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Objetivos

Con objeto de favorecer una mejor atencion a nues-
tros pacientes, es preciso conocer los problemas
de salud predominantes en nuestro medio, asi
como las actividades especificas recomendadas
para detectarlos, tratando de prestar una mayor ca-
lidad asistencial a los mismos, por lo que el objetivo
general de este estudio es establecer el perfil cli-
nico, epidemioldgico y molecular de los pacientes
con acondroplasia, y de recoger informacion sobre
calidad de vida relacionada con la salud de los mis-
mos; asi como de conocer los costes derivados de
esta enfermedad en Espafia.

Los objetivos especificos son:

e Conocer la prevalencia e incidencia de la acon-
droplasia en Espafia.

e Conocer la situacion clinica de los pacientes afec-
tos de acondroplasia en Espafia.

e Evaluar las utilidades de estos pacientes con los
cuestionarios Kidscreen y EuroQol para obtener
costes por afo de vida ganado ajustado por cali-
dad (AVAC).

e Describir las necesidades sanitarias principales
de esta patologia.

e Describir las necesidades sociales principales de
esta patologia.

e Conocer las mutaciones mas prevalentes en Es-
panfa.

Metodologia
Disefio:

Estudio observacional de corte y retrospectivo me-
diante revision de historias clinicas y mediante en-
cuesta por entrevista personal con los afectados
de acondroplasia, y a los cuidadores en todos los
casos, que utilizara cuestionarios informatizados
genéricos Kidscreeny EuroQol, a lo largo de 1 afio.

Ambito del estudio:

Todo el territorio nacional. Conocimiento de los pa-
cientes a través de las distintas asociaciones nacio-
nales existentes (ADAC, CRECER, etc).

Sujetos del estudio:

Pacientes diagnosticados de acondroplasia resi-
dentes habituales en Espanfa.

Variables a incluir:

e Sociodemograficas y econdémicas: fecha de na-
cimiento, género, datos antropométricos, nivel de
estudios, grado de independencia funcional, nivel
de ingresos y situacion familiar y social.

eDe utilizacion de recursos sanitarios y no sanita-
rios: diagnosticos, hospitalizacion, intervenciones
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quirdrgicas, visitas al pediatra de atencion prima-
ria, especialistas, urgencias, costes terapéuticos y
de rehabilitacion, necesidad de cuidador y ayudas
técnicas (alimentacion, soporte, aseo, movilidad,
comunicacion, mobiliario especial en domicilio y
escuela, etc.).

e De calidad de vida y utilidades: las utilidades se
mediran, tanto para el paciente como para el cuida-
dor en su caso, utilizando los cuestionarios genéri-
cos Kidscreeny EuroQol (EQ-5D), para comparar
los resultados percibidos tanto por los pacientes
como por parte de los cuidadores.

Recogida de datos:

Para medir la utilizaciéon de los recursos sanitarios
se utilizaran cuestionarios disefiados especifica-
mente para ello, que seran explicados y cumpli-
mentados mediante entrevista personal por el pro-
fesional.

Las utilidades se mediran utilizando los cuestio-
narios genéricos Kidscreen 'y EuroQol midiendo el
coste por afo de vida ganado ajustado por la cali-
dad (AVAC). Los costes unitarios se obtendran de la
base de datos de SOIKOS. Un licenciado superior
en Ciencias de la Salud y/o Ciencias Sociales sera
el encargado de la cumplimentacion y recogida de
toda la informacién necesaria.

El equipo investigador se encargara de la obten-
cion de los datos necesarios para la correcta iden-
tificacion de los pacientes, la captacion de pacien-
tes, dispensacion del consentimiento informado, y
la citacion de los mismos en el lugar de la entrevis-
ta; asf como almacenaje de la informaciéon obtenida
(cuestionarios y consentimientos informados) en ar-
chivos de alta seguridad.

La entrevista seré realizada por el personal contra-
tado mediante la ayuda solicitada.

Analisis de datos:

Los datos obtenidos del cuestionario informatizado
seran analizados con el programa estadistico SPSS
12.0.

Limitaciones del estudio:

Tenemos en cuenta el porcentaje de pérdidas de
pacientes por falta de colaboracién con el estu-
dio.

Resultados y comentarios
La mayor parte de los pacientes pertenecian a la
asociacion ALPE de quién obtuvimos la mayor co-

laboracion.

De los 112 pacientes hubo 51 hombres y 61 muje-
res.

Casila mitad de los pacientes tuvo un peso al nacer
entre 3.000 y 3.500 g como corresponde al peso de
la poblacion general.

En lo que a la talla al nacer se refiere, el 75% de
los pacientes tuvieron una talla entre 45 y 50 cm
(32,14% en varones y 42,86% en mujeres). La me-
dia de la talla al nacer fue de 46, 24 cm con una
desviacion tipica de 2,73 cm. Estas cifras son mas
bajas que las de la poblacion general.

El 57% de los pacientes tuvieron un perimetro cefa-
lico (PC) al nacer de 37 a 41 cm. La media del PC
al nacer fue de 37,42 cm con una desviacion tipica
de 2,67 cm. Estas cifras son mayores que las de la
poblacién general. La macrocefalia es una caracte-
ristica tipica de la acondroplasia.

En lo que al peso actual se refiere, la media fue
de 33 kg, con una desviacion de 19,4 kg. El grupo
mas numeroso de peso estuvo entre 20-25 kg. Si
lo separamos por sexos el grupo mas numeroso en
los hombres fue entre 15-20 kg (20%) y entre 10-15
kg y 35-40 kg en las mujeres (14,75% en ambos
grupos). En el percentil de peso para tablas de pa-
cientes con acondroplasia, la mayor parte de los
pacientes estaban en el percentil 3 o percentil 10.
De acuerdo con las tablas de percentiles para pa-
cientes con acondroplasia soélo el 2% tienen absida.
Esto no esta de acuerdo con lo referido por Hecht
que refiere que entre el 13y 43 % de los pacientes
presentan obesidad.

Enloquealatallaactual, lamediafuede 110,02cm.
En los percentiles de talla para pacientes con
acondroplasia, el 30% de los pacientes estaba
situado en el P50. El grupo mas numeroso de for-
ma general estuvo entre 125-135 cm (18,75%).
Por sexos, los grupos mas numerosos estuvie-
ron en hombres entre 105-115 cm y 125-135 cm
(17,65%) y en el de 125-135 cm (21,31%) en mu-
jeres la media de los hombres afectos de acon-
droplasia es de 130 cm y de las mujeres 125 cm.
No podemos comparar estos datos pues hay ni-
nos y adultos.

En lo que se refiere al perimetro cefélico (PC) ac-
tual, la media fue de 56,82 cm vy la desviacion tipica
de 3,67 cm. La mayor parte de los pacientes esta-
ban en el grupo de 57-62 cm estando los hombres
con mayor PC (59% en el grupo de 57-62 cm) y las
mujeres el mayor numero en el grupo de 52-57 cm.
La mayor parte de los pacientes tenian unos per-
centiles de PC entre el p25-P75). Estas cifras con-
cuerdan con la macrocefalia que presentan estos
individuos.

En lo que concierne al segmento inferior, la mayor
parte de los pacientes tenian un segmento inferior
del cuerpo entre 34-39 cm tanto en hombres (en
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estos también del grupo entre 54-59 cm) como en

mujeres.

Si observamos los valores del perimetro toracico
actual, la media fue de 68,88 cm. Esta proporcion
se mantuvo tanto en los hombres como en las mu-

jeres.

Datos diagnosticos:

Los especialistas médicos que realizaron el diag-
nostico, fueron en la mayoria de los pacientes, el
pediatra y en segundo lugar por el genetista. El
diagndstico se realizd en mas del 90% de los casos
al nacimiento tanto en hombres como en mujeres.
Todos los diagndsticos realizados por el genetista
y casi todos los realizados por el pediatra fueron
realizados al nacer. Esto se debe a que esta en-
fermedad se diagnostica y es bien conocida por
el pediatra y el genetista clinico en el periodo pe-
rinatal, salvo en los casos de nifos pretérmino. El
diagnostico fue realizado en el 55% de los casos
en el hospital.

Los pacientes fueron diagnosticados mediante el
examen fisico en el 41% de los casos. El estudio ra-
diolégico fue necesario para realizar el diagnostico
en 32% de los casos y en nuestros pacientes fue
necesario realizar estudio molecular en el 26% de
los individuos.

Estado de salud actual:

El 26% de los pacientes present6 alteracion res-
piratoria. El 18,75% presentaba alteracion del sue-
no. El 67% de los pacientes presentaba ronquidos
nocturnos. En la literatura diversos autores refieren
que el 38% de los pacientes tienen una historia de
obstruccioén de la via aérea %, Presentaban apneas
el 16%. Segun Sisk et al, las apneas las presentan
entre el 10-75% de los pacientes. Los pacientes re-
fieren que precisaban CPAP en el 4,46% y tienen
irritabilidad o somnolencia diurna el 12,5% de los
MisSmMos.

Se sabe que en los pacientes afectos de acondro-
plasia, la disfuncién del oido medio es una com-
plicacién frecuente. En nuestra serie el 35% de los
pacientes habian presentado otitis. EI 25% habia
precisado alguna intervencion de oidos y el 29%
habia precisado drenajes transtimpanicos. Segun
Berkowit et al el 50% de sus pacientes habian ne-
cesitado tubos de drenaje. La sordera, la presenta-
ron el 16% de los pacientes, pero solo tuvieron una
sordera grave en 1 caso. Este es un hallazgo que
se refiere asf en la literatura (1-3%).

En lo que se refiere a los problemas de columna:
los pacientes refieren que tuvieron algun grado de
cifosis en el 45,54 %. Hoy sabemos que la mayor
parte de los pacientes tienen una cifosis transito-
ria (90-95% en la edad infantil-juvenil) y que soélo el

10% de los adultos llegan atener una cifosis fija, an-
gulada que puede originar problemas neurolégicos
serios. Presentaron hiperlordosis lumbar el 52%.
Los pacientes refirieron que presentaron dolor lum-
bar el 33 % y dolor coccigeo el 33 % de los mismos.

Si observamos los problemas de extremidades, el
10% tuvieron hipermobilidad articular del hombro,
el 4% subluxacion articular del hombro y el 5,36%
tuvieron dolor articular del hombro. Los diferentes
autores refieren que la mayoria de los pacientes tie-
nen hipermovilidad articular del hombro. Nuestros
pacientes, en lo que a la articulacion de la mufieca
se refiere, presentaron hipermovilidad articular en el
9%, subluxacion articular en el 2,7% y dolor articular
en el 9% de los mismos. Sabemos que con frecuen-
cia la articulacion del codo se altera en los pacien-
tes con acondroplasia. Nuestros pacientes presen-
taron limitacion a la movilidad del codo en el 44%.
Otros problemas de extremidades que presentaron
nuestros pacientes fueron dolor a la deambulacion
en el 17%, debilidad en las piernas en el 30%, de-
bilidad en rodillas en el 30%, subluxacion de rodillas
en el 19% y deformidad en varo en el 563%. En lo
que se refiere a esta deformidad, nuestros pacien-
tes sefalan padecerla en menor proporcion que la
que conocemos por la literatura. Segun Kopits alre-
dedor del 70% de los nifios tienen una deformidad
en varo relevante y el 93% de los adultos han tenido
algun grado de deformidad en varo.

Nuestros pacientes también presentaron otros
problemas de salud. Entre ellos sefialamos reflujo
gastroesofagico en el 13,4%, alteraciones dentales
en el 52,7% (de ellas el 43,7% fue maloclusién y el
9% prognatismo). Presentaron sobrepeso el 24,1%,
obesidad el 9,8%, hipertension el 5,36 % vy tuvo al-
gun tipo de tumor el 2,68% (1 de los cuales era de
médula y 2 no especificados). En los antecedentes
familiares, observamos que en 43 casos algun fa-
miliar tuvo algun tipo de tumor, destacando 11 ca-
sos de cancer de mama y 8 de pulmon.

Sobre el seguimiento de los pacientes: la mayor
parte de los pacientes son seguidos por el pedia-
tra (67%), el traumatodlogo (55,4%) vy el rehabilitador
(43,7%). Otros especialistas siguen a los pacientes
entre el 10 y 24% (genetista, endocrindlogo y neu-
rélogo). El lugar donde se realiza habitualmente el
seguimiento de los pacientes es en el hospital en el
70,5% de los casos.

Hubo diversas intervenciones a las que fueron so-
metidos nuestros pacientes, sobre todo elongacio-
nes 6seas (24%), ortodoncia (22,3%) y en menor
proporciéon cirugia ortopédica (7%), y cirugia del
agujero magno (7,14%). Es importante sefialar que
el sistema publico de salud financié el 15% de los
casos de elongacion y el 4% de los pacientes pre-
cisaron ortodoncia. Sin embargo, la mayor parte de
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los pacientes sometidos a cirugia ortopédica la
recibieron del sistema publico de salud. Es muy im-
portante llamar la atencion sobre este aspecto ya
que estos pacientes deben recibir atencion global
cubierta por el sistema publico de salud.

Otras atenciones que precisaron nuestros pacien-
tes fueron fisioterapia (62%), atencion temprana
(57%) y atencion por psicologia/psiquiatria (13% vy
45%). El sistema publico de salud fue el respon-
sable de estas atenciones en el 50% de los casos
aproximadamente.

Con respecto a los habitos de vida: una ligera pro-
porcion de los pacientes de nuestra serie tenian
adiccion al tabaco (7 pacientes) y al alcohol (3 pa-
cientes). El 33% de los pacientes realizaban depor-
te de forma regular.

En lo que se refiere a los aspectos educativos,
nuestros pacientes tuvieron retraso del lenguaje en
el 15% de ellos. Sin embargo, recibieron tratamien-
to logopédico en el 24%. La mayor parte de los
pacientes tuvo buen nivel escolar (70%). El 47% de
los pacientes necesitaron adaptacion del mobilia-
rio.

En nuestra serie de pacientes con acondroplasia, la
mayor parte sélo tenfan estudios primarios (43%).
Sefialar que hubo una proporcién importante sin
estudios (22%). Solo el 7 y 6% alcanzaron estudios
de formacion profesional y universitaria respectiva-
mente. Pensamos que es algo sobre lo que hay que
luchar y trabajar en los aspectos educativos, para
que la mayor parte de los pacientes alcance niveles
educativos mas altos. Al evaluar la situacion laboral
actual, nos encontramos que el 69% eran estudian-
tes, el 18% trabajadores activos y en paro el 6,2%
(7 pacientes). Los padres de los pacientes estan en
activo en el 64% y 44,6% (padres y madres).

Con respecto a la situacion social y familiar: el 14 %
de los pacientes vive en solitario. 14 pacientes tie-
nen pareja (12,5%) y 10 de ellos son de talla baja, 8
pacientes tienen hijos y de ellos 7 son de talla baja.
Probablemente se trataba de individuos también
afectos lo que indicaria un nimero importante de
afectados y una penetrancia grande.

Es de sefalar que el 92% (103 pacientes) tienen
certificado de minusvalia, sobre todo entre el rango
de 33-39 de minusvalia (50 pacientes) y el 49%
de los casos tienen acceso a prestaciones socia-
les. Aunque la proporcién es considerable, nuestro
objetivo es que todos los pacientes tengan el cer-
tificado de minusvalia y acceso a las prestaciones
sociales

En 6 casos la afectada ha estado embarazada, y
de ellos 4 embarazos fueron pretérmino. Sélo en 2

ocasiones hubo complicaciones durante la gesta-
cion. En 1 caso se hizo diagnéstico prenatal. Estos
datos son de escaso valor, aunque sabemos que
habitualmente el embarazo de la mujer con acon-
droplasia suele llegar a término, ya que tiene un ta-
marfo de tronco relativamente normal.

En 9 casos
acondroplasia.

(8%), existen familiares afectos de

Realizamos estudio molecular en 77 pacientes
(68,8 %). De ellos, 76 pacientes tuvieron la muta-
cion G1138A. Sélo un paciente presentéd la muta-
cion Asnb40Lys (hipocondroplasia). La mutacion
G1138A es la referida mas frecuentemente en la
acondroplasia (mas del 95%).

En lo referente a la calidad de vida de los pacientes
afectos de acondroplasia

Los valores obtenidos con el cuestionario EQ-5D:
los pacientes con acondroplasia puntuan su cali-
dad de vida préacticamente igual que la poblacion
general, 71,7 frente a 71,3 en los valores medios de
la EVA, mientras que reconocen tener muchos mas
problemas en todas las dimensiones.

Gran carga de subjetividad en la percepcion del
estado de salud personal.

Los pacientes entrevistados llevan conviviendo con
su enfermedad desde el nacimiento, pudiendo pro-
ducirse un fenémeno de cierta adaptacion o confor-
midad con su situacion.

Cuestionarios EQ-5D y SF-36: la calidad de vida
relacionada con la salud en los pacientes con
acondroplasia se ve muy influida negativamente
por la propia enfermedad. Las diferencias mayo-
res en el nivel de salud, se aprecian en la esfera
de lo fisico.

En el EQ-5D, es 8 veces mas frecuente entre los pa-
cientes la presencia de problemas para el “cuidado
personal”, 7 veces mas frecuentes los problemas
para realizar las “actividades cotidianas”, y 3 veces
mas frecuentes los problemas de movilidad.

En el SF-36: comparados con la poblacién general
presenta una diferencia de mas de 27 puntos me-
nos en la “funcion fisica”.

En ambos cuestionarios: diferencias en el aspecto
del dolor corporal o malestar (mayor en pacientes).

Los valores que tienen los hombres con acondro-
plasia son inferiores de los que se otorgan las mu-
jeres (+ en la esfera fisica). Los hombres con acon-
droplasia se sienten mucho mas afectados por su
discapacidad ffsica, lo que se refleja ademéas en la
baja puntuacion del rol social.
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Dificultad del trabajo: la localizacion de los pacien-
tes. Tasa de respuesta del 14%.

No hay estudios publicados de calidad de vida en
personas con acondroplasia en relacion con los
valores generalizados de la calidad de vida de la
poblacion general.

Solo 4 estudios de calidad de vida en pacientes
con acondroplasia pero incompletos y diferentes.

Los adultos consideran su estado de salud general
de forma muy parecida a como lo hace la poblacion
general, e incluso lo consideran mejor.

La mitad de estos pacientes adultos entrevistados
referfan algun tipo de limitacion para sus activida-
des en la vida diaria.

Los nifios y adolescentes tienen mejor calidad de
vida que los adultos con su misma patologia, asi
puntuan con mayores valores que los adultos todas
las dimensiones (incluso con valores superiores a
los de la poblacion general en los aspectos psicolo-
gicos y sociales, e incluso el bienestar fisico) con la
excepcion de los grupos de varones de 8 a 11 afios
y de mujeres de 12 a 18 afios. Puede ser conse-
cuencia de la mayor atencién y apoyo que reciben
los nifios con acondroplasia.

En las dimensiones “autopercepcion” y “aceptacion
social (intimidacién)” los nifios con acondroplasia
reportan una puntuacion menor a la de la poblacion
general, posiblemente porque asumen tener una
cierta discapacidad.

Los proxys (en nuestro trabajo todos ellos padres
o madres de los nifios) creen que la situacion de
sus hijos es peor de la que en realidad es, ya que
valoran la situacion desde su perspectivas de
personas que no sufriendo la discapacidad de
sus hijos, sienten que ésta les supone un gran
problema.

Conclusiones

Los pacientes afectos de acondroplasia tienen mas
problemas que la poblacién general. Se afectan
todos los 6rganos y sistemas, pero sobre todo los
aparatos respiratorio y musculoesquelético.

LLa mayoria de los problemas que presentan los pa-
cientes estan en relacion con el grado de afecta-
cion y con la edad.

El pediatra esta muy involucrado en el diagndstico
y seguimiento de los pacientes con acondroplasia.

Realizamos estudio molecular en el 68% de los pa-
cientes. Todos ellos tenfan la mutacion G1138A.

Los pacientes entrevistados indicaron sentir un es-
tado de salud general similar al de la poblacion ge-
neral, e incluso mejor.

La acondroplasia se relaciona con una mala cali-
dad de vida en todas las dimensiones considera-
das y en ambos sexos, mostrando estos pacientes
mayores porcentajes de problemas que la pobla-
cion general, y valores de la calidad de vida muy
inferiores a los de dicha poblacion.

La percepcion de la calidad de vida es peor en los
hombres, y en los adultos en general.

En la infancia y adolescencia, la acondroplasia
afecta con menor intensidad la calidad de vida de
los pacientes.

Los proxys, padres de personas afectadas por
acondroplasia, tienen una peor percepcion de la
calidad de vida de sus hijos con acondroplasia que
la de los propios afectados.

La peor calidad de vida viene determinada funda-
mentalmente por las limitaciones fisicas, y el dolor,
que con el tiempo conllevan un desgaste emocio-
nal.

Los pacientes con acondroplasia presentan una si-
tuacion de dependencia en algunos aspectos de
la vida cotidiana, especificamente para el aseo e
higiene personal.

La medida de la calidad de vida relacionada con su
enfermedad deberia tenerse en cuenta a la hora de
evaluar a estos pacientes, dado que el impacto de
estas enfermedades en la realidad de los mismos y
de su entorno familiar, no puede medirse exclusiva-
mente mediante parametros clinicos objetivos.
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