medicion de Resultados Informados por el Paciente (en adelante, PROMIS).

Estos instrumentos de recoleccion de datos consisten en cuestionarios
autoadministrados dirigidos a los padres y/o cuidadores. Los resultados informados por
los mismos, en representacion de los nifios con AMC, favorecen la descripcion y la
comprension del funcionamiento del paciente, y su percepcion con respecto a la
efectividad del tratamiento. Por ende, constituyen importantes herramientas para evaluar
al nifio durante todo el proceso de Rehabilitacién, y colaboran en la decision de

. . . . . v 1
implementar modificaciones en las intervenciones terapéuticas®*®"-""7).

El cuestionario PEDI evalua el desempefio de los nifios, desde los 6 meses a los 7 afios

de edad, en los aspectos del autocuidado, la movilidad y la funcién social ™.

El cuestionario PODCI se destina a los padres de nifios de 2 a 10 afios, y se compone de
6 dominios a evaluar, €stos son: funcion de los miembros superiores; transferencias y
movilidad; participacion deportiva; dolor y comodidad; funcion global; y por altimo,

felicidad con la condicion fisica.

Por su parte, el cuestionario PROMIS comprende multiples dominios, entre los que se
destacan: la funcion fisica, la movilidad, la interferencia del dolor, la depresion, la
ansiedad y las relaciones con los compaieros. El mismo est4 disefiado para evaluar a los

nifios a partir de los 5 afios de edad””.

Finalmente, el dolor puede valorarse de forma directa o indirecta. La primera
corresponde a la Escala de Cara, Piernas, Actividad, Grito y Consolabilidad (en
adelante, FLACC), disefiada para medir el dolor en nifios preverbales, desde los 2 meses
a los 4 afios de edad, y en niflos mayores que carecen de capacidad linglistica. Los
cuestionarios PODCI y PROMIS permiten evaluar el dolor de manera indirecta y

contribuyen a comprender como los nifios experimentan el dolor®>™.
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VIL.2.b. Beneficios de la atencion temprana y la evaluacion constante

El periodo comprendido por los primeros 3 o0 4 meses de vida representa una ventana de
oportunidad terapéutica para la atencion de los nifios con AMC; esto se debe a que el
tejido conectivo es mas complaciente y la mineralizacion 6sea ain no ha finalizado, lo

, . . . 19,29,56
que los hace mas susceptibles a las correcciones aplicadas"**>%.

Se ha informado que el tejido conectivo periarticular ofrece una mejor respuesta a las
intervenciones kinésicas tempranas; por su parte, las presiones generadas sobre las
superficies articulares durante los ejercicios contribuyen a corregir las modificaciones
causadas por la acinesia fetal. Ademas, la movilizacion temprana es indispensable para
evitar una mayor atrofia por desuso“****?. Todos los progresos obtenidos durante este
periodo ayudan a reducir la cantidad de cirugias que normalmente requieren los nifios a

lo largo de la infancia®*”,

La evaluacion permanente de los nifios con AMC permite detectar cambios en el
funcionamiento, ya sean progresos, ausencia de respuesta al tratamiento o recidivas. Los
datos obtenidos han de ser compartidos y analizados con el equipo interdisciplinario vy,
en caso de ser necesario, se planifican modificaciones en las intervenciones que

. . . . 222
promuevan el mejor funcionamiento del paciente®**”.

VII.2.c. Abordaje de las deficiencias en las estructuras corporales

El Rol del Kinesidlogo dentro del equipo interdisciplinario y guiado por el modelo de la
CIF se centra en la optimizacion del ROM, el incremento de la fuerza muscular, la
facilitacion en la ejecucion de las AVD y la promocion de la participacion del nifio con

AMC en multiples entornos sociales®”®!.,

El tratamiento kinésico en el recién nacido comienza, invariablemente, con la resolucion
de las contracturas articulares. Para ello, se realizan movilizaciones pasivas suaves y
maniobras de estiramiento. Estas ultimas se realizan en la direccion en la cual se
encuentra limitado el movimiento; de esta manera, cuando se manipula una contractura
en extension el estiramiento de los tejidos se mantiene en la posicion de flexion de esa
articulacion. Del mismo modo, en una contractura en flexion se busca elongar el tejido

conectivo periarticular y los musculos en sentido de la extension. Se recomienda
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emplear estiramientos de baja carga y duracion prolongada para evitar las molestias que

: ., . 22,488
puedan reducir la cooperacién del paciente®**458,

En el caso de los nifios con hiperextension cervical, el Kinesiologo debe realizar
estiramientos suaves para aumentar la movilidad de este segmento de la columna, y

. 2
obtener una posicion mas fisiologica de la cabeza®.

Los ejercicios de estiramiento se deben instaurar como parte de la rutina diaria en el
hogar. Por tal motivo, resulta esencial la ensefianza a los padres y/o cuidadores de un
programa que deben llegar a cabo para potenciar los resultados. El mismo consta de 3 a
5 series por dia, con 3 a 5 repeticiones cada una; la posicion de estiramiento maximo
debe mantenerse durante 20 a 30 segundos. Los ejercicios se pueden incorporar durante

las actividades cotidianas, como los cambios de paiial o el ase0o®*).

Como se ha mencionado con anterioridad, es importante determinar el diagnostico del
subtipo especifico que padece el nifio, debido a que el plan de tratamiento dependera de
las particularidades y la afectacion generadas por cada patologia. La displasia
diastrofica representa una contraindicacion para la realizacion de los ejercicios de
estiramiento, esto se debe al alto riesgo de dafo que presenta el cartilago articular, lo
que puede desencadenar la calcificacion y la anquilosis de la articulacion

afectada®'>!?.

El posicionamiento del nifio resulta un método muy conveniente para integrar el
estiramiento en las rutinas habituales del hogar. Para los nifios con contracturas en
flexion de las caderas, la posicion de decubito prono mantiene el estiramiento de los
musculos flexores. Si las contracturas son multiplanares, e involucran la abduccion y la
rotacion externa, se utilizan correas alrededor de los muslos para colocar las caderas en
una posicion mas neutra. Ademads, en estos casos es util colocar rollos de tela, o
elementos similares, a lo largo de las caras laterales de los muslos mientras el nifio

permanece en sedestacion.

La capacidad de mover activamente los diferentes segmentos corporales, en contra de la
gravedad, es indispensable para promover el correcto desarrollo psicomotor del nifio
con AMC. Con este proposito, el fortalecimiento muscular se logra a través del juego y

el posicionamiento®*®?.
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Durante los primeros meses de vida, posicionar al lactante en dectbito prono estimula el
desarrollo del control ceflico y postural de la columna vertebral, que posteriormente
posibilita los movimientos complejos de todos los miembros. El Kinesidlogo y los
padres pueden incentivar el juego en dicha posicion en una variedad de contextos, como
en el suelo, sujetado en el aire o sobre sus padres. El objetivo de brindarle al nifio
diferentes experiencias es incrementar la informacion sensorial y, al mismo tiempo, la

, . . . (22,61,72
fuerza los misculos antigravitatorios?*®""?.

Las intervenciones kinésicas destinadas al fortalecimiento muscular de los miembros se
centran en actividades ludicas y en la practica de habilidades motoras, por ello seran

desarrolladas junto con el abordaje kinésico de las limitaciones en las actividades.

Generalmente, las contracturas articulares y la debilidad muscular responden
positivamente al tratamiento kinésico intensivo, sumado al uso de aparatos ortopédicos,
durante el primer afo de vida. Estos progresos ayudan a potenciar las capacidades del
nifio en la ejecucion de las AVD vy la participacion, que representan aspectos que
adquieren cada vez mas relevancia a medida que crece, debido a la necesidad de ganar
independencia en forma progresiva. Posteriormente, se da inicio a las multiples cirugias
ortopédicas que suelen requerir estos nifios. No obstante, el mantenimiento de los
progresos obtenidos y la reduccion del riesgo de recidivas implican la intervencion

constante del Kinesidlogo durante toda la infancia@>*3%.

VIL.2.d. Abordaje kinésico de las limitaciones en las actividades

El tratamiento kinésico debe adecuarse a las diferentes etapas del desarrollo psicomotor
del nifio, por esta razon se dividira la primera infancia en tres periodos sucesivos: la
etapa del lactante, que corresponde a los 2 primeros afos de vida; la etapa preescolar,
desde los 2 a los 6 afios; y finalmente, la etapa escolar, desde los 7 a los 10 afios. Cabe
destacar que la progresion del tratamiento debe ser individualizado, y dependera de las
limitaciones existentes y de las habilidades que el nifio desarrolle a lo largo de la
infancia. Con el objetivo de promover la ejecucion de actividades y la participacion de
los niflos con AMC, el Kinesidlogo debe guiar y estimular la adquisicion de las

habilidades motoras gruesas y finas necesarias para la independencia®?.
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VIIL.2.d.a. Etapa del lactante

En esta etapa se recomiendan las intervenciones de posicionamiento con la utilizacion
de un nido, que consiste en una tela enrollada que se moldea en forma de 6valo, rodea
todo el cuerpo y sirve al nifio de soporte suave. La posicion de decubito lateral en un
nido facilita la llegada de las manos a la linea media y, por ende, promueve las
actividades bimanuales, la aproximacion de la mano a la boca y la coordinacion viso-
manual. En los nifios con AMC, cuyas deficiencias fisicas generan importantes
limitaciones en los movimientos, es esencial proveer una vasta cantidad de informacion
propioceptiva que no podrian obtener por si mismos. Por lo tanto, el empleo de todos

AT r Y 2
los decubitos es un método que favorece el desarrollo motor de estos nifios'?.

El juego y el uso de juguetes constituyen las herramientas terapéuticas mas adecuadas
durante la infancia. Para ello, el Kinesiologo y los padres deben hallar los juguetes que
resulten mas atractivos y apropiados para estimular los movimientos generales de los

. .. . ., . 22
miembros, los movimientos de alcance y de manipulacién de objetos®?.

Los juguetes que ofrecen una retroalimentacién agradable (sonido, luces u otras
acciones) en respuesta a los movimientos activos de los miembros, incentivan la
repeticion de los movimientos. Estas actividades ludicas se deben realizar en todos los

decubitos y en sedestacion'’?.

El apoyo del antebrazo sobre una mesa, una bandeja u otras superficies, es un
mecanismo compensatorio que el Kinesidlogo puede ensefiarle al nifio, con el objetivo
de favorecer la flexion pasiva del codo y la ejecucion de actividades que involucren el

acercamiento de la mano a la boca®?.

La manipulacion manual de los juguetes conlleva la practica de los movimientos finos.
Los guantes con velcro, u otros adhesivos, son elementos que subsanan la limitada
capacidad de agarre que presentan los nifios con AMC, ayudan a mantener el contacto
con los objetos por periodos mas prolongados, lo que promueve los movimientos de las

manos y el aprendizaje héptico(n).

Alrededor del séptimo u octavo mes de vida deben estimularse las habilidades de
transicion, desde el decubito a la sedestacion. Las deficiencias de los miembros

superiores obstaculizan esta actividad, debido a la incapacidad de utilizarlas como
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sostén. Sin embargo, las contracturas en flexion de las mufiecas posibilitan el apoyo a
través del dorso de la mano y facilitan la transferencia. Ademas, los nifios pueden
utilizar la fuerza de los musculos del core y el control cefalico para mantener la postura

erguida®*?”.

Hacia el final del primer afio es necesario que el Kinesiélogo fomente la adquisicion de
la bipedestacion. Para tal propdsito, se utilizan bipedestadores, con la precaucion de
mantener la alineacion mas adecuada posible en los miembros inferiores mediante el
uso de ortesis. En esta posicion, el balanceo corporal que implica la transferencia de
peso de un miembro inferior al otro debe ser practicado. Los beneficios que brinda la
bipedestacion son los siguientes: el estiramiento ejercido sobre los tejidos blandos de
los miembros inferiores debido al mantenimiento de esta postura; la practica de la
correcta alineacioén corporal y del control postural; y la estimulacion del inicio de la

marcha®>%.

VII.2.d.b. Etapa preescolar

El juego de manipulacion de juguetes es esencial para desarrollar la motricidad fina,
necesaria para muchas AVD. Por lo cual, la practica de estas actividades debe
potenciarse con el uso de una gran variedad de objetos. La habilidad para alimentarse en
forma independiente se desarrolla durante esta etapa, y se facilita mediante la
adaptacion de herramientas, como asas o mangos modificados, que le brindan al

paciente la oportunidad de realizar esta actividad sin asistencia®.

En los nifos con AMC, la adquisicion de la macha suele ocurrir entre los 2 afios y
medio y los 5 afios. El Kinesiologo debe evaluar la necesidad de implementar aparatos
ortopédicos y dispositivos de asistencia que favorezcan dicha actividad. Estos ultimos,
colaboran con el mantenimiento del equilibrio durante la bipedestacion y la marcha, lo
que reduce el riesgo de caidas. En los casos de afectacion severa de los miembros

. . . . 1 4228591
superiores, los dispositivos no podran ser utilizados****>"".

Ademas, es fundamental entrenar la marcha en diferentes superficies, planos inclinados
y, de ser posible, en escaleras. Esto capacita a los nifios para los desafios que

encontraran en los &mbitos escolar y comunitario.
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VIIL.2.d.c. Etapa escolar

El tratamiento kinésico en esta etapa hace énfasis en la practica de los mecanismos
compensatorios necesarios para alcanzar la maxima independencia posible en las AVD,
especialmente aquellas relacionadas con la alimentacion y la higiene personal, que son

indispensables para desenvolverse en el ambito escolar.

Las intervenciones kinésicas dirigidas a entrenar la marcha se centran en mejorar la

. . . . . y 1o (22
resistencia, la adaptacion a diferentes superficies y la prevencion de caidas®®.

VII.2.e. Abordaje kinésico de las restricciones en la participacion

La posibilidad de mover los miembros sin impedimentos le proporciona al nifio la
oportunidad de interactuar con su entorno, y promueve el optimo desarrollo cognitivo,

fisico, social y emocional. Esto se halla limitado en los nifios que padecen AMC.

Segun la gravedad de la afectacion de los miembros inferiores, la movilidad de los nifios
con AMC puede variar desde la marcha independiente, sin dispositivos de asistencia,
hasta el requerimiento de una silla de ruedas para poder trasladarse. En los casos mas
severos, la silla de ruedas posibilita la movilidad en multiples entornos, evita las caidas,

genera menos fatiga y facilita la participacion e interaccion social.

La relacion con sus pares, en actividades escolares, de ocio o deportivas, debe ser
fomentada por la familia y el equipo interdisciplinario. Asimismo, la practica de
actividad fisica no sélo ayuda a los nifios a establecer interacciones sociales, sino
también trae aparejados beneficios fisicos, tales como: mejorar la capacidad aerobica,
evitar la obesidad, reducir el riesgo de enfermedades cardiacas, incrementar la fuerza

muscular y, finalmente, reducir el estrés.

Es posible que en una situacion determinada las deficiencias fisicas del nifio no
representen un impedimento para realizar una actividad; no obstante, son las barreras
ambientales las que restringen su participacion. Por ello, es necesario que el
Kinesiologo impulse la eliminacion de dichas barreras, y la adaptacion de los ambientes

que el nifio frecuenta con mayor asiduidad®**>*.
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VIL.3. Cuidados ortopédicos en los nifios con AMC

Las intervenciones kinésicas destinadas a incrementar el ROM en las articulaciones
afectadas se acompafian del uso de ortesis y de yesos en serie. En la actualidad, se
prefiere la implementacién de ortesis, debido a la ventaja terapéutica que supone su

. . . .. . . .. .. 88
retiro para realizar los programas de ejercicios y estiramientos, y permitir la higiene®™®.

Las ortesis se utilizan con los siguientes objetivos: estabilizar las articulaciones y
facilitar la marcha; mantener la posicion articular de estiramiento para aumentar el
ROM; evitar las recidivas mediante el uso nocturno durante el crecimiento; y por
ultimo, proporcionar una posicion mas funcional para ejecutar las actividades. Ademas,
son primordiales para inmovilizar el segmento luego de los procedimientos

s s 80,91
qulrurglcos( ’ ).

Las ortesis se suelen indicar en los nifios con AMC entre los 3 y los 6 meses de edad, y
su modificacion se realiza cada 4 a 6 semanas para adecuarse al crecimiento corporal y

al progreso en el ROM“%#),

Se recomienda utilizar las ortesis de miembros superiores durante la noche y la siesta, lo
que permite el movimiento sin limitaciones durante el dia, con el objetivo de mejorar el

fortalecimiento muscular y la adquisicion de habilidades necesarias para las AVD“**%,

Con respecto a los miembros inferiores, las ortesis destinadas a favorecer la marcha
requieren la indicacion del dispositivo mas adecuado, lo que depende del grado de

debilidad muscular y la necesidad de estabilizacion articular.
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Ortesis de rodilla-tobillo-pie
con mecanismo de bloqueo de Cuadriceps menor o ignal a 3 Rodila y tor?lglnoosen todos los
rodilla

Rodilla en planos frontal v

Ortesis de rodilla-tobillo-pie transversal, tobillo en todos los

sin blogueo de rodilla Db s planos. Permite la flexién de
rodilla
. . Flexores plantares v dorsales .
Ortesis de tobillo-pie menor o igual a 3 Tobillo v pie en todos los planos
Ortesis con articulacion de .
tobillo con resorte de fibra de Flexores plantares menor o igual Pie
a3
carbono

Cuadro 4: ortesis mds habituales para facilitar la marcha en nifios con AMC. Fuerza

. 80,91
muscular evaluada mediante prueba muscular manual, con escala de 0 a 5@09D),

Por lo general, el uso de yesos en serie se reserva para tratar los pies zambos en nifios
con AMC, mediante el método Ponseti. En contracturas severas, con flexion plantar
superior a 40°, se realiza una tenotomia del tendon de Aquiles previo al primer yeso. En
casos leves, se realiza ante la ausencia de correccion o en recidivas. Los cambios de
yeso se efectiian cada 1 semana, mientras que el Ultimo se mantiene durante 3 semanas.
La cantidad aproximada de yesos utilizados en cada serie es de 8, y se recomienda

repetir la serie para tratar las recidivas®*?.

Las ortesis de abduccion del pie, cominmente utilizadas en el método Ponseti,
demostraron ser menos efectivas en nifios con AMC, debido a las contracturas de las
caderas y las rodillas que dificultan la colocacion de dicha ortesis. Por lo tanto, se
prefiere la utilizacion de las ortesis de tobillo-pie modificadas, con almohadillas para
corregir el varo del retropie y el aducto del antepi€, y correas que favorecen la flexion
dorsal. El cumplimiento estricto del uso de éstas es fundamental para la mayor
efectividad del tratamiento. El proposito es mantener la correccion obtenida mediante

los yesos durante el periodo de crecimiento. Para ello, se recomienda su uso durante 23
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horas diarias por 3 meses, y luego en las horas de descanso hasta los 5 afios de

edad(49,63,92)

Por ultimo, el yeso espinal Metha se emplea en nifios menores de 5 afios con curvas
lordoticas que superan los 30° Cobb. Los propositos de su uso son: detener la
progresion de la curva; permitir el desarrollo de un térax simétrico y asi evitar el
deterioro de la funcion respiratoria; y finalmente, reducir la probabilidad de una

. ., c . . (64
intervencion qu1rurglca( ).

VIL4. Procedimientos quirargicos en niiios con AMC

La mayoria de los nifios que padecen AMC requieren multiples cirugias para lograr la
resolucion de las contracturas articulares, y se estiman entre 7 y 10 procedimientos
quirargicos a lo largo de la infancia. Cada uno de ellos debe ser seguido por un
protocolo terapéutico que consiste en un tiempo de inmovilizacion, seguido por el inicio
progresivo de la movilizacion del segmento. Por lo tanto, toda intervencion quirurgica
necesita del trabajo coordinado del Cirujano Ortopédico, el Ortesista y el

Kinesiologo**,

Se recomienda retrasar los procedimientos quirdrgicos hasta los 12 meses de edad, ya
que es tiempo durante el cual los tratamientos conservadores proporcionan sus mejores
resultados. Posteriormente, si la contractura articular persiste, se consideran las
opciones quirurgicas; de lo contrario, se indica un retraso adicional para continuar con

el abordaje menos invasivo®®®.

Los profesionales de la salud deben intentar minimizar la cantidad de cirugias; esto
implica no sélo menos ingresos hospitalarios y tiempos de recuperacion, sino también

menos interrupciones en el desarrollo del nifio con AMC".

Los siguientes cuadros exponen los procedimientos quirtrgicos mas habituales para

estos pacientes.
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Procedimiento Indicaciones Contraindicaciones Edad Tratamiento postoperatorio
quirirgico
Rotacion interna Inmovilizacion durante 3
del hombro que semanas. Luego, se inicia la
Osteotomia de limita las movilizacion pasiva suave.
desrotaciéon actividades Evitar 1a carga de peso hasta la
humeral bimanuales consolidacion osea, confirmada
por radiografia,
aproximadamente 2 meses.
Contractura en Entre 12 y Inmovilizacion con yeso en
extension del 24 meses posicion de maxima flexion,
Capsulotomia codo que impide durante 3-4 semanas. Luego, se
posterior y obtener 90° de mantiene una ortesis
alargamiento del flexion pasiva permanente por 4 semanas,
tendon del triceps excepto durante ejercicios e
higiene, y se inician las
movilizaciones pasivas y activas
de flexo- extension.
Flexion activadel  Flexion pasivamenor Nifiocapaz  Inmovilizacion con ortesis en
codo limitada, con  a 90° de seguir 90° de flexion, por 4-6 semanas.
preservacion de instruccio-  Luego, inicia las movilizaciones
90° de flexion nes, aprox.  pasivas y activas en un plano
Transferencia pasiva 5 afios indiferente a la gravedad, se
muscular progresa a ejercicios contra la
gravedad. Vigilancia estricta de
posibles contracturas en
extension, se alternan ortesis de
flexion y de extension durante el
suefio.
Contractura en Uso del dorso de Ia Nifio capaz  Inmovilizacion con yeso en
Osteotomia en flexion y mufieca como de seguir posicion de maxima extension
cuiia del carpo, con  desviacion cubital  soporte de peso; instruccio-  durante 4-6 semanas. Luego, se
transferencia del de lamufiecaque  contractura en nes inicia la movilizacion activa y
tendon del extensor impide alcanzarla  flexion que se pasiva. Ortesis de uso noctumo
cubital del carpo posicion neutra requiere para acercar hasta la madurez esquelética.
lamanoalabocae
higiene perineal
Osteotomia de Articulacion Pulgar en posicion Mayor de Inmovilizacién con yeso, con
extension en la trapecio- inadecuada pero 18 meses muiieca en extension y
base del primer metacarpiana en funcional; debilidad desviacion radial, durante 4-6
metacarpiano, con  flexion v de los flexores corto semanas. Confirmar
colgajo de piel ¥ aduccion, v largo del pulgar consolidacion con radiografia.
liberacion de imposibilidad de Luego, se coloca ortesis de
tejidos blandos del  realizar oposicion pulgar permanente durante 4
primer espacio del pulgar y semanas, excepto para la
interdseo agarres movilizacion pasiva y activa e
funcionales higiene.
Condrodesis en Contracturas en Falta de osificacion Inmovilizacion con yeso durante
extension de la extension de la de la epifisis de la 4-6 semanas. Luego, uso de
articulacion articulacion falange proximal del ortesis permanente durante 2
metacarpo- trapecio- pulgar, para evitar semanas, excepto durante la
falangica del metacarpiana y dafios a la fisis higiene v los ejercicios activos.
pulgar, con colgajo  flexion de la Inmovilizaciéon nocturna por 6
de piel y liberacion  metacarpo- semanas adicionales.
de tejidos blandos  falangica, con el
del primer espacio  pulgar
interéseo posicionado en la
palma de la mano

Cuadro 5: procedimientos quirirgicos mds habituales para tratar los miembros

. o 49,50,54-56,75,76,93-95
superiores de los nifios con AMCHO303473675.76.93-95)
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Contracturasde  Contractura Inmovilizacion con yeso

cadera uniplanar bilateral conectado por una
Osteotomiade  multiplanares que barra durante 10-12 semanas.
reorientacion impiden la Luego, utilizacion ortesis
femoral proximal  sedestacion bilateral a tiempo completo,
estable y/o 1a excepto para higiene y
marcha movilizacion activa y pasiva
progresiva, durante 12 semanas.
Luxacion de Entre 8y Inmovilizacion con yeso en
Reduccion abierta  cadera unilateral 12meses  posicion de 90° de flexion de
cadera y ligera rotacion interna,
durante 3 meses.
Contractura en Entre6y8  Inmovilizacion con ortesis
flexion de rodilla meses durante 3-4 semanas, se debe
superior a 20-40°, evitar la posicion de extension
Capsulotomia con limitacion de maxima debido al riesgo de
posteriordela  lamarcha lesion por estiramiento del
rodilla paquete vasculo-nervioso
popliteo. Luego, se comienza
con los ejercicios de extension
pasiva y activa en forma
progresiva.
Tenotomia del Pie zambo severo Entre3v4  Tratamiento postoperatorio
tendon de Aquiles meses combinado con el método
Ponseti

Cuadro 6: procedimientos quiriirgicos de miembros inferiores mds frecuentes en los

. 58-60,96
nifios con AMC 96).

Una consideracion importante en las transferencias musculares para obtener la flexion
activa del codo, es la posibilidad de generar contracturas en flexion residuales. Por lo
cual, si el nifio depende de las contracturas en extension para utilizar los dispositivos de

asistencia para la marcha, dichas cirugias estan contraindicadas®'~?.

Finalmente, con respecto a la reduccion abierta de las luxaciones bilaterales se
recomienda realizarlas s6lo en niflos con poca limitacion en el ROM de las caderas y
leve afectacion de los miembros superiores, ya que presentan un buen potencial para

alcanzar la marcha independiente(5 9,
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VIIL.5. Tratamiento del dolor

El dolor cronico es poco habitual en nifios con AMC, y generalmente se debe a las
intervenciones quirargicas repetidas. El tratamiento del dolor se basa en la
administracion de gabapentina, que es considerado seguro y efectivo para su uso en
nifios. Se ha informado la disminucién de los valores de la escala FLACC, con el

consecuente incremento de la tolerancia al tratamiento kinésico intenso.

Otras técnicas de manejo del dolor, especialmente el tipo postoperatorio, son los
bloqueos nerviosos periféricos, que pueden ser axilares, infraclaviculares, epidurales

lumbares, del nervio femoral y del nervio ciatico®.

VIII. Resultados
VIII.1. Los niiios que padecen AMC y sus familias

El grado de deficiencia fisica que presentan los nifios con AMC depende del subtipo
especifico que padezcan. De esta manera, las limitaciones pueden variar desde un
impedimento minimo para realizar las AVD, hasta la total dependencia de terceros para
satisfacer sus necesidades basicas. No obstante, todos requieren una atencidon
interdisciplinaria temprana que permita mejorar su calidad de vida.

Los padres y/cuidadores deben asumir un rol activo en el proceso de Rehabilitacion, con
el cumplimiento estricto de los programas de estiramientos y ejercicios en el hogar. Para
ello es conveniente incluir estas tareas durante las actividades cotidianas, como el aseo
y los cambios de ropa o de pafial. Ademas, la comunicacioén constante y el intercambio
de informacion entre la familia y el equipo interdisciplinario ayuda a adecuar el

tratamiento a las necesidades del nifo.

VIIL.2. Sobre el abordaje del equipo interdisciplinario de salud en

nifios con AMC

La busqueda bibliografica realizada no proporciond articulos que desarrollen el
abordaje del equipo interdisciplinario de salud en nifios que padecen AMC. En cambio,
se hall6 una vasta cantidad de articulos referidos a las intervenciones quirurgicas

habitualmente utilizadas en estos pacientes, en los cuales se describe en forma detallada
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el procedimiento realizado por el Cirujano Ortopédico, acompaniado de una escasa
informacion respecto del proceso de Rehabilitacion postoperatorio.

Si bien muchos autores mencionan la relevancia del trabajo coordinado entre los
profesionales de la salud para el tratamiento de estos pacientes, no hay articulos que

desarrollen ampliamente el tema.

VIIL3. Respecto del Rol del Kinesiologo

En la actualidad, los Kinesidlogos carecen de guias de practica clinica basadas en la
mejor evidencia disponible para tratar a los nifios con AMC. La informacién sobre el
tratamiento kinésico de estos pacientes se obtuvo de articulos de revision descriptivos y

de revisiones de alcance.

No se hallaron ensayos clinicos aleatorizados que incluyan a esta poblacion de pacientes
y que permitan valorar la eficacia de las terapias implementadas. Los reportes de casos
aportan pocos datos respecto de la frecuencia, la duracién y los métodos terapéuticos
utilizados. Una excepcion a esto es el articulo de Azbell y Dannemiller, en el cual se
expone el razonamiento clinico, sustentado en el modelo de la CIF, para guiar la
evaluacion y tratamiento kinésico posterior. Este ultimo, y su coordinacion con la
intervencion del Terapeuta Ocupacional, se encuentran detallados. No obstante, los
resultados obtenidos en este tipo de estudios no se pueden generalizar para la toda la

poblacion de nifios con AMC, debido a su bajo nivel de evidencia cientifica.

Por otro lado, no existen herramientas de evaluacion especificas para los niflos con
AMC, que permitan valorar el estado de todos los dominios del funcionamiento. En su
lugar se emplean instrumentos disefiados y validados para evaluar otras patologias. Por
esta razon el Kinesidlogo debe hacer uso de multiples técnicas de medicion y escalas,
para obtener datos suficientes que le permitan no sélo plantear un tratamiento que
promueva el mejor funcionamiento de estos pacientes, sino también controlar el

progreso y estimar objetivamente su efectividad.

El tratamiento kinésico durante la infancia puede resumirse en 3 etapas: en la primera
de ellas se hace énfasis en el incremento del ROM vy la fuerza muscular, a través de los

ejercicios pasivos de estiramiento, el posicionamiento del nifio y el juego. La segunda
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etapa se centra en la adquisiciéon y el dominio de las habilidades motoras, que son
necesarias para realizar las AVD en forma independiente. Es la etapa en la cual se
prepara al nifio para la escolarizacion, por tal motivo trabajar enérgicamente en dominar
la motricidad fina y la marcha resulta imperante. La tercera etapa esta focalizada en la
promocion de la participacion. Para ello es esencial implementar todas las adaptaciones
que le proporcionen independencia, como los mecanismos compensatorios de los
miembros superiores, los dispositivos de asistencia y las ortesis que posibilitan la

marcha.

Si bien en cada etapa predomina un dominio del funcionamiento, los esfuerzos por

mantener un ROM funcional y la fuerza muscular deben perdurar en cada una de ellas.

IX. Conclusion

En el abordaje interdisciplinario del nifio que padece AMC toman gran relevancia los
profesionales de tres disciplinas de la salud, estas son la Kinesiologia, la Ortésica y la
Cirugia Ortopédica. Esto es debido a que la mayoria de las deficiencias se producen en
el sistema musculo-esquelético. Los objetivos del equipo son promover la mayor
independencia posible en las AVD y fomentar la participacion escolar y comunitaria, lo

que a su vez mejora la calidad de vida de estos pacientes.

Debido a la rareza y la complejidad que implica la AMC, es imprescindible el trabajo
coordinado de todos los profesionales que componen el equipo; el intercambio
permanente de conocimientos y experiencias de diversas disciplinas resultan en la
optimizacion del tratamiento, lo que trae aparejado mayores beneficios terapéuticos para

los nifios.

El Rol del Kinesidlogo, dentro del equipo interdisciplinario y guiado por el modelo de
la CIF, se centra en la optimizacion del ROM, el incremento de la fuerza muscular, la
facilitacion en la ejecucion de las AVD y la promocion de la participacion del nifio con
AMC en multiples entornos sociales. La importancia de participar en actividades fisicas
debe ser fomentada no sélo por los beneficios fisicos que genera, sino también por ser

un medio para establecer relaciones interpersonales con sus pares.
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Por ultimo, al tratarse en muchos casos de nifios que aun no han adquirido la capacidad
de verbalizacion, es crucial la comunicacion constante con los padres para reconocer las

necesidades y limitaciones que presentan, y asi adecuar el tratamiento en beneficio de

su calidad de vida.
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