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Introduccion

La acondroplasia es la displasia esquelética
no letal mas comun. Su incidencia general va-
ria entre 1 de cada 10.000 y 1 de cada 30.000
nacidos vivos. El diagndstico se sospecha a par-
tir del examen fisico y se confirma por estu-
dios radiologicos. El cuidado y el manejo multi-
disciplinarios de estos pacientes desde muy pe-
quehos colaboran en la prevencion y el trata-
miento de complicaciones, como compresion
de la columna cervical, hipoacusias conducti-
vas y cifosis toracolumbar. El control del peso,
la ayuda psicoldgica y la participacion en pro-
gramas de salud integral juegan un importante
papel en beneficio de la calidad de vida tanto de
los pacientes como de sus familias.

Historia

Esta enfermedad fue descrita inicialmente
por Depaul, en 1851. El término acondroplasia
fue propuesto por Parrot en 1878; la palabra pro-
viene del griego chondros (cartilago) y plasis
(formacién), por el escaso crecimiento cartilagi-
noso que se produce en esta displasia. Hay
datos sobre este defecto congénito en la litera-
tura, en la pintura y demas artes plasticas.

En Inglaterra, Brinton hallé un esqueleto bien
conservado correspondiente, al parecer, a un
individuo acondroplasico que data del Neoliti-
co (mas de 7000 afos). Otros descubrimien-
tos prehistoricos en los Estados Unidos tienen
entre 500 y 3000 afos de antigliedad.?

Aspectos generales

La acondroplasia es la enfermedad mas
comun asociada a talla baja con grave despro-
porcion o se puede decir que es la forma mas
frecuente de enanismo facilmente reconoci-
ble. Representa aproximadamente el 3% de
las causas de talla baja patoldgica, y afecta a
2-4 individuos por 10.000 habitantes.?

Se trata de una alteracion ésea de origen cro-
mosomico; todos los huesos largos estan acor-

tados simétricamente y la longitud de la co-
lumna vertebral es normal, lo que provoca un
crecimiento inarménico del cuerpo.

Es un trastorno autosémico dominante cau-
sado por una mutaciéon generalmente “de no-
vo” en el gen codificador del factor de crecimien-
to fibroblastico (FGFR3), en mas del 95% de los
casos ocurre a nivel del G380R y en el 80%-90%
corresponde a mutaciones frescas.3*

El gen responsable del sindrome, descubier-
to en 1994, esta en el cromosoma 4 p 16.3
(brazo corto del cromosoma 4). La anomalia
mas frecuente esta causada por una mutacion
puntual, debida a la sustitucion del aminoaci-
do glicina 380 por el amino&cido arginina en el
fragmento transmembrana del receptor 3 del
FGFR3. Una mutacién menos frecuente es la
sustitucion de la glicina 375 por cisteina.?® El
FGFRS3 pertenece a una familia de receptores
estructuralmente relacionados de cinasas de-
pendientes de tirosina y codificadas por cuatro
genes diferentes que originan mdltiples varian-
tes del receptor. Las mutaciones en la acon-
droplasia inducen una activacion excesiva del
fragmento catalitico del receptor, la cinasa de-
pendiente de tirosina. El resultado es una ele-
vada actividad en las sefales producidas por el
receptor, que origina una placa de crecimiento
defectuosa, en la cual las células no mantienen
su patron organizado y, finalmente, no comple-
tan el proceso de diferenciacion; esto provoca
un blogueo en el crecimiento de los huesos.>8

El fenotipo se caracteriza por acortamiento
rizomélico de los miembros, baja talla, macro-
cefalia, hipoplasia del macizo facial, manos
pequenas y lordosis lumbar asociados a un ni-
vel cognitivo-intelectual normal. El fenotipo es
constante.! La acondroplasia se asocia genotipi-
cay fenotipicamente con la hipocondroplasia; los
individuos con este Ultimo cuadro también son
rizomélicos y de talla baja por una alteracion a
nivel del FGRF3, aunque es una enfermedad
menos grave que la acondroplasia.

En la infancia, el riesgo de muerte es ele-
vado debido a la compresion de la médula es-
pinaly ala obstruccién de las vias respiratorias.”
Los casos homocigadticos son, porlo general, le-
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tales en el periodo neonatal y llegan a afectar
al25% de la progenie de parejas en las que am-
bos padres son heterocigotos para la enfer-
medad.'?

En muchos de los casos, hay una correlacion
entre la edad de concepcidon maternay la proba-
bilidad de tener un nifio con acondroplasia.?

Si una persona acondroplasica se une con
una persona normal, la probabilidad de que el
hijo sea también acondroplasico es del 50% y
asciende al 75% si ambos padres estan afec-
tados (en este caso, hay un riesgo del 2,5% de
aparicion de acondroplasia homocigota, que
suele ser letal al nacer).">¢ Si ambos padres
la padecen, en cada embarazo, las posibilida-
des de daraluzaun nifio con esta condicién as-
cienden al 50%; la posibilidad de que el nifio
no herede el gen y alcance una talla promedio
es del 25% y la posibilidad de que herede un gen
anormal de cada padre asciende al 25%. En es-
te ultimo caso, pueden presentarse problemas
graves en el sistema esquelético que suelen
causar la muerte a temprana edad.

Las pruebas moleculares para el diagndsti-
co certero son sencillas, pues virtualmente to-
das las mutaciones causales ocurren exacta-
mente en el mismo lugar dentro del gen; no es
necesario realizarlas a todos los nifios con diag-
néstico clinico de acondroplasia. Sin embargo,
se deberian solicitar pruebas del FGFR3 para
nifos que sean de algun modo atipicos o cuan-
do la diferenciacion con trastornos similares, co-
mo la hipocondroplasia, no sea segura. Estos
nifos deberian ser derivados para una evalua-
cion clinico-genética.®

El diagndstico actual de las displasias 6se-
as, como la acondroplasia, muchas veces se
sospecha, por primera vez, en etapas avanza-
das de la gestacion, cuando se descubre inci-
dentalmente, el acortamiento de los huesos lar-
gos en las ecografias obstétricas. Con el uso
universal, y cada vez mas eficaz y sensible del
método, muchos casos de displasia esqueléti-
ca se detectan ya en etapas tempranas, a par-
tir de la semana 26 de la gestacion.

En el momento del nacimiento, se puede
diagnosticar sobre la base de las caracteristicas
clinicas fenotipicas del recién nacido, y la sos-
pecha se confirma generalmente con los ras-
gos muy especificos de las radiografias.!-

Otros trastornos de enanismo rizomélico, co-
mo la hipocondroplasia y la displasia tanatofo-
rica, son parte de un diagndstico diferencial, pe-
ro la acondroplasia se distingue generalmente
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de estos cuadros, porque los cambios en la hi-
pocondroplasia son mas ligeros y, en la displa-
sia tanatoférica, son mucho mas graves e in-
variablemente mortales."

La mayoria de los nifios con acondroplasia
evoluciona favorablemente. Su expectativa de
vida y el coeficiente intelectual son iguales a
los de las personas de talla normal, y son ca-
paces de llevar vidas independientes y pro-
ductivas. La expectativa de vida de estos pacien-
tes es normal; sin embargo, tienen un mayor
riesgo de morir en el periodo de lactancia. Un
estudio retrospectivo revel6 que el 7,5% de es-
tos pacientes fallecio durante el primer afio de
vida por apnea central u obstructiva.’-34#8

Hasta el momento, no existe ningun trata-
miento farmacoldgico; los tratamientos suge-
ridos para mejorar la talla son administracion de
hormona de crecimiento y elongacion de miem-
bros. Esta elongacion logra resultados impor-
tantes en cuanto a la ganancia de talla, la me-
joria en las proporciones corporales y la acep-
tacion estética por parte de los pacientes. De-
be estar a cargo de cirujanos ortopédicos con
probada experiencia en la técnica.81°

Aspectos clinicos

Se dispone de criterios clinicos y radiolégi-
cos para diagnosticar esta patologia.

Criterios clinicos

* Baja talla con miembros cortos a predomi-
nio del segmento proximal (rizomélico)

* Macrocefalia
¢ Dientes mal alineados o superpuestos
e Puente nasal deprimido

¢ Cifosis lumbar e hiperlordosis a partir del afho
de vida

¢ Dedos cortos y manos en tridente

* Hipotonia e hiperlaxitud articular

Criterios radioldgicos
¢ Hueso frontal prominente
e Base de craneo pequena

¢ Disminucion progresiva en sentido descen-
dente de la distancia interpeduncular des-
de la zona dorsal hasta la lumbar

e Huesos iliacos redondeados
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e Espina sacrociatica pequefa y descendida
e Huesos tubulares acortados

¢ Ensanchamiento metafisario

Criterios clinicos mayores para el
diagnostico

e Bajatalladesproporcionada con acortamien-
to de miembros

* Facies caracteristica con cabeza prominen-
te y puente nasal chato

e Manos anchas y cortas, dedos en tridente

¢ Tronco normal, lordosis lumbar

Aspectos clinicos asociados

* Retraso en la adquisicion de pautas madu-
rativas debido a la hiperlaxitud, macrocefa-
lia e hipotonia de los primeros afos

* Retraso motor y del lenguaje

* Hipoplasia de la base del craneo, con disfun-
cion tubaria, hipoventilacion, otopatia sero-
sa, otitis media aguda a repeticion e hipoa-
cusia conductiva

* Necesidad de cirugias de derivacion para
descomprimir la estrechez cervicomedular,
en caso de hidrocefalia obstructiva y creci-
miento desmedido del perimetro cefalico

* Hipoplasia del macizo facial con mayor in-
cidencia de patologia respiratoria. Ronqui-
dos y probables apneas

* Inteligencia normal

Crecimiento y desarrollo

La alteracion del crecimiento es a expen-
sas de la falta de crecimiento de los miembros,
el del tronco es normal, durante todas las eta-
pas. En consecuencia, la talla sentada esta
por encima de los percentilos normales. La ta-
lla final esta muy afectada en ambos sexos; al
final del crecimiento, oscila entre 122y 144 cm
para el varon y entre 117 y 137 cm para la mu-
jer. Para controlar el crecimiento, es preciso re-
currir a las tablas especificas para nifios acon-
droplasicos.

Inicialmente, el nifo presenta un retraso en
el desarrollo motor debido a la hiperlaxitud, la
hipotonia (cierta debilidad muscular transito-
ria) y a los desequilibrios esqueléticos. Consi-
gue una marcha auténoma vy eficaz alrededor
de los dos afios.®810.11

Recomendaciones para el
seguimiento del nino
acondroplasico

Evaluacion prenatal

Es posible diagnosticar la acondroplasia
en el periodo prenatal y aunque, en general,
no se puede arribar al diagnéstico de certeza
hasta el nacimiento, hoy se utilizan técnicas que
permiten establecerlo con un elevado indice
de confiabilidad.

En principio, el diagndstico de certeza pre-
natal sélo se puede establecer siambos padres
son acondroplasicos. Cuando ninguno de los
progenitores sufre la enfermedad, este diagnds-
tico puede confirmarse tan sélo en un tercio
de los casos mediante las ecografias gesta-
cionales de rutina. El hallazgo de una despro-
porcién de las extremidades (son cortas) en
relacion con el térax (de tamafo normal) ola pre-
sencia de polihidramnios deben alertar al eco-
grafista sobre el diagndstico, aunque estas al-
teraciones no son exclusivas de la acondro-
plasia y, por lo tanto, no permiten un diagnoésti-
co definitivo.

Se han propuesto también técnicas invasi-
vas para llegar al diagnéstico de certeza. Los
estudios publicados no permiten establecer la
eficacia de las distintas técnicas, pues son so6-
lo trabajos aislados.

Evaluacion del recién nacido
y el lactante

El examen fisico al nacer con las caracteris-
ticas fenotipicas antes descritas y los exame-
nes radiolégicos del recién nacido orientan hacia
el diagnostico de una displasia esquelética.

La talla promedio de los nifios y nifias al
nacer es de 47,5 cmy 47,4 cm, y el peso, de
3,3 kg y 3,4 kg, respectivamente. El perimetro
cefalico también estda aumentado (1,5 desvia-
ciones estandar [DE]). La velocidad de creci-
miento disminuye en forma muy marcada y, a
los 6 meses, es de aproximadamente -3 DE y,
alafo, alrededor de —4 DE de la media para cur-
vas normales. El crecimiento sigue empeoran-
doy llega a -5 a —6 DE, respecto de las cur-
vas tradicionales de peso y talla.

Se han disefado graficos de crecimiento es-
pecificos para los nifios acondroplasicos. La
talla de estos pacientes tipicamente sigue “su”
percentilo, por lo que estas tablas son de gran
ayuda; permiten definir una “nueva” normalidad,
comparar con sus iguales y, lo que es muy im-
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portante, también descartar trastornos anadi-
dos del crecimiento.'>13

Segun el criterio pediatrico, se debera pro-
seqguir con la exploracion fisica minuciosa y
con las determinaciones seriadas de peso, ta-
lla'y, en especial, del perimetro cefalico para
detectar hidrocefalia que puede aparecer en
cualquier momento durante los primeros dos
anos.'314

En ese sentido, la Academia Americana de
Pediatria (1995) recomienda efectuar estudios
por imagenes (tomografia axial computariza-
da o resonancia magnética) si se observa un
crecimiento anormal de la cabeza en alguna
consulta de control.

Asimismo, se debe evaluar el desarrollo mo-
tor que suele estar retrasado, pero que se ade-
cua y adapta con el fin de lograr nuevas habili-
dades permanentemente. Antes de pararse y
caminar, estos nifios usan formas de despla-
zamiento propias, como gatear de cola o arras-
trarse. &1

Si el paciente tiene hipotonia grave o hi-
perreflexia en extremidades superiores o clonus
debera valorarse la practica de una tomogra-
fia computarizada o una resonancia magné-
tica para evaluar la base del craneo, los ven-
triculos cerebrales, la unién cervicomedular y
la médula espinal. La hipotonia del lactante con
acondroplasia se ha atribuido clasicamente ala
compresion cervicomedular en el foramen mag-
num. Este cuadro dificulta y retrasa el desarro-
llomotory el control de la cabeza, lo que aumen-
ta el riesgo de lesion neuronal y, por lo tanto,
de muerte.

Paraddjicamente, en una revision retrospec-
tiva de 71 niflos con acondroplasia,’® se hallo
que el area del foramen magnum (medida por
tomografia) no se correlacionaba conla presen-
cia de hipotonia (r2=0,017). Como tampoco fue
posible correlacionar la hipotonia con el parto
vaginal (asumiendo una mayor hiperextension
del cuello) ni con la presencia de hipertension
endocraneal, se sugirié que podria estar rela-
cionada con una elevada expresion del FGFR3
en el cerebro y en la médula espinal, y con su
disfuncion. En cualquier caso, es recomendable
realizar una estimulacion psicomotriz precoz que
mejore las pautas madurativas y colabore en
el logro oportuno de la sedestacion, la bipe-
destacion y la deambulacion.

Asimismo, es aconsejable practicar estudios
del suefo (polisomnografia) si el paciente tie-
ne trastornos de la respiracion, normalmente en
forma de apneas o hipoapneas.'®
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En estas etapas, pueden empezar a apa-
recer complicaciones en el oido medio; por lo
tanto, se recomienda iniciar una valoracion sis-
tematica en todas las infecciones de las vias aé-
reas superiores. Debe buscarse, de forma ac-
tiva, la presencia de otitis media serosa, sobre
todo entre los 6 y los 12 meses de vida.'”

A esta edad debe insistirse, en forma enér-
gica, en adoptar las medidas posturalesy las or-
tesis necesarias que permitan prevenir la apa-
ricion de la cifosis toracica baja y lumbar alta.
La rotacion externa de las caderas que pre-
sentan los acondroplasicos a esta edad suele
desaparecer a los seis meses y no suele reque-
rir estimulacion suplementaria.

Evaluacion del nino preescolar

Es importante el control de la circunferen-
cia craneal, y sucomparacion con las curvas de
crecimiento disefadas ad hocpara la patologia.

La aparicién de clinica respiratoria o neuro-
I6gica que sugiera un origen central por com-
presién del tronco cerebral debe ser investiga-
da con polisomnografia, potenciales evocados
somatosensoriales, tomografia computarizada
0 resonancia magnética al igual que en edades
mas tempranas, aunque su incidencia dismi-
nuye con el tiempo.

Es preciso tener especial cuidado en la evo-
lucién del habla, cuya aparicion no deberia re-
trasarse mas alla de los 2 afos. La aparicion tar-
dia debe alertar sobre una hipoacusia que pa-
s6 inadvertida. En estos casos, se recomienda
solicitar una audiometria/timpanometria.

La marcha puede retrasarse hasta mas alla
de los 2 anos, por lo que deberia realizarse
una estimulacién precoz psicomotriz que me-
jore este retraso, si previamente no se hubiera
efectuado’®.

En este periodo, empiezan a cobrar impor-
tancia las complicaciones ortopédicas. Es pre-
ciso asegurarse de que la rotacion externa de
las caderas involucione y de introducir medi-
das para prevenir nuevas complicaciones, co-
mo el genu varum por sobrecrecimiento de las
di&fisis o la cifosis dorsolumbar.

La sedestacion debe protegerse con una pe-
quena almohada en la espalda para prevenir las
deformidades ciféticas y, al mismo tiempo, se de-
ben evitar la sedestacion sin una sujecion de los
piesy las sobrecargas de las articulaciones (pe-
sos, mochilas o salto repetido).>7

Siaparecen contracturas musculares en las
caderas o la espalda, se deben iniciar sesio-
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nes de rehabilitacién mediante fisioterapia e
introducir las modificaciones necesarias en el
hogar que faciliten la deambulacién del nifio
sin dificultades.

Se deben valorar los habitos alimentarios pa-
ra prevenir la obesidad.'®

Evaluacion del nifo escolar

En esta etapa, persisten algunos problemas
a los que habra que seguir destinando una es-
pecial atencion. Es necesario estar atentos a
la evolucion del habla que habria que asociar
estrechamente con la valoracion auditiva anual
mediante audiometria y otoscopia en la preven-
cion de ofitis serosas recurrentes silentes.'”

Hunter et al'® consideran que todo pacien-
te debe ser evaluado entre los 5 y los 6 afos
por un especialista en ortodoncia, ya que el
3% de una serie de 193 nifios necesitaba tra-
tamiento de ortodoncia antes de los 10 afios y
que, aunque no sean tratados hasta edades mas
tardias, deben ser valorados. En ese estudio,
hasta el 50% de los casos (nifios y adultos) te-
nia problemas bucodentales, pero sélo el 40%
recibia el tratamiento adecuado. El problema
mas frecuente es la maloclusion bucal de tipo lll
por crecimiento desproporcionado de la base
del craneo, lo que obliga a una retrusién maxi-
lar y a una disminucion de la altura mandibular.
Un maxilar superior estrecho provoca una mor-
dida cruzada y, en general, se observa una su-
perposicion dental.'®

Cabe mencionar algunos problemas nuevos,
como la aparicion de trastornos respiratorios obs-
tructivos o la obesidad. Sera importante intro-
ducir medidas higiénico-dietéticas que eviten una
progresion al sobrepeso, ya que un 10% de los
problemas de obesidad comienzan enlainfancia
0 adolescencia de estos pacientes. Por lo tanto,
en esta etapa, se debe recomendar la activi-
dad fisica como mecanismo preventivo, para el
desarrollo de las relaciones sociales y la mejo-
ra de la autoestima.'®

Una vez superada la hipotonia,'® se hace ne-
cesario el seguimiento sistematico de un ortope-
dista para prevenir y planificar las necesidades
de estos pacientes. Debe insistirse todavia en
la educacion postural y deberia iniciarse una
valoracién sistematica anual de los reflejos ten-
dinosos para buscar déficit, asimetrias o hiperre-
flexia que sugieran estenosis del canal lumbar.

En esta edad, empezara a cobrar muchaim-
portancia valorar la adaptacion social del pa-
ciente acondroplasico.?° Por ello, se deberia dis-

poner de personal calificado para brindar el
tratamiento psicolégico adecuadoYy, sifuera ne-
cesario, ofrecer la posibilidad de participar en
grupos de apoyo.?!

Evaluacion del adolescente y del adulto

Las necesidades de los adolescentes y adul-
tos con esta enfermedad no han sido evaluadas
en profundidad, y la literatura hace referencia
principalmente a los casos pediatricos.

En todos las etapas de la vida, se debe es-
timular una dieta saludable y promover la acti-
vidad fisica por la persistente tendencia a la obe-
sidad. La pubertad se desarrolla normalmente
como en cualquier individuo y, como en todos
los casos, se necesita siempre la supervision
del profesional.

Mahomed et al?? llevaron a cabo un estu-
dio que evaluaba 437 individuos con acondro-
plasia mediante una prueba de calidad de vida
(Short Form 36) y hallaron que no habia diferen-
cias en la subescala del componente “mental”,
con respecto a la poblaciéon general, aunque si
habia diferencias en la subescala “fisica”, las
que se hacian mas marcadas a partir de la ter-
cera y cuarta décadas de la vida, para estabili-
zarse a partir de la sexta década.

Los problemas comunicados mas frecuen-
tes eran los musculoesqueléticos y, en particu-
lar, las deformidades de la columna vertebral,
ademas del dolor y las manifestaciones neuro-
I6gicas asociadas. Sin embargo, sélo habia dife-
rencias significativas respecto a la poblacion ge-
neral en la prevalencia de alergias o problemas
sinusales, dificultades de audicion, dificultades
para dormir, problemas crénicos del cuello, in-
fecciones cronicas del oido y enfermedad pul-
monar crénica.?®2* En el mismo estudio, los
autores evaluaron la incidencia y las causas de
cirugia sobre la poblacion adulta. El estudio de
una cohorte de 437 individuos, con 298 (68%)
operados en 536 ocasiones (1,78% intervencio-
nes/individuo) reveld los siguientes resultados:
amigdalectomia/adenoidectomia 47%, laminec-
tomia lumbar 23%, osteotomia 19%, fusion ver-
tebral cervical 8%, laminectomia cervical 7%, co-
rreccion de la deformidad de la columna verte-
bral 7%, derivacion ventriculoperitoneal 5%, ci-
rugia del pie 3%, cirugia de cadera 2%y elonga-
cion de extremidades 1%.22

Prondstico

Enlaactualidad, se conoce bien la morbilidad
por acondroplasia, pero todavia es un poco con-
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fusa la mortalidad asociada a esta entidad. La
mortalidad durante el primer afo de vida es al-
ta. En acondroplasicos también se ha detecta-
do un mayor riesgo de muerte neonatal, aun-
que no queda claro si se debe a una elevada in-
cidencia de fetos acondroplasicos homocigotos
0 a otras complicaciones durante el parto.’-38
La compresién cervicomedular, principalmen-
te en los primeros afos de vida, representa un
factor determinante importante de morbimorta-
lidad, que alcanza el 7,5% para los nifios hasta
el ano de edad. Se sospecha que la expectativa
de vida entre los que superan esa edad es nor-
mal, y tan sélo un estudio ha intentado validar esa
sospecha. En una cohorte de 701 acondropla-
sicos (y un total de 5828 personas/afio de segui-
miento) se detectd una mortalidad bruta del 8%.”

Las causas de muerte mas frecuentes son
la muerte subita en ninos menores de 5 anos,
los problemas respiratorios y por alteracion del
sistema nervioso central entre los 5y 24 afos,
y los problemas cardiovasculares en indivi-
duos mayores de 25 afnos.’

Las curvas de supervivencia disefiadas a par-
tir de estos datos muestran que hay un 7,5% de
riesgo de muerte en el primer afno, un 12% has-
talos 12 anosy un 14% hastalos 14 afnos.La me-
dia de supervivencia era de 61 afios (mientras
que en la poblacion de control era de 71 anos).

Es importante también ofrecer a los padres
consejo genético y muy particularmente apo-
yo psicolégico y familiar.®®

Sibien la experiencia es escasa, la respues-
ta al tratamiento con hormona de crecimiento
es individual, y todavia no hay datos sobre ta-
llas finales en un nimero significativo de pacien-
tes.No se llevaron a cabo estudios prospectivos
que evallen la edad final de los individuos acon-
droplasicos con este tratamiento, por lo que es
dificil evaluar su eficacia.? 122528

La elongacion de miembros logra resultados
importantes en cuanto a la ganancia de talla,
la mejoria en las proporciones corporales y en
la aceptacion estética por parte de los pacien-
tes. Debe destacarse que la Division de Ortope-
dia y Traumatologia del Hospital de Nifos “Ri-
cardo Gutiérrez” tiene una probada experien-
cia con esta técnica, con un seguimiento de mas
de 400 pacientes y muy buenos resultados.?®

Conclusiones

El presente trabajo intenta ser una guia pa-
ra el pediatra clinico en el manejo del paciente
acondroplasico.

Marzo 2009

Se hadestacado que estos nifos tienen una
mayor morbimortalidad en los primeros afios de
lavida, quizas relacionada con causas neurolo-
gicas evitables y relativamente sencillas en cuan-
to a su procedimiento técnico. Ademas, tienen
una elevada incidencia de trastornos respira-
torios, en muchas ocasiones, debido a compli-
caciones obstructivas de la via aérea superior
que, si son adecuadamente diagnosticadas y
tratadas, evitan secuelas importantes, como la
hipoacusia.

Las complicaciones ortopédicas también
son frecuentes y, pese a las soluciones varia-
bles, son controlables, como la cifosis, en al-
gunos casos con muy buenos resultados.

Elabordaje clinico de estos pacientes requie-
re de la pronta interconsulta con los diversos es-
pecialistas antes mencionados desde muy tem-
prana edad, sin descuidar el apoyo familiar y el
asesoramiento genético.

Bibliografia

1. Trotter TL, Hall JG; American Academy of Pediatrics
Committee on Genetics. Health supervision for children
with achondroplasia. Pediatrics 2005;116(6):1615.

2. de Sola-Morales O, Pons JMV. Evaluacion de la nece-
sidad clinica y de los criterios estructurales, técnicos
y humanos de un centro de referencia para la aten-
cion de las personas con acondroplasia. Agéncia d'A-
valuacié de Tecnologia i Recerca Méediques, Espana,
enero 2003.

3. Carter EM, Davis JG, Raggio CL. Advances in un-
derstanding etiology of achondroplasia and review of
management. Curr Opin Pediatr 2007;19:32-37.

4. Astete CP.  En qué enfermedades puede hoy el pe-
diatra apoyarse en el diagnostico genético? Rev Chil
Pediatr2003;74(2);206-207.

5. American Academy of Pediatrics Committee on Ge-
netics. Health supervision for children with achondro-
plasia. Pediatrics 1995;95:443-451.

6. Horton WA. Recent milestones in achondroplasia re-
search. Am J Med Genet 2006;140A:166-169.

7. Hecht JT, Francomano CA, Horton WA, Annegers JF.
Mortality in achondroplasia. Am J Hum Genet 1987;41
(3):454-464.

8. FanoV, Lejarraga H. Hallazgos frecuentes en la aten-

cion clinica de 96 nifios con acondroplasia. Arch Argent
Pediatr 2000;98(6):368-375.

9. Ajenas L. Skeletal dysplasias. En: Kelnar C, Savage
M, Stirling H, Saenger P (eds.) Growth Disorders. Pa-
thophysiology and Treatment, 2" ed. London: Hodder
Arnold; 2007.

10. Bridges NA. Does GH therapy influence final height in
skeletal dysplasia syndromes? En:Monson J (ed.). Cha-
llenges in Growth Hormone Therapy, Philadelphia:
Blackwell Sciences; 1999:54-63.

11. Baujat G, Legeai-Mallet L, Finidori G, Cormier-Daire
V, Le Merrer M. Achondroplasia. Best Pract Res Clin
Rheumatol 2008;22(1):3-18.

12. Horton WA, Hall JG, Hecht JT. Achondroplasia. Lancet
2007;370(9582):162-172.

21



Acondroplasia

22

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

Horton W, Rotter J, Rimoin DL, et al. Standard growth
curves for achondroplasia. J Pediatr 1978;93(3):435-
438.

Hunter AG, Hecht JT, Scott Cl. Standard weight for height
curves in achondroplasia. Am J Med Genet 1996;62:
255-261.

Reynolds KK, Modaff P, Pauli RM. Absence of correla-
tion between infantile hypotonia and foramen mag-
num size in achondroplasia. Am J Med Genet2001;101
(1):40-45.

HechtJT, Thompson NM, Weir T, Patchell L, Horton WA.
Cognitive and motor skills in achondroplastic infants:
neurologic and respiratory correlates. Am J Med Genet
1991;41(2):208-211.

Berkowitz RG, Grundfast KM, Scott C, SaalH, Stern
H, Rosenbaum K. Middle ear disease in childhood
achondroplasia. Ear Nose Throat J 1991;70:305-308.

Hunter AG, Bankier A, Rogers JG, Sillence D, Scott Cl
Jr.Medical complications of achondroplasia: a multicen-
ter patient review. J Med Genet 1998;35(9):705-712.

HechtJT, Hood OJ, Schwartz RJ, Hennessey JC, Bern-
hardt BA, Horton WA. Obesity in achondroplasia. Am
J Med Genet 1988;31:597-602.

Hernandez MI, Gonzalez Viejo MA. Perfil psicolégico en
ninos con baja estatura por acondroplasia. Rev Psiquiat
Infanto-Juvenil 2000;2:87-94.

Brinkmann G, Schlitt H, Zorowka P, Spranger J. Cog-

nitive skills in achondroplasia. Am J Med Genet 1993;
47:800-804.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

Mahomed NN, Spellmann M, Goldberg MJ. Functio-
nal health status of adults with achondroplasia. Am J
Med Genet 1998;78(1):30-35.

Hall J. Kyphosis in achondroplasia: probably preventa-
ble. J Pediatr 1988;112(1):166-167.

Gomez Prat A, Garcia Ollé L, Ginebreda Marti |, Gairi
Tahulla JM, Vilarrubias Guillameta J. Estenosis del ca-
nal lumbar en la acondroplasia. Prevencién y correccion
de la lordosis lumbar. An Esp Pediatr 2001;54(2):126-
131.

Gonzalez Viejo MA, Hernandez Morcuende MI. Im-
portancia del perfil psicolégico para la rehabilitacion
de la elongacién ésea de las extremidades inferiores en
la acondroplasia. Rehabilitacion (Madrid) 2000;34:299-
305.

Ramaswami U, Rumsby G, Spoudeas HA, Hindmarsh
PC, Brook CG. Treatment of achondroplasia with growth
hormone: six years of experience. Pediatr Res 1999;
46(4):435-439.

Henderson R, Centofanti M. Life as a Little Person,
Baltimore: Hopkins Medical News; 1995.

Olivan G, Bueno G. Gréficas de crecimientos especifi-
cos para osteocondrodisplasias: ¢,son necesarias?
Arch Fac Medic (Zaragoza) 1990;30(2):57-60.

Stéfano E, Martinez G, Guerrero C, Vallejos Meana N.
Alargamiento de miembros en pacientes portadores de
baja talla. Revista de Ortopedia Infantil del Hospital de
Nifios Ricardo Gutiérrez, Paper 6, Volumen 1-Dic.2000-
2001.

Rev Hosp Nifios BAires - Volumen 51 - N© 231



	Hospital 231.pdf


<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /CMYK
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments true
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /CreateJDFFile false
  /Description <<

    /BGR <>
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>
    /CZE <>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /ETI <>
    /FRA <>
    /GRE <>

    /HRV (Za stvaranje Adobe PDF dokumenata najpogodnijih za visokokvalitetni ispis prije tiskanja koristite ove postavke.  Stvoreni PDF dokumenti mogu se otvoriti Acrobat i Adobe Reader 5.0 i kasnijim verzijama.)
    /HUN <>
    /ITA <>
    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>
    /LTH <>
    /LVI <>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /POL <>
    /PTB <>
    /RUM <>
    /RUS <>
    /SKY <>
    /SLV <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /TUR <>
    /UKR <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /ConvertToCMYK
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure false
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles false
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice




