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RESUMO 

INTRODUÇÃO: Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) é um termo utilizado para 
definir um grupo de doenças caracterizadas pela presença de múltiplas contraturas 
articulares congênitas em duas ou mais áreas do corpo de caráter não progressivo.  É 
uma condição rara, com prevalência estimada em 1 a cada 3000 a 5000 nascidos e 
com mais de 400 etiologias conhecidas, sendo a maioria de origem genética. 
Pacientes com AMC convivem com limitações funcionais e de mobilidade importantes, 
que se agravam pela dificuldade no diagnóstico etiológico e no tratamento precoces. 
O diagnóstico precoce é essencial para a reabilitação dos pacientes a fim de garantir 
uma maior qualidade de vida e são necessários centros especializados e 
acompanhamento regular para garantir melhor desenvolvimento das funções. Boa 
parte dos pacientes não possuem acesso aos tratamentos multidisciplinares 
requeridos pela AMC dada a escassez de serviços direcionados e o pouco 
conhecimento da condição no Brasil, onde inexistem estudos sob essa perspectiva. O 
questionário PEDI-CAT é um instrumento validado internacionalmente que visa avaliar 
atrasos e limitações funcionais e mensurar possíveis mudanças no desenvolvimento 
das funções em pacientes até 20 anos, sendo uma avaliação funcional fundamentada 
na Classificação Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saúde (CIF).   
OBJETIVOS: Avaliar a funcionalidade dos portadores de AMC através da aplicação 
do PEDI-CAT. MÉTODOS: Um estudo transversal prospectivo, formado por amostra 
de conveniência de pacientes diagnosticados com AMC e acompanhados 
regularmente no Ambulatório de Doenças Neuromusculares, com idade até 20 anos, 
aos quais foi aplicado o questionário PEDI-CAT, baseado em domínios que avaliam 
as características funcionais, cognitivas e motoras dos pacientes. A análise dos dados 
foi realizada por estatística descritiva das variáveis. RESULTADOS: Foram estudados 
13 pacientes diagnosticados com AMC, sendo 61,5% do sexo feminino, com idade 
variando entre 1 e 15 anos (6,7±4,1), 38,5% procedentes de Salvador, com 15,4% 
diagnosticados etiologicamente com Artrogripose Distal, 15,4% com Síndrome de 
Escobar, 23,1% com etiologia não esclarecida e outras etiologias distribuídas de forma 
heterogênea, sendo que ortopedia e fisioterapia foram os serviços mais frequentados 
no acompanhamento multidisciplinar e 53,8% já foi submetido à alguma cirurgia. No 
PEDI-CAT, os pacientes apresentaram medianas de 44 [IQ: 34-48] em Atividades 
Diárias, 24 [IQ: 0-40] em Mobilidade, 52 [IQ: 39-54] em Social/Cognitivo e 58,5 [IQ: 
52,5-64,5] em Responsabilidade. CONCLUSÃO: Os resultados do presente estudo 
evidenciaram que os pacientes acometidos pela AMC possuem maior 
comprometimento de suas atividades motoras, que impacta diretamente na 
mobilidade e tarefas diárias, mas não foi observado comprometimento cognitivo e 
social em relação à população em geral. A dificuldade no diagnóstico e a não adesão 
ao tratamento pode significar diminuição da funcionalidade e qualidade de vida do 
paciente. São necessários maiores estudos sobre a AMC no Brasil e maiores 
incentivos para que as políticas de saúde desenvolvam serviços direcionados e 
especializados na condição. 

 

PALAVRAS-CHAVE: Artrogripose, PEDI-CAT, Funcionalidade.  

 

 



ABSTRACT 

INTRODUCTION: Arthrogryposis Multiplex Congenita (AMC) is a term used to define 
a group of diseases characterized by the presence of multiple congenital joint 
contractures in two or more areas of the body of a non-progressive nature. It is a rare 
condition, with an estimated prevalence of 1 in 3000 to 5000 births and with more than 
400 known etiologies, most of which are genetic. Patients with AMC live with important 
functional and mobility limitations, which are aggravated by the difficulty in the 
etiological diagnosis and early treatment. Early diagnosis is essential for the 
rehabilitation of patients in order to guarantee a better quality of life and specialized 
centers with regular treatment is necessary to ensure better development of functions. 
Most patients doesn’t have access to the multidisciplinary treatments required by AMC 
given the scarcity of targeted services and the remaining gap of Brazil’s knowledge 
about the condition, where there are no studies from this perspective. The PEDI-CAT 
is an internationally validated instrument that aims to assess functional delays and 
limitations and measure possible changes in the development of functions in patients 
up to 20 years of age, being a functional assessment based on the International 
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF). OBJECTIVES: Evaluate the 
functionality of patients with AMC through the application of the PEDI-CAT. 
METHODS: A prospective cross-sectional study, consisting of a convenience sample 
of patients diagnosed with AMC and regularly monitored at the Ambulatório de 
Doenças Neuromusculares, aged up to 20 years, to which the PEDI-CAT 
questionnaire was applied, based on domains that assess functional and cognitive 
characteristics and motor skills of patients. Data analysis was performed using 
descriptive statistics of the variables. RESULTS: 13 patients diagnosed with AMC were 
studied, 61.5% female, aged between 1 and 15 years (6.7±4.1), 38.5% coming from 
Salvador, with 15.4% diagnosed etiologically with Distal Arthrogryposis, 15.4% with 
Escobar Syndrome, 23.1% with unclear etiology and other heterogeneously distributed 
etiologies, with orthopedics and physiotherapy being the most frequent services in the 
multidisciplinary follow-up and 53.8% have already been submitted to some surgery. 
CONCLUSION: The results of the present study showed that patients affected by AMC 
have greater impairment of their motor activities, which directly impacts mobility and 
daily tasks, but cognitive and social impairment was not observed in relation to the 
general population. Difficulty in diagnosis and failure to adhere to treatment can mean 
decreased functionality and quality of life for the patient. More studies on AMC are 
needed in Brazil and encouragement from health policies to develop targeted and 
specialized services for the condition. 

 

KEYWORDS: Arthrogryposis, PEDI-CAT, Functionality.  
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1 INTRODUÇÃO 

 Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) é um termo utilizado para definir um grupo 

heterogêneo de doenças caracterizadas pela presença de múltiplas contraturas 

articulares congênitas em duas ou mais áreas do corpo, geralmente de caráter não 

progressivo1,2. Apesar deste termo ser frequentemente associado a um diagnóstico, é 

importante ressaltar que este é um conceito descritivo para diversas condições 

clínicas específicas3. 

A AMC foi pela primeira vez descrita em 1841 por Otto4, mas, com a evolução das 

pesquisas acerca do tema, hoje entende-se que essa é uma condição rara, com 

prevalência estimada em 1 a cada 3000 a 5000 nascidos vivos2,5. No entanto, um 

estudo realizado na Europa, utilizando dados da EUROCAT, apresentou uma 

incidência ainda menor, de 8,5 em 100.000 nascidos vivos6, evidenciando a raridade 

desta condição.  

Seu conceito compreende a descrição de mais de 400 etiologias conhecidas até o 

momento7, sendo que 75% dessas não são diagnosticadas no pré-natal1. Entretanto, 

sabe-se que, independentemente da etiologia, a condição é resultante da acinesia 

fetal, sendo a gravidade proporcional a quão precoce for a limitação dos movimentos 

intrauterinos4. Das possíveis causas da acinesia fetal, temos que as causas genéticas 

são responsáveis por mais de um terço destas1. Outras ainda incluem doenças do 

tecido conjuntivo, doenças miopáticas, distúrbios metabólicos, doenças 

neuromusculares, doenças maternas, intercorrências gestacionais e, mais 

recentemente, a associação com a infecção do Zika Vírus1,8, a qual foi epidêmica no 

Brasil entre 2015 e 20169. 

Os pacientes com AMC convivem com limitações funcionais e de mobilidade 

importantes, cenário que se agrava pela dificuldade no diagnóstico etiológico e no 

consequente tratamento, uma vez que este depende diretamente de um diagnóstico 

acurado4. Um estudo realizado no México analisou as características clínicas de 50 

pacientes com diagnóstico presuntivo de AMC, evidenciando a complexidade do 

diagnóstico relacionado com múltiplos fatores etiológicos e clínicos e a importância de 

sua identificação para o correto tratamento e manejo dos pacientes a fim de garantir 

uma maior qualidade de vida10. Outro estudo realizado na Suécia avaliou a qualidade 

de vida associada à saúde de crianças com AMC, comprovando que estas possuem 
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maior comprometimento de suas atividades funcionais11. Dessa forma, considerando 

que boa parte dos pacientes não possuem acesso aos tratamentos complexos e 

multidisciplinares requeridos pela AMC e a escassez de profissionais especializados 

para tais4, tem-se como resultado uma população com maior prejuízo no 

desenvolvimento de suas funções. 

Na literatura, encontra-se muitos estudos sobre a Artrogripose Múltipla Congênita que 

evidenciam a apresentação clínica e a abordagem terapêutica, mas há pouca 

informação sobre o impacto da doença na qualidade de vida desses pacientes12, bem 

como a inexistência de estudos com essa abordagem realizados no Brasil. Portanto, 

a compreensão da funcionalidade e da qualidade de vida desses pacientes podem 

permitir melhor avaliação funcional da doença, trazendo melhorias à vida desses 

pacientes, com abordagens mais bem direcionadas para os tratamentos complexos e 

multidisciplinares do ponto de vista neurológico, pediátrico, fisioterapêutico, 

ortopédico e psicológico. Além disso, considerando a realidade socioeconômica do 

Brasil, um melhor entendimento desses aspectos é capaz de propiciar tratamentos 

mais eficazes e menos custosos para os indivíduos e para o sistema público de saúde, 

possibilitando adequação do serviço às demandas encontradas e implementação de 

novas práticas de saúde. Assim, faz-se necessário estudos que realizem uma análise 

sob essa perspectiva a fim de elucidar tais aspectos. 
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2 OBJETIVOS 

 

OBJETIVO GERAL:  

Avaliar a funcionalidade dos pacientes portadores de Artrogripose Múltipla Congênita 

através da aplicação do questionário PEDI-CAT. 

 

OBJETIVOS ESPECÍFICOS:  

Descrever as características funcionais, motoras e sociais dos pacientes com AMC 

através do questionário PEDI-CAT. 

Interpretar os resultados encontrados no score do questionário PEDI-CAT.  
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3 REVISÃO DE LITERATURA 

 

3.1  Definição e história 

A Artrogripose Múltipla Congênita (AMC) é definida como um grupo de condições 

congênitas caracterizadas por contraturas articulares não progressivas em duas ou 

mais áreas do corpo. Esse é um termo que engloba diferentes condições complexas 

e envolve diversas desordens genéticas, sendo compreendido como um sinal, não um 

diagnóstico propriamente dito13. A sua terminologia é, por vezes, confusa, uma vez 

que as definições de artrogripose, artrogripose múltipla congênita e amioplasia são 

geralmente usadas de modo intercambiável na literatura para descrição desse 

complexo espectro de contraturas congênitas14. A AMC pode ocorrer isolada ou 

associada a outras doenças, relacionadas ou não com o sistema nervoso central15 e, 

até o momento, sabe-se que essa condição está associada a mais de 400 etiologias1. 

O primeiro relato de uma síndrome de contraturas articulares congênitas foi atribuído 

à Adolph Otto em 1841, que descreveu uma criança com cotovelos, mãos e membros 

inferiores com alterações articulares. Entretanto, em 1156, Neil Gordon descreveu o 

caso de uma criança do sexo feminino com 8 anos de idade residente da cidade de 

Norwich, a qual apresentava deformidades em mãos e pés congênitas, além de 

contraturas em outras localidades do corpo que limitavam suas atividades diárias, 

considerando-se esse um provável quadro de Artrogripose Múltipla Congênita, 

atribuindo-se, assim, a existência dessa condição desde os tempos mais remotos. 

Outro registro está presente no Museu do Louvre em Paris, a partir da exposição da 

obra “The Clubfoot”, de Jusepe de Ribera, datada de 1642, que retrata uma criança 

com características compatíveis com a amioplasia, uma das formas mais comuns 

associadas à AMC. Já em 1923, Stern definiu o termo “Artrogripose Múltipla 

Congênita” para caracterizar crianças que possuíam múltiplas contraturas articulares 

com mobilidade limitada16,17. 

 

3.2  Epidemiologia 

Na década de 1960, a prevalência da AMC na Escócia foi estimada de 1 em 56.000 

nascidos vivos. Já em 1979 a 1994, foi reportada uma prevalência de 1 a cada 5.100 

nascidos no ocidente da Suécia. Hoje, temos que a prevalência global da Artrogripose 
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Múltipla Congênita é de 1 a cada 3.000 a 5.000 nascidos, revelando que a maior 

eficácia na detecção de novos casos da AMC propiciou o aumento da prevalência ao 

longo do tempo, mas que permanece sendo reconhecida como uma condição rara7,18. 

Um estudo epidemiológico realizado na Europa, a partir da base de dados de vigilância 

europeia para anomalias congênitas, o EUROCAT, utilizou-se de um registro de 787 

casos de AMC entre os anos 1980 e 2006, encontrando uma prevalência de 8,5 para 

100.000 nascimentos. Maior prevalência foi percebida nos últimos anos do estudo, o 

que possivelmente ocorreu a partir do desenvolvimento de melhores ferramentas 

diagnósticas no decorrer das décadas15. 

Os dois tipos de AMC mais comuns são a amioplasia e a artrogripose distal que, 

juntas, correspondem a 50 a 65% dos diagnósticos19. A amioplasia ainda é descrita 

com prevalência mundial de 1 a cada 10.000 nascidos vivos7. No entanto, é 

constatado que, no Brasil, não existem estudos epidemiológicos sobre a frequência 

da Artrogripose Múltipla Congênita, fato que dificulta um direcionamento adequado 

para investigação e diagnóstico dessa condição no país20. 

Dessa forma, a partir dos dados epidemiológicos, ratifica-se que o diagnóstico mais 

preciso em crianças com AMC é essencial para determinar o padrão genético e o 

plano de tratamento adequado, bem como para compreender a história natural e o 

prognóstico dessas crianças5. 

 

3.3  Etiologias e classificações 

A etiologia da AMC é multifatorial e sabe-se que, independente da sua classificação, 

todas elas possuem a acinesia fetal como causa comum. A acinesia fetal ocorre 

quando os movimentos intrauterinos são reduzidos ou ausentes, geralmente surgindo 

na oitava semana de gravidez. A restrição de movimentos intrauterinos que se sucede 

por mais de 3 semanas já é suficiente para resultar em mal desenvolvimento dos 

músculos e tendões, acarretando redução da complacência da cápsula articular e 

ligamentos periarticulares com consequente fibrose e contratura das articulações 

determinadas pela posição passiva do membro. A gravidade da AMC é proporcional 

a quão cedo ocorre a restrição do movimento fetal na gravidez4,21.  
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Tendo em vista o complexo universo etiológico da Artrogripose Múltipla Congênita, 

até o momento não há um sistema de classificação único que seja capaz de abranger 

satisfatoriamente a AMC e é possível que não haja uma forma de classificação que 

abarque todas as necessidades que essa condição apresenta7. Nesse contexto, há 

diferentes classificações descritas pelos autores na tentativa de abarcar a 

heterogeneidade das etiologias e facilitar o diagnóstico. 

Em 1981, Judith Hall estabeleceu a primeira classificação pautada na apresentação 

clínica e envolvimento de outras áreas e sistemas. Sua classificação é dividida em 

três categorias, que englobam o tipo I, com envolvimento exclusivo dos membros; tipo 

II, com envolvimento dos membros e de outras áreas do corpo ou sistemas; e tipo III, 

com alterações no sistema nervoso central ou associados a déficit cognitivo. Essa 

classificação ainda é utilizada por diversos autores como base para novas 

classificações e protocolos de investigação21.  

Em 2009, Bamshad propôs uma classificação mais abrangente a partir da revisitação 

da anteriormente citada, incluindo formas de envolvimento articular distal e subtipos 

definidos. Segundo ele, é importante primeiramente averiguar se a criança possui 

função neurológica normal, que sugere a Amioplasia ou Artrogripose Distal, ou 

anormal, que indica desordens do sistema nervoso central ou periférico ou distúrbios 

neuromusculares. Dessa forma, sua classificação subdivide-se em amioplasia (I), 

artrogriposes distais (II) e artrogriposes sindrômicas associadas a doenças do sistema 

nervoso central (SNC) ou a outras doenças neurológicas (III)5. Essa é uma 

classificação que facilita o entendimento no momento do diagnóstico, uma vez que 

mais de 50% dos pacientes possui Amioplasia ou Artrogripose Distal19. 

Em 2019, Judith Hall reavalia as diversas classificações estabelecidas na literatura e 

ressalta a lacuna no desenvolvimento de uma classificação única suficientemente 

abrangente para as mais diferentes etiologias. Ela ressalta que os médicos, além de 

diagnosticar o paciente de acordo com classificações específicas, como as condições 

de Amioplasia, Artrogriposes Distais, Síndrome do Pterígio, Síndromes ligadas ao X, 

entre outras, devem também atentar para sinais físicos únicos e raros que possam ser 

úteis para identificar distúrbios específicos e realizar diagnósticos etiológicos mais 

precisos7. 
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Uma outra classificação explicitada por Judith Hall é a fundamentada nas etiologias 

da acinesia fetal, entretanto ela se constitui com maior dificuldade de categorização, 

já que algumas causas ainda não são bem determinadas, ao passo que algumas 

condições se encaixam em diferentes categorias. Essa classificação é dividida em 

fatores intrínsecos, os quais estão relacionados com a acinesia fetal e o 

desenvolvimento intrauterino, e fatores extrínsecos e ambientais, os quais levam em 

consideração fatores externos não relacionados com o feto em si. A figura 1 apresenta 

o fluxograma dos mecanismos causadores de acinesia fetal associados à Artrogripose 

baseado nessa categoria. Para além dessa classificação, temos outra forma de 

estratificação das causas de acinesia fetal, que é pautada nos processos etiológicos 

subjacente à disfunção do desenvolvimento, que incluem doenças miopáticas; 

doenças neuropáticas do sistema nervoso central ou sistema nervoso periférico; 

anormalidades neuromusculares da placa terminal; alterações do tecido conjuntivo; 

limitações de espaço intrauterino; doenças maternas; exposições maternas a fatores 

ambientais; comprometimento do suprimento de sangue na lactação ou na gravidez; 

distúrbios metabólicos; e distúrbios epigenéticos1.  

Figura 1 – Fluxograma dos mecanismos causadores de acinesia fetal 

Fonte: Adaptado de “Arthrogryposis (multiple congenital contractures): Diagnostic approach to etiology, 

classification, genetics, and general principles”, 2014. 

Assim, apesar da Terceira Conferência Internacional de Artrogripose ter demandado 

o desenvolvimento de um único sistema de classificação, o campo médico ainda se 
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encontra em transição para tal, uma vez que ainda não se alcançou uma classificação 

abrangente para a AMC, mas diversas classificações que se sobrepõem. O avanço 

dessa abordagem seria útil para o diagnóstico mais precoce, a definição da história 

natural e de terapias aprimoradas7.  

 

3.4  Diagnóstico e tratamento 

A suspeita para AMC pode ser levantada desde o momento intrauterino, a qual se 

identifica pela posição anormal das articulações ou percepção do movimento fetal 

diminuído através da Ultrassonografia (USG) realizada no pré-natal, não obstante 

apenas 25% dos diagnósticos sejam feitos prematuramente, uma vez que os 

movimentos fetais não são rotineiramente estudados no pré-natal1,8. As 

anormalidades referentes aos movimentos fetais podem ser identificadas na USG 

próximo à oitava semana de gestação, no entanto dificilmente são detectadas durante 

o primeiro trimestre, sendo mais comum identificar as contraturas articulares no 

segundo trimestre de gravidez pela maior facilidade de visualização22. Nesse sentido, 

a realização do pré-natal e acompanhamento da criança é fundamental para se 

estabelecer o diagnóstico etiológico, já que aproximadamente 60% destes são obtidos 

antes dos 2 anos de idade1. 

A AMC geralmente é diagnosticada no pós-natal baseada na apresentação clínica da 

criança. Uma vez levantada a suspeita de Artrogripose Múltipla Congênita, é 

indispensável estabelecer o diagnóstico etiológico da doença a partir de uma 

avaliação ampla e minuciosa do histórico materno, passado de gravidezes e partos, 

antecedentes pré-natais e neonatais, histórico familiar completo das últimas três 

gerações, exame físico completo focado nas articulações junto à avaliação 

neurológica detalhada. O histórico de complicações e a resposta a terapias também 

podem sugerir suspeitas de diagnósticos mais específicos. Além disso, exames 

complementares são úteis na investigação, como laboratoriais mais específicos tais 

quais estudos eletrofisiológicos, biópsia muscular ou nervosa e sequenciamento de 

genes, que podem colaborar no diagnóstico diferencial a partir da avaliação da 

condição de massa muscular e da integridade do material genético, bem como CPK, 

carnitina, ácido lático, transaminases em casos de fraqueza generalizada, massa 

muscular diminuída ou piora progressiva; a Ressonância Magnética (RM) pode ser 
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empregada para o diagnóstico de anormalidades cerebrais como ventriculomegalia e 

microcefalia, além do fornecimento de informações adicionais como atrofia muscular, 

escoliose, volume dos pulmões e contraturas; radiografia para avaliação de 

anormalidades ósseas; exames de imagem neurológicos são particularmente úteis 

para identificar anormalidades estruturais do SNC como fator precipitante para a 

Artrogripose e devem ser realizados pelo menos uma vez antes dos 4 anos de idade; 

arquivo de fotografias e vídeos seriados do paciente em diferentes posições e 

capturados cronologicamente em diferentes idades com a finalidade de avaliar a 

progressão e evolução da doença, sendo importantes para compreensão do quadro 

clínico e planejamentos terapêuticos como intervenções cirúrgicas e 

reabilitação1,8,23,24. 

Costa, em seu estudo epidemiológico realizado em Salvador dentre os períodos de 

2016 a 2020, concluiu que a coleta da história clínica de forma detalhada, com ênfase 

nos antecedentes maternos, gestacionais e neonatais, bem como exame físico 

cuidadoso com atenção aos diversos sistemas permitiam um maior direcionamento 

para investigações etiológicas dos pacientes envolvidos, por vezes não havendo 

necessidade da realização de exames de custos mais elevados20, o que ressalta o 

impacto de se obter maior conhecimento acerca da AMC a fim de aprimorar o 

diagnóstico e diminuir custos. 

A figura 2 apresenta fluxograma do protocolo de investigação que deve ser realizado 

de acordo com o tipo clínico (tipos I, II ou III) da AMC, tendo sido desenvolvido com o 

objetivo de padronizar as práticas diagnósticas para os profissionais21. 

Tendo sido estabelecido o diagnóstico de AMC, é importante que o tratamento seja 

instituído o mais rápido possível, preferencialmente nas primeiras horas de vida, pois, 

uma vez já realizado nos primeiros anos, a probabilidade dessa criança ter maior 

sucesso e maior independência no futuro são maiores3. A Organização Mundial de 

Saúde (OMS) recomenda que, desde a primeira abordagem, a equipe profissional 

avalie os domínios da estrutura e função corporal, atividades e participação, conforme 

descrito na Classificação Internacional de Funcionalidade25. Logo, a abordagem 

multidisciplinar deve ser priorizada a fim de detectar quaisquer impactos motores, 

respiratórios e nutricionais que promovam incapacidade e obstáculos para o 

desenvolvimento de qualidade de vida e deve ser continuada durante toda a infância 

e adolescência21,26. 
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Figura 2 – Fluxograma do protocolo de investigação para os tipos de Artrogripose 

Fonte: Adaptado de “Arthrogryposis in children: Etiological assessments and preparation of a protocol 

for etiological investigations”, 2018. 

O tratamento consiste em intervenções cirúrgicas ortopédicas com alargamento, 

posicionamento e uso de tala associado a fisioterapia intensiva, focada no treinamento 

funcional, no aumento de mobilidade articular e no desenvolvimento da força muscular 

no paciente com AMC. O apoio da equipe multidisciplinar é indispensável, devendo 

ser formada pelos mais diversos profissionais, como neurologistas, ortopedistas, 

cirurgiões, fisioterapeutas, enfermeiros, psicólogos, terapeutas ocupacionais, 

aconselhadores genéticos, assistentes sociais e, por vezes, cardiologistas, 

oftalmologistas e endocrinologistas. Principalmente para portadores com 

comprometimento neurológico, é necessário acompanhamento com psicólogo, 

fonoaudiólogo e terapeuta ocupacional para planejamento de suporte psicossocial 

adequado27,28.  

O prognóstico para os portadores da AMC depende da sua etiologia, da extensão das 

contraturas e das doenças associadas, mas tende a ter um bom prognóstico com o 

tratamento precoce e adequado, uma vez que essa é uma condição não progressiva29. 

Nesse sentido, devido à complexidade dessa condição, é imprescindível o diagnóstico 

e tratamento precoces com abordagem holística e multidisciplinar durante a vida do 

portador de AMC, pois essa intervenção acarretará qualidade de vida satisfatória para 

os portadores da Artrogripose Múltipla Congênita3. 
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3.5  Comprometimento das funções e da qualidade de vida 

Na população adulta portadora de AMC, diversos estudos evidenciam como o 

cotidiano é afetado pelo comprometimento físico, principalmente osteoarticular, 

decorrente da Artrogripose Múltipla Congênita. Nessa faixa etária, as dores articulares 

e musculares são um obstáculo significativo na vida dessa população, sendo muitas 

vezes necessário o uso de medicamentos para alívio destas. As funções cognitivas 

são comparáveis com a da população geral, contudo escores para funções motoras e 

físicas são expressivamente menores, evidenciando o sedentarismo e as dificuldades 

de locomoção, com uso de dispositivos de mobilidade variados a depender do nível 

de atividade realizada26,30,31.  

Um estudo realizado no Centro de Referências em Anomalias Congênitas em 

Grenoble avaliou as limitações nas atividades diárias em adultos com AMC e foi 

demonstrado que o desenvolvimento no setor cognitivo era satisfatório, porém as 

maiores dificuldades se mostraram nas funções motoras, como vestir as roupas, 

utilizar o banheiro e andar. Entretanto, o estudo mostrou que, apesar dessas 

limitações, a maioria dos pacientes adultos conseguem viver de forma relativamente 

independente e satisfatória, com algumas adaptações e reabilitação30. É nesse 

contexto que a Classificação Internacional de Funcionalidade (CIF) reforça que, para 

a otimização da função e minimização de incapacidade, é essencial a interação entre 

fatores biopsicossociais32, uma vez que os fatores limitantes se correlacionam entre 

si e influenciam nos diferentes âmbitos da vida do indivíduo adulto26. Dessa forma, a 

abordagem multidisciplinar a longo-prazo para portadores adultos da AMC é 

primordial, incluindo uma equipe com ortopedistas, fisioterapeutas, terapeutas 

ocupacionais, psiquiatras, neurologistas, enfermeiras e assistentes sociais a fim de 

que as limitações funcionais sejam reduzidas e, consequentemente, garanta-se uma 

melhor qualidade de vida. Entretanto, sabe-se que essa realidade ideal nem sempre 

está presente no cotidiano dos portadores de AMC26,31. 

Para a população pediátrica, a literatura ressalta a importância do tratamento precoce 

para ações corretivas e reabilitativas, principalmente por garantir melhores resultados 

nos primeiros meses de vida3. Ademais, a reabilitação que se inicia precocemente e 

é acompanhada de exercícios diários estimulados pelos cuidadores, junto à equipe 

multidisciplinar, garante à criança com AMC a oportunidade de melhorar a amplitude 

dos seus movimentos articulares e reduzir a necessidade de correções cirúrgicas 
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invasivas radicais a posteriori, bem como faz-se essencial para auxiliar esses 

portadores a garantir maior independência e participação na sociedade na vida adulta. 

O desenvolvimento da deambulação possui um papel importante na reabilitação 

dessa população, principalmente no que diz respeito à independência3,33. Entretanto, 

a transição das crianças portadoras de Artrogripose Múltipla Congênita para a vida 

adulta possui muitos obstáculos para o desenvolvimento das funções e a otimização 

da qualidade de vida12, principalmente pela necessidade de centros especializados 

para o tratamento, sendo importante destacar que estudos que avaliem a frequência 

da AMC e o desenvolvimento da qualidade de vida das crianças portadoras dessa 

condição não existem no Brasil até o momento20. 

Apesar de haver limitações funcionais significativas, boa parte dos pacientes com 

AMC têm graduações, ocupações profissionais, relacionamentos afetivos e relativo 

grau de independência26 e tais fatos demonstram a importância do diagnóstico e 

tratamento precoces e do desenvolvimento de estudos acerca da Artrogripose Múltipla 

Congênita, uma vez que estes permitem que a condição seja cada vez menos limitante 

na vida desses pacientes.  

 

3.6  O questionário PEDI-CAT 

O Pediatric Evaluation of Disability Inventory-Computer Adaptive Test (PEDI-CAT) é 

um questionário que foi adaptado para o software CAT a partir do modelo impresso 

pré-existente Pediatric Evaluation of Disability Inventory (PEDI). O processo de 

adaptação se deu a partir do desenvolvimento de um banco de dados com faixa etária 

mais ampla e escala de resposta adaptada de dois pontos para uma escala com 

quatro pontos de dificuldade. Ele foi criado com o objetivo de avaliar, de forma eficiente 

e acurada, atrasos e limitações funcionais e mensurar possíveis mudanças no 

desenvolvimento das funções em pacientes até 20 anos, sendo uma avaliação 

funcional fundamentada na Classificação Internacional de Funcionalidade, 

Incapacidade e Saúde (CIF) e é aplicado a partir de 4 domínios (atividades diárias, 

mobilidade, social/cognitivo e responsabilidade). Esse questionário foi validado para 

pacientes com deficiências motoras e cognitivas, tendo suas propriedades 

psicométricas bem descritas em diversos estudos, incluindo validade e 

confiabilidade34–36. 
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O uso da plataforma CAT permite que sejam fornecidas pontuações precisas de forma 

eficiente, uma vez que, por utilizar o modelo estatístico de Teoria de Resposta ao Item 

(TRI), ele minimiza o número de itens administrados para resposta, ao passo que 

especifica e individualiza os itens mais apropriados para cada paciente. Medidas de 

avaliação que utilizam o TRI tendem a fornecer uma avaliação mais acurada e reduz 

a carga daqueles que as respondem36. 

Já foram realizados estudos com o uso do PEDI-CAT como instrumento de avaliação 

em pacientes com Atrofia Muscular Espinhal (AME) e paralisia cerebral35,37, 

mostrando-se eficiente na avaliação de atrasos motores e cognitivos. Contudo, até o 

dado momento, não foram encontrados estudos na literatura que avaliem as 

limitações funcionais através do PEDI-CAT em crianças e jovens com AMC. 

Nos estudos realizados para avaliar as propriedades psicométricas do PEDI-CAT, 

demonstrou-se como válido e confiável e bem aceito pelos cuidadores das crianças e 

com potencial para que os resultados obtidos a partir dele sejam úteis aos 

profissionais no manejo nos serviços de reabilitação, na identificação do nível 

funcional dos pacientes, nas tomadas de decisões, nos tratamentos mais direcionados 

e eficientes e no impacto científico para intervenções em pesquisa34,38. 
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4 MATERIAIS E MÉTODOS 

4.1  Desenho de estudo 

Estudo transversal e descritivo. 

 

4.2  Local, duração e período de estudo 

O referido estudo foi realizado no Ambulatório de Doenças Neuromusculares do 

Bahiana Saúde, vinculado ao SUS, localizado no bairro de Brotas, na cidade de 

Salvador, Bahia, durante o período de janeiro a agosto de 2022. O local presta 

serviços de atendimento para diagnóstico e tratamento de doenças neuromusculares, 

epilepsia e HTLV, sendo composto por uma equipe multidisciplinar composta por 

profissionais da Neurologia, Fonoaudiologia, Fisioterapia motora e respiratória, 

Psicologia, Terapia Ocupacional, Nutrição e Enfermagem. 

 

4.3  População do estudo 

População alvo: Pacientes com Artrogripose Múltipla Congênita (AMC). 

População acessível: Pacientes com diagnóstico clínico de Artrogripose Múltipla 

Congênita acompanhados regularmente no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares do Bahiana Saúde. 

Critérios de inclusão: 

• Diagnóstico primário de AMC de quaisquer etiologias 

• Idade menor ou igual a 20 anos 

Critérios de exclusão: 

• Indivíduos que não puderam ou não conseguiram completar o preenchimento 

do questionário PEDI-CAT. 

Tamanho e Seleção amostral: A amostra do estudo foi de conveniência, pois foram 

convidados todos os pacientes diagnosticados com AMC e regularmente matriculados 

e acompanhados no Ambulatório de Doenças Neuromusculares.  

Fonte de dados: Os dados para realização do estudo são primários a partir da 
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aplicação do questionário PEDI-CAT. 

 

4.4  Instrumento de coleta de dados 

Foi utilizado o questionário Pediatric Evaluation of Disability Inventory em sua versão 

adaptada para computador (PEDI-CAT) e para língua portuguesa. Este questionário 

conta com um banco de 276 itens e mede habilidades a partir de 4 domínios como 

Atividades Diárias, Mobilidade, Social/Cognitivo e Responsabilidade, que são 

independentes entre si. O domínio Atividades Diárias conta com 68 itens em 4 áreas 

de conteúdo, incluindo vestir-se, manutenção da higiene, tarefas domésticas e 

refeições alimentares. O domínio Mobilidade conta com 75 itens em 4 áreas de 

conteúdo como movimentos básicos e transferências, fica em pé e fazer caminhadas, 

passos e inclinações, corridas e esportes, além de 10 itens adicionais para avaliar 

crianças que utilizam dispositivos de mobilidade. O domínio Social/Cognitivo conta 

com 60 itens em 4 áreas de conteúdo, incluindo interação, comunicação, cognição 

diária e autogestão. O domínio Responsabilidade deve ser administrado apenas em 

crianças a partir de 3 anos e utiliza 51 itens em 4 áreas de conteúdo, como 

organização e planejamento, necessidades diárias, gestão de saúde e manter-se 

seguro.  

A escala de resposta para os 3 primeiros domínios é realizada a partir de uma escala 

de dificuldade de 4 pontos que vão de “incapaz” a “fácil”, enquanto o último domínio 

possui sua própria escala de responsabilidade de 5 pontos com respostas que vão de 

“adulto/cuidador tem total responsabilidade” a “criança assume total responsabilidade 

sem qualquer direção, supervisão ou orientação de um adulto/cuidador”. Os itens de 

cada domínio possuem linguagem clara e acessível, com exemplos e ilustrações para 

melhor compreensão da intenção de cada item. Junto aos 4 domínios, serão aplicados 

os filtros de idade e sexo.  

Existem duas modalidades do PEDI-CAT, sendo elas o “Speedy CAT”, que é uma 

versão mais rápida e precisa do questionário e aplica em média 15 itens por domínio, 

e o “Content-Balanced CAT”, que é mais completo e inclui em média 30 itens por 

domínio. 

O questionário é analisado através de software específico, que utiliza o modelo 

estatístico de Teoria de Resposta ao Item (TRI), objetivando estimar as habilidades 
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da criança a partir de um número mínimo dos itens mais relevantes ou um número 

definido de itens dentro de cada domínio. Todos os entrevistados iniciam com o 

mesmo item em cada domínio no intervalo médio de dificuldade e a resposta a esse 

item irá ditar se o item que aparecerá em seguida será um mais difícil ou mais fácil, 

adaptando-se assim os itens à criança e evitando itens irrelevantes. 

O relatório gerado a partir da aplicação do questionário produz três tipos de escores 

para interpretação de seus resultados, sendo eles o escore contínuo (scaled scores), 

o escore normativo (score-T) e o percentil por idade (age percentiles), que são obtidos 

para cada domínio separadamente e de forma independente entre si.  O escore T e o 

percentil são padrões normativos que descrevem o desempenho da criança em 

comparação com outras da mesma idade em intervalos de 1 ano, enquanto o escore 

contínuo é escalonado e avalia o desempenho da criança em relação a ela mesma. 

Como o PEDI-CAT é um questionário internacional, seus escores normativos refletem 

a população pediátrica geral dos Estados Unidos. 

Para os escores T, a média para cada faixa etária é 50, com desvio padrão de 10 e, 

geralmente, os escores T entre 30 e 70 são considerados dentro da faixa esperada 

para idade, enquanto pontuações abaixo de 30 indicam diminuição da capacidade 

funcional em comparação ao esperado para faixa etária e acima de 70 indicam 

pontuações acima do esperado. Crianças com habilidades funcionais muito atrasadas 

podem receber pontuação no intervalo negativo, indicando que estão no extremo da 

distribuição para faixa etária.  

Para o percentil por idade, cada criança em sua faixa etária específica tem um 

percentil definido. Para crianças menores de 10 anos e 11 meses, são dados percentis 

exatos e, para crianças acima de 11 anos, são dados faixas de percentis de <5, 5~25, 

25~50, 50~75, 75~95 e > 95. Nesse último caso, se a criança pontuar abaixo do 

percentil 5 (<5), é considerada “abaixo da média”, se 5~25, é considerada “média 

baixa” e assim sucessivamente.  

Dentro do questionário, utiliza-se filtros de idade, sexo e dispositivos de mobilidade a 

fim de que as perguntas se adaptem a partir de tais especificidades. Dentre os 

dispositivos de mobilidade, o PEDI-CAT considera uso de andador, muleta, bengala, 

cadeira de rodas manual não conduzida por si mesmo, cadeira de rodas manual 

conduzida por si mesmo e cadeira de rodas motorizada. 
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4.5  Procedimento da coleta de dados 

Todos participaram mediante prévia explicação do objetivo do estudo e da assinatura 

do Termo de Assentimento dos Pais/Responsáveis e do Termo de Consentimento, 

com obtenção do consentimento presencialmente. Num segundo momento, o 

paciente ou os seus responsáveis foram entrevistados pelos pesquisadores em sala 

reservada, sem tempo mínimo para completar o questionário, no mesmo dia do 

atendimento presencial com a equipe multidisciplinar do ambulatório. Nos casos de 

indisponibilidade presencial, a entrevista foi realizada telepresencialmente, através da 

plataforma Zoom, sob mesmas condições. As avaliações foram feitas de modo que 

atendessem a disponibilidade dos pacientes, sem que interferissem em sua rotina e 

nos horários de atendimento. Os resultados obtidos foram coletados através da 

plataforma Q-Global, que abarca o software do PEDI-CAT na modalidade Speedy em 

sua versão online, os quais foram produzidos instantaneamente e acrescidos às 

informações complementares dos prontuários eletrônicos para análise e discussão no 

dado estudo.  

 

4.6  Variáveis  

• Idade 

• Sexo 

• Procedência 

• Diagnósticos etiológicos 

• Realização de cirurgias prévias 

• Acompanhamento multidisciplinar: fisioterapia, terapia ocupacional, psicologia, 

fonoaudiologia, ortopedia, genética e pediatria. 

• Uso de dispositivos de auxílio e de locomoção: órtese, bengala, muletas e 

cadeira de rodas. 

• Atividades diárias 

• Mobilidade 

• Social/Cognitivo 

• Responsabilidade 
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4.7  Plano de análise de dados 

Os dados foram transferidos para planilha Excel e, por sua vez, processados e 

analisados no Software Estatístico SPSS (Statistical Package for Social Science), 

versão 25.0 da Plataforma Windows. Foram realizadas análises descritivas, utilizando-

se medidas de frequência simples e percentual para variáveis categóricas e medidas 

de tendência central e de dispersão para expressar a variável quantitativa idade. Já 

para as variáveis relacionadas aos domínios do questionário PEDI-CAT, foram 

utilizadas medidas de tendência central e de dispersão e os resultados em relação à 

amostra normativa do instrumento. Os resultados do escore-T <10 foram 

considerados como 0 no cálculo estatístico. 

 

4.8  Aspectos éticos 

O projeto foi submetido e aprovado pelo Comitê de Ética como parte do seguinte 

estudo “Fatores associados a qualidade de vida relacionada à saúde em indivíduos 

com Artrogripose Múltipla Congênita na comunidade: estudo transversal”, sob o 

número de CAAE 38809620.7.0000.5544 e número do Parecer 4.650.609, 

obedecendo rigorosamente a Resolução 466/12 do Conselho Nacional de Saúde. Os 

participantes foram informados de forma clara sobre o estudo e sua participação e 

todos assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. 
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5 RESULTADOS 

Foram recrutados 17 pacientes matriculados no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares da Escola Bahiana de Medicina e Saúde Pública (EBMSP) com o 

diagnóstico de Artrogripose Múltipla Congênita. Todos atenderam aos critérios de 

inclusão e 4 pacientes foram excluídos pelos critérios de exclusão dada a 

impossibilidade de responder o questionário no período do estudo. 

Em relação ao perfil demográfico, 5 pacientes eram do sexo masculino (38,5%) e 8 

pacientes do sexo feminino (61,5%). A idade variou de 1 a 15 anos, sendo que sua 

média entre os participantes foi em anos de 6,7±4,1 (Tabela 01). 

Tabela 01. Perfil demográfico dos pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças 
Neuromusculares da EBMSP janeiro-setembro 2022. 

Variáveis (n) Porcentagem (%) 

Sexo   
Masculino 5 38,5 
Feminino 8 61,5 
Idade (em anos)  6,7±4,1 

Fonte: próprio autor   

 

Os participantes foram procedentes de 8 cidades de diferentes regiões da Bahia, 

sendo a maioria (38,5%) de Salvador (Tabela 02).  

Tabela 02. Procedência dos pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças 
Neuromusculares da EBMSP janeiro-setembro 2022. 

Procedência (n) Porcentagem (%) 

Salvador 5 38,5 
Feira de Santana 2 15,4 
Barrocas 1 7,7 
Camaçari 1 7,7 
Dom Macedo Costa 1 7,7 
Ipiaú 1 7,7 
Itiuba 1 7,7 
Rafael Jambeiro 1 7,7 

Fonte: próprio autor   

 

Dentre os pacientes do estudo, foram observadas diversas etiologias relacionadas à 

AMC, descritas na Tabela 03. A Artrogripose Distal constituiu-se como etiologia mais 

prevalente com 2 casos (15,4%), seguida pela Síndrome de Escobar também com 2 

casos (25,4%). Contudo, em 3 dos 13 pacientes (23,1%) não foi possível esclarecer o 

diagnóstico etiológico. As demais etiologias ocorreram como casos isolados. 
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Tabela 03. Diagnóstico etiológico dos pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças 
Neuromusculares da EBMSP janeiro-agosto 2022. 

Diagnóstico etiológico (n) Porcentagem (%) 

Em investigação 3 23,1 
Artrogripose distal 2 15,4 
Síndrome de Escobar 2 15,4 
Artrogripose de MMSS 1 7,7 
Distrofia Muscular Congênita 
Merosina-Negativa 

1 7,7 

Miopatia Central Core 1 7,7 
Miopatia Congênita 1 7,7 
Miopatia Tipo Multi Minicore 1 7,7 
Síndrome de Beals 1 7,7 

Fonte: próprio autor   

 

Em relação ao acompanhamento multidisciplinar (Gráfico 01), todos os pacientes 

possuem algum tipo de acompanhamento regular em outros serviços fora do 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares, sendo que a ortopedia é serviço mais 

frequentado (61,5%) seguido da fisioterapia (53,8%). Em contrapartida, o serviço 

menos frequentado pelos pacientes é a terapia ocupacional. 

Gráfico 01. Acompanhamento multidisciplinar dentre os pacientes com AMC assistidos no Ambulatório 
de Doenças Neuromusculares da EBMSP janeiro-agosto 2022. 

 

Em relação às cirurgias prévias realizadas decorrentes da Artrogripose Múltipla 

Congênita, 7 dos 13 pacientes (53,8%) já foram submetidos a procedimentos 

cirúrgicos por conta da condição, sendo a maioria cirurgias ortopédicas. Já para 

auxílio da mobilidade, 7 pacientes fazem uso de dispositivos de auxílio como órtese, 
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mas nenhum faz uso de outros dispositivos como andador, bengala e muletas. Dos 

pacientes que fazem uso da órtese, apenas 1 necessita desta para locomoção. Já ao 

uso de cadeira de rodas, 1 paciente da amostra faz uso de cadeira de rodas manual 

para locomoção.  

Utilizando os dados resultantes do questionário PEDI-CAT, foi possível avaliar a 

incapacidade em quatro domínios pré-estabelecidos pelo questionário. Dos 13 

pacientes, 3 não foram avaliados no domínio Responsabilidade pela limitação da 

idade menor que 3 anos. Em relação às limitações dos pacientes, temos que o 

paciente 9 necessitava da órtese para sua locomoção, sendo considerado no 

questionário como uso de muletas, e o paciente 8 fazia uso de cadeira de rodas 

manual não conduzida por si mesmo, além de ser traqueostomizado e 

gastrostomizado.  

Dentro do escore-T normativo, é considerado um resultado dentro do esperado para 

a faixa-etária aqueles que pontuem com média de 50 (±10). Assim, estão descritos os 

resultados individuais de cada paciente e a mediana obtida destes em seus 

respectivos domínios na Tabela 04, na qual observamos a mediana entre os 

participantes de 44,0 [IQ: 34-48] para o domínio Atividades Diárias e 52,0 [IQ: 39-54] 

para o domínio Social/Cognitivo. A maior mediana foi atribuída ao domínio 

Responsabilidade, com valor de 58,5 [IQ: 52,5-64,5], enquanto a menor mediana foi 

observada no domínio Mobilidade, com valor de 24,0 [IQ: 0-40].  

Tabela 04. Descrição da pontuação obtida segundo escore-T normativo e percentil nos domínios do 
PEDI-CAT aplicado nos pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças 
Neuromusculares da EBMSP julho-setembro 2022. 

Pacientes Atividades 
Diárias 

Mobilidade Social/Cognitivo Responsabilidade 

1  49 (41%*) 43 (21%*) 52 (52%*) 66 (95%*) 
2  44 (24%*) 36 (7%*) 48 (45%*) 64 (91%*) 
3  47 (35%*) 62 (94%*) 55 (73%*) - 
4  45 (25%*) 24 (2%*) 43 (23%*) 59 (86%*) 
5  38 (10%*) <10 (<1%*) 52 (60%*) 51 (49%*) 
6  55 (70%*) 37 (11%*) 53 (58%*) - 
7  46 (33%*) 27 (3%*) 54 (62%*) - 
8  <10 (<1%*) <10 (<1%*) 16 (<1%*) 14 (<1%*) 
9  32 (<5%*) <10 (<5%*) 48 (25-50%*) 58 (50-75%*) 
10 36 (9%*) 16 (<1%*) 54 (60%*) 54 (63%*) 
11 50 (53%*) 45 (31%*) 54 (66%*) 66 (95%*) 
12 39 (14%*) 12 (<1%*) 35 (8%*) 61 (86%*) 
13 <10 (<5%*) <10 (<5%*) 34 (5-25%*) 53 (50-75%*) 
Mediana [IQ] 44,0 [34-48] 24,0 [0-40] 52,0 [39-54] 58,5 [52,5-64,5] 

Fonte: próprio autor a partir da utilização do Pediatric Evaluation Disability Inventory Computer 
Adaptive Test (PEDI-CAT) 
*Percentual relacionado ao percentil por idade do PEDI-CAT 



30 
 

 

Em Atividades Diárias, 6 dos 13 pacientes (46,2%) pontuaram abaixo do esperado 

para sua faixa etária. Destes pacientes, os itens perguntados no domínio que 

apresentaram maior dificuldade, considerando as tarefas como incapaz, difícil ou 

pouco difícil, foram “coloca o cadarço nos tênis ou nas botas”, “usa um abridor de latas 

para abrir uma lata”, “descasca alimentos, tais como batata ou cenoura”, “veste, fecha 

ou abotoa calças” e “durante as refeições, corta legumes ou carne usando garfo e faca 

de mesa” (Tabela 05). Tais dificuldades nessas áreas exploradas nos itens 

evidenciam maior comprometimento de movimentos motores de membros superiores, 

principalmente os relacionados aos movimentos finos. 

Tabela 05. Resposta aos itens no domínio Atividades Diárias do questionário PEDI-CAT aplicado 
nos pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares da EBMSP julho-
setembro 2022. 

Resposta aos itens em Atividades Diárias (n) Porcentagem** (%) 

“Coloca o cadarço nos tênis ou nas botas”   
Incapaz 4 80% 
Difícil/Um pouco difícil 0 0% 
Total de respostas* 5  

“Usa um abridor de latas para abrir uma lata”   
Incapaz 3 100% 
Difícil/Um pouco difícil 0 0% 
Total de respostas* 3  

“Descasca alimentos, tais como batata ou 
cenoura” 

  
 

Incapaz 3 75% 
Difícil/Um pouco difícil 0 0% 
Total de respostas* 4  

“Veste, fecha ou abotoa calças”   
Incapaz 2 40% 
Difícil/Um pouco difícil 2 40% 
Total de respostas* 5  

“Durante as refeições, corta legumes ou carne 
usando garfo e faca de mesa” 

  

Incapaz 0 0% 
Difícil/Um pouco difícil 3 60% 
Total de respostas* 5  

Total de pacientes 6 46,2% 

Fonte: próprio autor a partir da utilização do Pediatric Evaluation Disability Inventory Computer 
Adaptive Test (PEDI-CAT) 
*Total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado para quais foi realizada a 
pergunta durante a aplicação do questionário PEDI-CAT. 
**Porcentagem dentre o total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado ao 
item correspondente 

 

Em Mobilidade, 10 dos 13 pacientes (76,9%) pontuaram abaixo do esperado para sua 

faixa etária. Destes pacientes, os itens perguntados que a maioria apresentou 

dificuldade, considerando as tarefas como “incapaz” ou “difícil”, foram “sobe um lance 

de escadas sem segurar no corrimão”, “desce um lance de escadas sem segurar no 
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corrimão”, “entra e sai de um carro”, “entra e sai de uma van, caminhão ou veículos 

altos”. Ainda tiveram 3 pacientes que não deambulam, apresentando dificuldade em 

tarefas mais simples como “fica em pé por alguns minutos”, “sobe e desce da própria 

cama” e “sobe em um sofá ou cadeira de tamanho adulto” (Tabela 06). Tais 

dificuldades nas áreas exploradas desse domínio demonstram maior dificuldade em 

movimentos de extensão e flexão de porções dos membros inferiores como joelhos e 

tornozelos, bem como diminuição de força e tônus muscular com variação da 

gravidade de comprometimento proporcional ao grau de dificuldade dos itens.  

Tabela 06. Resposta aos itens no domínio Mobilidade do questionário PEDI-CAT aplicado nos 
pacientes com AMC assistidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares da EBMSP julho-
setembro 2022. 

Resposta aos itens em Mobilidade (n) Porcentagem** (%) 

“Sobe um lance de escadas sem segurar no 
corrimão” 

  

Incapaz 1 14,3% 
Difícil/Um pouco difícil 6 85,7% 
Total de respostas* 7  

“Desce um lance de escadas sem segurar no 
corrimão” 

  

Incapaz 1 14,3% 
Difícil/Um pouco difícil 5 71,4% 
Total de respostas* 7  

“Entra e sai de um carro”   
Incapaz 0 0% 
Difícil/Um pouco difícil 6 75% 
Total de respostas* 8  

“Entra e sai de uma van, caminhão ou veículos 
altos” 

  

Incapaz 0 0% 
Difícil/Um pouco difícil 5 100% 
Total de respostas* 5  

“Fica em pé por alguns minutos”   
Incapaz 2 20% 
Difícil/Um pouco difícil 1 10% 
Total de respostas* 10  

“Sobe e desce da própria cama”   
Incapaz 2 50% 
Difícil/Um pouco difícil 1 25% 
Total de respostas* 4  

“Sobe em um sofá ou cadeira de tamanho 
adulto” 

  

Incapaz 2 66,7% 
Difícil/Um pouco difícil 0 0% 
Total de respostas* 3  

Total de pacientes 10 76,9% 

Fonte: próprio autor a partir da utilização do Pediatric Evaluation Disability Inventory Computer 
Adaptive Test (PEDI-CAT) 
*Total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado para quais foi realizada a 
pergunta durante a aplicação do questionário PEDI-CAT. 
**Porcentagem dentre o total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado ao 
item correspondente 
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Em Social/Cognitivo, 3 pacientes (23%) pontuaram abaixo do esperado, sendo que os 

itens que a maioria apresentou dificuldade, pontuando como “incapaz” ou “difícil” 

foram aqueles relacionados à escrita, como “escreve uma lista de 3 a 4 palavras de 

forma legível”, “escreve bilhetes curtos ou envia mensagens de texto ou e-mail” e 

“escreve um trabalho escolar de 2 a 3 páginas escritas ou digitadas”. Essas 

dificuldades evidenciadas estão correlacionadas com a dificuldade motora para 

realizar o movimento fino da escrita e à fraqueza muscular, não estando diretamente 

relacionado com o atraso cognitivo. 

Em Responsabilidade, apenas a paciente 8 pontuou abaixo do esperado para a faixa 

etária, enquanto 99,9% dos pacientes assumem responsabilidades tais quais 

esperadas para sua faixa etária. 
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6 DISCUSSÃO 

A Artrogripose Múltipla Congênita é uma síndrome caracterizada por múltiplas 

contraturas articulares não progressivas, que envolvem estruturas do tecido 

conjuntivo, ósseo e articular1. É uma síndrome rara, que necessita de um diagnóstico 

etiológico complexo e o tratamento multidisciplinar precoce é crucial para que o 

portador da condição tenha melhor desenvolvimento de suas funções e da sua 

qualidade de vida39. Por envolver centenas de etiologias40, as manifestações clínicas 

são variadas, com diferentes graus de gravidade e comprometimento e, por esse 

motivo, não há um consenso sobre sua classificação e há grande dificuldade para seu 

diagnóstico 7,19. Pacientes com AMC convivem com limitações funcionais importantes, 

sobretudo motoras e físicas por conta do comprometimento osteoarticular e 

muscular26. O presente estudo ratificou esses dados da literatura, evidenciando que 

as funções motoras são as mais comprometidas, enquanto as funções cognitivas e 

sociais não demonstraram diferença em relação à população geral.  

Neste estudo, observou-se um predomínio de pacientes do sexo feminino (61,5%). 

Dentre os estudos que abordam a prevalência da AMC no âmbito mundial, alguns 

evidenciam predomínio do sexo masculino21, enquanto outros demonstraram 

distribuição semelhante entre os sexos10,14,15,18. Assim, não há uma conclusão 

significativa em relação à prevalência entre os sexos, sendo provável que não haja 

prevalência significativamente diferente entre os sexos. 

O presente estudo evidenciou que a maioria dos pacientes são procedentes de 

Salvador (38,5%) em relação à distribuição heterogênea dos casos no interior da 

Bahia. Tal comportamento pode ser explicado por Salvador ser um grande centro com 

maiores recursos e profissionais habilitados para o diagnóstico da Artrogripose, 

principalmente pelo fato de o Ambulatório de Doenças Neuromusculares do Bahiana 

Saúde ser o principal serviço de referência para tal condição no estado. Não há dados 

na literatura sobre essa distribuição no Brasil, mas cenário semelhante foi observado 

internacionalmente e descrito por Hoff et al. na Europa, onde há distribuição 

heterogênea e focalizada nos grandes centros urbanos15. 

A Artrogripose Múltipla Congênita compreende mais de 400 etiologias, o que explica 

a heterogeneidade de diagnósticos etiológicos encontrados entre os pacientes deste 

estudo. Dentre esses, a Artrogripose Distal e a Síndrome de Escobar demonstraram 

ser as etiologias mais prevalentes. Além disso, foi constatado que 23,1% dos 
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pacientes ainda estão em processo de investigação etiológica, o que ratifica a 

complexidade do diagnóstico para essa condição.  Já na literatura, autores como Hall 

et al.41, Bamshad et al.5 e Kimber42 descreveram a Amioplasia e a Artrogripose Distal 

como as duas etiologias mais comuns, sendo a primeira ainda mais prevalente. Já 

Oncel et al.43 demonstrou, em seu estudo realizado num serviço de neuropediatria na 

Turquia, a Artrogripose distal como a principal etiologia, seguida da Amioplasia. Em 

relação às outras etiologias, estudos na literatura evidenciaram resultados 

semelhantes, com alta heterogeneidade etiológica e clínica10,18,28,44. Essa variedade 

etiológica impacta numa característica marcante da AMC, a individualidade quanto às 

manifestações clínicas da condição, que depende não só da etiologia, mas de 

aspectos biopsicossociais de cada indivíduo45. 

O diagnóstico precoce e o acompanhamento multidisciplinar a curto e a longo prazo 

para os pacientes com Artrogripose Múltipla Congênita são imprescindíveis para 

garantir melhor desenvolvimento das funções e, consequentemente, maior qualidade 

de vida4,46. Estudos demonstraram que, mesmo com apresentações clínicas mais 

graves, crianças com AMC podem atingir um nível de funcionalidade maior se 

iniciarem o tratamento precoce e individualizado47,48.  

A Artrogripose possui uma ampla variedade de manifestações clínicas, mas, em sua 

maioria, observamos comprometimento de articulações e tendões, hipotonia e atrofia 

muscular, micrognatia e escolioses49,50, por isso serviços como ortopedia e fisioterapia 

costumam ter alta demanda para reabilitação desses pacientes51. No presente estudo, 

resultados semelhantes foram observados, nos quais a ortopedia é o serviço mais 

frequentado (61,5%), seguido da fisioterapia (53,8%), o que se deve ao maior 

comprometimento osteoarticular que a condição oferece, trazendo maior necessidade 

e urgência à frequência regular nesses serviços. Em contrapartida, apesar da 

importância de serviços como psicologia e terapia ocupacional para desenvolvimento 

da criança em suas atividades diárias e interações sociais27, esses são os menos 

frequentados nesse estudo, evidenciando que, na população pediátrica, pode haver 

menor conscientização por parte de seus cuidadores sobre os impactos psicológicos 

e sociais secundários à condição.  

Pelos comprometimentos clínicos trazidos pela Artrogripose Múltipla Congênita, o 

tratamento cirúrgico se torna indispensável em muitos casos29,52, principalmente de 

ordem ortopédica como cirurgias corretivas em pés tortos, liberação de tendões e 
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tecidos moles, alongamentos de músculos extensores em membros superiores e 

inferiores e deformidades oriundas da escoliose. A maioria dos pacientes necessitam 

de múltiplas cirurgias corretivas8, como demonstrado na coorte de Hansen-Jaumart et 

al.53, que constatou a realização de 496 cirurgias dentre os 114 pacientes, 

destacando-se as ortopédicas para pés e tornozelos. Corroborando com os dados da 

literatura sobre o tema27,28, o presente estudo evidenciou que 53,8% dos pacientes já 

realizaram alguma cirurgia. Pelo mesmo motivo, o uso de órteses é comum na maioria 

dos portadores da AMC, pois essa é uma das abordagens para reabilitação dos 

pacientes a fim de obter melhora das funções e posicionamento dos membros, como 

evidenciado pela revisão integrativa de Batista KT et al54. Semelhante à literatura, a 

maioria dos pacientes neste estudo fazem uso de órtese como abordagem 

reabilitativa11. 

O uso do PEDI-CAT no presente estudo objetivou utilizar um instrumento de validação 

internacional para avaliar a incapacidade na Artrogripose Múltipla Congênita dentre 

os aspectos de mobilidade, cognitivo, social, nível de independência e realização de 

atividades diárias38,55–57. Foi evidenciado que o maior comprometimento desses 

pacientes foi nos domínios Mobilidade (76,9%) e Atividades Diárias (46,2%), com 

menores escores relacionados à função motora e física por comprometimento tanto 

de membros inferiores quanto superiores. No domínio Social/Cognitivo, os escores 

demonstraram ser compatíveis em relação à população geral, mas foi observado, 

através das respostas aos itens, que as dificuldades relatadas não estão 

necessariamente correlacionadas com o comprometimento cognitivo, mas ao 

comprometimento dos movimentos de preensão e função motora fina, que são 

secundários às contraturas congênitas e subdesenvolvimento do músculo58.  

Hansen-Jaumard et al.53 constatou que pacientes com comprometimento de membros 

superiores como ombros e cotovelos possuem menor independência para realizar 

atividades diárias de autocuidado, isto é, o maior comprometimento de membros 

superiores é um fator predisponente para comprometimento da independência. Esse 

fato também foi observado no presente estudo, uma vez que atividades essenciais 

como alimentar-se, vestir-se e escrever demonstraram ser comprometidas e estão 

diretamente relacionadas com a menor funcionalidade dos membros superiores. 

Não existem dados na literatura sobre algum estudo que avalie a funcionalidade na 

Artrogripose Múltipla Congênita através do PEDI-CAT. Entretanto, já foram publicados 
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trabalhos semelhantes com a utilização de outros instrumentos, que obtiveram 

resultados congruentes com os encontrados neste estudo, demonstrando menor 

funcionalidade motora, mas com escores cognitivos e sociais compatíveis aos da 

população geral11,12,25,30. Outros dois estudos que utilizaram o PEDI-CAT para avaliar 

pacientes com Atrofia Muscular Espinhal35 e paralisia cerebral59 também 

apresentaram resultados semelhantes aos apresentados no dado estudo. 

Neste estudo, os escores relacionados ao domínio Responsabilidade também foram 

compatíveis com a população geral, indicando que o nível de independência e 

sociabilidade estavam de acordo com a faixa-etária dos pacientes. Na literatura, Wall 

et al.58 utilizou dois questionários para investigar a funcionalidade e os fatores 

psicossociais em pacientes com AMC e concluiu que estes possuem baixa 

funcionalidade de seus membros superiores, mas possuem relações sociais e 

desenvolvimento emocional consistentes com a população geral. Sodergard et al60, 

em sua coorte, relatou que os pacientes com AMC conseguem manter boa interação 

social, participando de atividades que correspondem às suas necessidades, além de 

evidenciar que a inteligência nesses pacientes eram dentro dos padrões de 

normalidade. Em contrapartida, Elfassy et al.46 evidenciou que, apesar dos cuidadores 

dos portadores de AMC considerarem que eles possuem boa inserção social, os 

próprios pacientes demonstraram preocupações quanto às suas limitações serem 

obstáculos em sua vida, especialmente em momentos de transição da juventude.  

Por fim, foi percebida grande discrepância entre os escores dos pacientes nos 

domínios Atividades Diárias e Mobilidade, possivelmente pelas diferentes e 

complexas etiologias que cursam com variados graus de comprometimento, junto à 

assiduidade ou não no acompanhamento multidisciplinar a longo prazo, que é descrito 

como imprescindível para garantir maior funcionalidade nesses pacientes4.  

As limitações encontradas durante a realização do dado estudo envolvem a 

estruturação do sistema de saúde, a prevalência da doença na população e o uso do 

questionário PEDI-CAT. A AMC é uma doença rara e não foi possível constituir 

amostra significativa para análise, além de o presente estudo ter sido realizado em 

apenas um centro de referência em um único estado, não oferecendo comparação 

multicêntrica e a nível nacional. Quanto às limitações relacionadas à aplicação do 

questionário, há possibilidade de viés de informação devido ao instrumento de coleta 

que dependia do grau de escolaridade e de entendimento das perguntas e suas 
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alternativas, bem como da memória dos cuidadores dos participantes. Além disso, o 

próprio questionário possui como limitações não considerar pacientes que usam 

órtese para locomoção ou aqueles que possuem procedimentos como traqueostomia, 

gastrostomia, sondas e ventilação invasiva, impactando diretamente nas respostas de 

alguns itens e na sua pontuação.  

Por outro lado, o presente estudo é um trabalho inédito sob essa perspectiva, uma 

vez que há escassez de estudos na literatura e, no Brasil, inexistem estudos sob esse 

tema, sendo sua maioria relatos de casos, já que a AMC se trata de uma condição 

rara. Além disso, a utilização de um questionário internacionalmente validado como o 

PEDI-CAT permitiu elucidar os comprometimentos gerados pela condição e refletir 

como o tratamento precoce impacta no desenvolvimento das funções motoras, 

cognitivas e sociais e na qualidade de vida da criança e do futuro adulto, bem como 

para elucidar os aspectos que os serviços de reabilitação devem focar para oferecer 

um acompanhamento mais especializado. 

Tal estudo convergiu com os dados encontrados na literatura e elucidou aspectos 

relacionados à funcionalidade de pacientes com AMC, além de ter permitido a 

compreensão da manifestação dessa condição no Brasil, onde ainda não há estudos 

sob essa perspectiva.  
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7 CONCLUSÃO 

Os resultados do estudo evidenciaram que os pacientes acometidos pela Artrogripose 

Múltipla Congênita possuem maior comprometimento de suas atividades motoras, que 

impacta diretamente na mobilidade e tarefas diárias, mas, em contrapartida, não foi 

observado comprometimento cognitivo em relação à população em geral. Esses 

resultados são compatíveis com outros trabalhos semelhantes na literatura.  

A dificuldade no diagnóstico e a não adesão ao tratamento multidisciplinar pode 

significar progressão da doença, diminuição da funcionalidade e qualidade de vida do 

paciente. Dada a complexidade da AMC, o acompanhamento com uma equipe 

multiprofissional especializada é essencial para que seja possível melhor 

desenvolvimento das funções e evitar comprometimentos futuros, além de acarretar 

maior qualidade de vida para o paciente. 

São necessários maiores estudos sobre a Artrogripose Múltipla Congênita no Brasil e 

maiores incentivos para que as políticas de saúde desenvolvam serviços direcionados 

e especializados na condição, de forma que contribuam com a maior qualidade de 

vida para esses pacientes, bem como com a contribuição para o conhecimento dessa 

condição ainda pouco estudada no país e escassa na literatura. 
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10 ANEXOS 
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ANEXO B – Itens do questionário PEDI-CAT 
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