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INTRODUCCION

La Acondroplasia (AC) es, como titulaba un programa televisivo (Linea 900, TVE), es “la
Unica minusvalia que da risa”. Detras del aparente aspecto bufén de estos individuos, se
esconde una entidad poco frecuente y desconocida por el publico general y a menudo también
por el colectivo sanitario.

La AC forma parte de las condrodistrofias, alteraciones de la formacién y el crecimiento
de los huesos. Su traduccion fisica mas aparente es la estatura baja y desproporcionada,
con una cabeza grande y una frente prominente. La mayoria de estos individuos tendra
una capacidad cognitiva normal, por lo que su adaptacién social y laboral no deberia estar
dificultada en ese sentido.

Sin embargo, la alteracién morfologica de los huesos da lugar a multitud de complicaciones
que requieren un tratamiento especifico. Como colectivo, tienen unas necesidades bien
diferenciadas del resto de la poblacién no afecta y que en la actualidad no estan cubiertas
(Henderson,1995).

Como otros incidentes en cualquier ambito de la vida, la aparicién de eventos poco frecuentes en
el ambito sanitario desconciertan tanto a quienes los padecen como a aquellos encargados de dar
respuesta a sus preguntas. En ese sentido, la AC no es una excepcion.

La aparicion de cada nuevo caso de AC supone para los familiares, y también para los médicos
pediatras, un motivo de angustia. Los unos se sienten muy a menudo desalentados y frustrados,
y los otros preocupados por su capacidad de dar respuesta a los problemas fisicos y psicologicos
que paciente y familiares van a plantear.

En el lado de los pacientes y de sus familiares, muchas comunidades de afectos por distintos
problemas se han organizado en grupos de apoyo y de autoayuda, como légicamente ha ocurrido
también en el caso de los acondroplasicos. En la actualidad, hay multitud de asociaciones
que intentan aglutinar a los individuos con talla baja en general y mas concretamente a los
acondroplasicos. Una busqueda rapida en Internet nos permite descubrir multitud de asociaciones,
con distinta entidad, distintas tendencias y distintos objetivos.

La tradicion asociacionista en los paises anglosajones es, en ese sentido, bastante patente.
Organizaciones como Little People of America 0 como las que se han creado en multitud de
paises (Little People of Corea, Little People of Bulgaria, Little People of Manitoba, ...), consiguen
reunir anualmente importantes cantidades de dinero que les permite organizar congresos, crear
foros de debate, ofrecer consejo a sus afiliados y a los que no lo son, crear corrientes de opinion
o constituirse en lobbies o grupos de presion.

En Espafna, la Asociacion CRECER (Asociacion Nacional para los Problemas del Crecimiento,
www.crecimiento.org) o la Asociacion ADAC (Asociaciéon para las Deficiencias que Afectan al
Crecimiento y al Desarrollo, www.geocities.com/HotSprings/Villa/4521/index.html, entre otras,
forman parte de esta red de apoyo a familiares y afectos.

El presente estudio, encargado por la Direccidon General de Planificacién Sanitaria del Ministerio
de Sanidad, pretende analizar de forma exhaustiva la evidencia existente en torno a la AC,
con el objetivo de poner de manifiesto las necesidades diferenciadas de esta poblacién
que permitan determinar, de acuerdo con los conocimientos actuales, los equipamientos
estructurales, técnicos y humanos con que deberia contar® un centro de referencia para la
atencion integral de los acondroplasicos.

Debemos destacar la dificultad para encontrar evidencia cientifica en la literatura revisada,
siendo la mayoria de los estudios recopilaciones descriptivas de series de casos. Por este motivo
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hemos realizado una descripcion de las complicaciones asociadas a la AC como expresion de
las necesidades especificas de esta poblacién, indicando para cada caso los procedimientos
diagndsticos mas comiunmente aceptados y proponiendo posibles soluciones terapéuticas seglin
hemos encontrado en la literatura y de los que se deben inferir los requerimientos técnicos y
humanos. Se debe entender que para las patologias no descritas no hemos podido detectar
necesidades diferenciadas con el resto de la poblacion.

Aunque se hace referencia a aspectos sobre la talla de estos individuos, asi como a sus
implicaciones psicoldgicas y sociales, los problemas derivados de la talla baja son tratados
dentro del conjunto de complicaciones. Del mismo modo, este estudio no pretende describir
minuciosamente los procesos asistenciales vinculados a estas necesidades sino tan sélo describir
su relevancia y apuntar su tratamiento genérico.

Finalmente, quisiéramos agradecer a los revisores externos (Dres. MA. Gonzalez Viejo? y R. Huget
Carol®) los comentarios hechos sobre una version previa de este documento, y a todos aquellos
que han colaborado en la elaboracion del mismo su dedicacién y cooperacion.

1 En el informe se han marcado en negrita aquellas técnicas diagndsticas que se han considerado necesarias para dar la adecuada cobertura
a la poblacién con AC.

2 Servicio de Rehabilitacion, Hospital Virgen del Camino, Iruia.
3 Jefe de Servicio de Cirugia Ortopédica y Traumatologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona
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ETIOLOGIA

De forma genérica, las osteocondrodisplasias son trastornos del desarrollo y del crecimiento de los
huesos, que condicionan una alteracion de su forma, tamano y resistencia.

Su etiologia es en muchos casos desconocida, aungue un gran ndimero de ellas se asocian a
defectos genéticos y a trastornos bioquimicos (mucoploisacaridosis, oligosacaridosis, ...).

Hasta la actualidad se han descrito multitud de variantes: displasia tanatotroéfica, acondrogénesis,
displasia toracica y polidactilia, condrodisplasia punteada, displasia distréfica, displasia
espoéndilo-epifisaria, displasia metatdpica, displasia mesométrica, displasias adquiridas, ...
y la acondroplasia.

La AC es bien conocida desde la antigliedad aunque su etiologia no fue establecida con
exactitud hasta la década de los noventa, cuando dos equipos independientes (Rousseau,
1994; Shiang, 1994) localizaron el origen de la mutaciéon en el brazo corto del cromosoma
4, concretamente en la region 4p16.3.

Se trata de una entidad autosémica dominante (AD) con una penetrancia esencialmente
completa, que aparece por la mutacion a nivel del gen del receptor 3 del factor de crecimiento
del fibroblasto (FGFR3), un receptor que puede detectarse en elevadas concentraciones en
el cerebro y, fuera de éste, las concentraciones mas altas se localizan en los rudimentos
cartilaginosos de los huesos.

Los estudios realizados a nivel del FGRF3 demuestran una mutacién guanina por adenosina en
el nucledtido 1138 del ADN en un elevado porcentaje de los casos, que oscila entre el 93%
y el 100% de los casos segln las series (Rousseau, 1994; Shiang, 1994), y aunque se han
detectado otras mutaciones a este nivel, la mayoria de ellas dan lugar a una substitucién
arginina (R) por glicina (G) en la posicién 380 de la proteina madura (G380R), en el dominio
transmembrana del FGRF3.

Se ha sugerido (Deng,1996), como parece confirmar el aumento de longitud de los huesos
largos y de la columna vertebral en ratones con deleccion selectiva del gen que codifica para el
FGRF3, que el receptor FGRF3 tiene como funcion limitar la osteogénesis por lo que su disfunciéon
comportaria la activacion prematura del receptor, limitando de esta forma el crecimiento de
huesos largos y cuerpos vertebrales.

La forma homozigota de la AC da lugar a un trastorno mas severo, que es letal antes del primer
ano de vida por afectacion pulmonar y neuroldgica.

La AC se asocia genotipica y fenotipicamente a la hipocondroplasia (HC), una entidad que también
se caracteriza por dar lugar a individuos rizomélicos y de talla baja por una alteracion también a
nivel del FGRF3, aunque de menor severidad que la AC (Matsui, 1998).
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INCIDENCIA

Las osteocondrodisplasias, de entre las cuales la AC es la mas frecuente, son la causa de
aproximadamente el 3% de las tallas bajas patoldgicas (Olivan,1990), y afectan a entre 2 y 4,7
individuos por 10.000 habitantes (Baitner, 2000).

En Espana, la tasa de prevalencia de los procesos AD es de 12,1 por 100.000 recién nacidos
vivos (Martinez-Frias,1991), con una tasa estimada de mutacién de 48,5 por millon de gametos
y siguiendo una distribucién geografica uniforme.

Para la AC, la estimacion de frecuencia es relativamente variable segln los distintos autores.

Autor Frecuencia*
Tanaka, 1997 1/ 6.500 -20.000
ISCIIl, 2002 1/ 40.000
Hunter, 1998a 1/ 26.000
Pauli, 1999 1/ 26.000
LPA, 2000 1/ 14.000
Zucconi, 1996 1/ 10.000 - 25.000
Ruiz-Garcia, 1997 1/ 15.000 - 40.000
Mahomed, 1998 1/ 26.000 - 35.000

* Por recién nacido vivo

Teniendo en cuenta estas cifras, y ajustando las mismas por la esperanza de vida media,
(INE,2002; DAH,2002), se calcula que actualmente en Espana la prevalencia de la AC es de
aproximadamente 950 -1.050 casos.

La mutacién G380R del FGRF3 se presenta de forma esporadica en un 75 a mas del 90%
de los casos (AAR1995; Rousseau,1994; McKusick,2001), siendo por tanto mucho menos
frecuente la incidencia familiar del trastorno.

La afectacion en hermanos de padres no afectos debe sugerir la posibilidad de una afectacion
gonadal en mosaico (Fryns,1983) de alguno de los progenitores ya que, aunque no se puede
descartar, la recurrencia espontanea es rara (Dondinval,1987; Mettler,2000).

Para los procesos AD de elevada penetrancia, se habia estimado que el riesgo de recurrencia en
los hermanos / as de padres no afectos era aproximadamente del doble de la tasa de mutaciéon
(entre un 1y un 7% de los hermanos podian estar también afectos de la mutacién), lo que no
parece cumplirse en la AC, cuyo riesgo de recurrencia en hermanos de l0s mismos progenitores
no afectos se ha cuantificado en 1/443 (0.02%) (Mettler,2000).

En los Ultimos anos, se ha podido demostrar de forma cada vez mas clara una relacién entre
la edad de los progenitores y el riesgo de mutacion para AC. Ahora, parece bien establecida la
asociacion entre edad y mutacién, normalmente a condiciones AD.

Orioli et al (1995), como posteriormente han demostrado también otros autores (Henderson,2000;
Hunter,1998a; Hall,1988c), demostraron esta asociacién y confirmaron que el riesgo se debia
fundamentalmente a la edad paterna. Asi, en su estudio retrospectivo de 142 casos de AC
distribuidos en dos series (una italiana y una sudamericana), comprobaron que la edad media
de los padres de ninos con AC no familiar era de 36,3 (+/- 6,7) y de 37,19 (+/- 10,5) anos en
cada serie, teniendo el 50% de los padres mas de 35 anos, y creciendo la incidencia relativa de
forma exponencial con la edad de los padres, y muy significativamente a partir de los 40 anos.
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Aunque la edad materna también estaba aumentada respecto a la de los controles, la relacion
desaparecia cuando se ajustaba por la edad paterna.

Se ha postulado que una posible explicacion de este hecho podria ser la localizacion del gen
responsable de la mutacién en una area de ADN inestable como es la 4p16.3.

Curiosamente, alguna serie describe que la talla de los individuos con AC cuyos progenitores
son de edades mas avanzadas padecen formas clinicas menos severas y llegan a tallas
significativamente mayores (Thompson,1986).
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MANEJO CLINICO

1. Evaluacion Prenatal

El objetivo de la evaluacion prenatal es establecer un diagndstico de certeza prenatal que permita,
en aquellos casos en que esté indicado y que estén al amparo de la legalidad vigente, considerar
la posibilidad de un aborto terapéutico.

El diagnostico prenatal en la AC es posible y, aunque generalmente el diagndstico de certeza no
se puede hacer hasta el nacimiento, se utilizan actualmente técnicas que permiten establecer el
diagnoéstico con un elevado indice de fiabilidad.

En principio, el diagnéstico de certeza prenatal sélo se puede realizar si ambos padres son
acondroplasicos (AARP, 1995). Cuando ninguno de los progenitores esta afecto de AC, en tan
so6lo un tercio de los casos el diagnostico prenatal puede establecerse por las ecografias
gestacionales de rutina (Saito, 2001).

En el ano 1998, Hunter et al (1998) revisaron retrospectivamente una larga serie de 193 casos.
Todos los que tenian al menos un progenitor afecto de AC fueron diagnosticados durante u
ocasionalmente antes del parto. De los 134 individuos con mutaciones de novo, tan sélo un 40%
fueron diagnosticados durante el parto, llegdndose al diagndstico en el primer ano en el 91%
de los casos. La edad media en el momento del diagnostico era de 0,306 anos, encontrandose
una correlacién entre la edad del paciente y la del diagnostico, lo que sugiere una mejoria
en la precocidad del diagnéstico.

La presencia de una desproporcion de las extremidades (que son cortas) en relacion con el
térax (que es de tamano normal), o la presencia de polihidramnios (Latini, 2002) debe poner al
ecografista sobre la pista del diagndstico, si bien estas alteraciones no son exclusivas de la AC y
por tanto no permiten un diagnoéstico definitivo.

Las alteraciones ecograficas permiten diferenciar, basandose exclusivamente en criterios
ecograficos, la HC de la AC (Huggins, 1999) aunque no es posible por técnicas ecograficas
diferenciar entre las variantes homozigota y heterozigota de la AC (Saito, 2001).

Otros autores (Gabrielli,1999) han propuesto estudios prenatales con ecografia transvaginal,
aunqgue esta técnica tan sélo permitiria diferenciar las osteocondrodisplasias mas severas.

Para el diagnéstico radiografico hay que esperar al tercer trimestre o al posparto inmediato, por lo
que esta técnica no permite valorar la posibilidad de un aborto terapéutico.

Se han propuesto también estudios invasivos para establecer el diagndstico de certeza. Los
estudios publicados no permiten, hasta el momento, establecer la eficacia de las distintas
técnicas puesto que se trata tan sélo de trabajos aislados.

Los tests diagnosticos genéticos in Utero estan disponibles desde 1995, y se realizan por
amniocentesis y muestreo de las vellosidades coridnicas. Se ha propuesto la funipuncion y
posterior estudio del ADN fetal en aquellos casos en que por ecografia se detecte un retraso en
el crecimiento de los huesos largos fetales (Modaff, 1996).

Desde 1997, se ha postulado que el estudio de los trastornos fetales es posible mediante el
analisis con técnicas de PCR del ADN eirtocitario fetal en sangre materna (Saito, 2001), a pesar
de que otros autores (Xiao Yan Zong, 2001b) sugieren que esta técnica no ofrece suficiente
sensibilidad para su utilizacién rutinaria.

En cualquier caso, cuando se trate de AC familiares deberemos prevenir a la madre de la
necesidad de practicar un parto por cesarea, lo que en el caso de la AC implica una anestesia
general debido a la dificultad de la anestesia epidural.
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2. Evaluacion del Recién Nacido (<1 Mes)

Después del parto, y siempre que el diagndstico no se haya establecido con certeza previamente,
debe confirmarse el diagndstico mediante un estudio fisico y radiogréafico.

La exploracion fisica nos debe permitir observar esencialmente la talla baja, las extremidades
cortas rizomélicas y desproporcionadas, la protuberancia frontal, el aumento del tamano de la
cabeza, la mano en tridente (con la separacion entre el tercer y cuarto dedos), la depresion
de los huesos propios de la nariz o la hipoplasia facial (Anénimo, 2002). En el pasado, hasta
un 20% de los casos han pasado inicialmente desapercibidos porque no se sospecharon en
la exploracion fisica neonatal.

Radiologicamente, la AC se presenta, entre otras muchas caracteristicas, con una contraccion de
la base del craneo, una forma cuadrada de la pelvis, una muesca sacrociatica, una coxa planovara
gue aumenta con la edad, una radiolucencia proximal del fémur con un cuello femoral corto y
ancho, una lesion en forma de galén en la epffisis distal femoral en la infancia, unos pediculos
vertebrales cortos, o el peroné desproporcionadamente largo. En ausencia de otras patologias, los
acondroplasicos tienen una edad dsea que se corresponde con la cronoldgica.

Durante este periodo se deben empezar los registros de las medidas del RN, con especial
interés por:

* la circunferencia occipito-frontal (COF), que debe medirse mensualmente durante
el primer ano

* la braza

* latalla

* el indice corporal superior/inferior

Al nacimiento y durante la infancia, la talla se encuentra en el limite inferior de la normalidad, y no
es hasta los 2 anos cuando se aprecia el cambio marcado de la progresion de la talla.

Se han disenado graficas de crecimiento especificas para los acondroplasicos (Horton, 1978,
Olivan, 1990). La talla de estos individuos caracteristicamente sigue “su” percentil, por lo que estas
tablas son de gran ayuda. Permiten definir una “nueva” normalidad, comparar con sus iguales y,
muy importante también, permiten descartar trastornos anadidos del crecimiento.

Es importante también en este momento ofrecer a los padres consejo genético y muy
particularmente apoyo psicolégico y familiar. Sorprende observar que casi un tercio (imas del
50% de los padres potenciales!) de los acondroplasicos infravalora el riesgo que tiene de tener
un descendiente afecto (Hunter, 1998b).

Deberan también programarse en ese momento todos aquellos estudios que permitan el
despistaje de las complicaciones de la AC a estas edades, principalmente las complicaciones
neurolégicas -a nivel de la unién cérvico-medular (UCM) o por aparicién de hidrocefalia, y
las complicaciones respiratorias, principalmente el despistaje de trastornos obstructivos y
restrictivos pulmonares.

Se deben empezar las ecografias transfontanela si las mismas son anormalmente amplias
0 aparecen trastornos sugestivos de hidrocefalia, por lo que a este nivel lo mas aconsejable y

eficiente es la monitorizacién de la COF.

3. Evaluacion del Lactante (>1 Mes y <1 Ano)

Durante este periodo debera proseguirse con la exploracion fisica detallada y con determinaciones
analiticas seriadas, al tiempo que se debe seguir revisando el crecimiento de la cabeza para
despistar la hidrocefalia, que puede aparecer en cualquier momento durante los primeros
dos anos (Steinbok, 1989).
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En ese sentido, se recomienda (AAP, 1995) practicar de forma seriada ecografias transfontanales
alos 2, 4y 6 meses de vida si se detecta un crecimiento rapido de la cabeza, valorando a partir de
entonces y hasta los 12 meses su indicacién en funcién del crecimiento de la COF.

Debe hacerse también una valoracion de la evolucion motora, que suele estar retardada
(Todorov, 1981). En el caso de que el paciente presente hipotonia severa o hiperreflexia en
extremidades superiores o clonus con respuesta policinética, debera valorarse la practica de una
TC o una RM que permita estudiar la base del craneo, los ventriculos cerebrales, la UCM vy la
médula espinal (Hetch, 1989; Hetch, 1990; Keiper, 1999).

La hipotonia del lactante con AC se ha atribuido clasicamente a la compresion cérvico-medular
(CCM) en el foramen magnum (FM). Su presencia dificulta y retrasa el desarrollo motor y el
control de la cabeza, lo que aumenta el riesgo de lesién neuronal y, por tanto, de muerte del
lactante. Paraddjicamente, una revision retrospectiva de 71 nifios con AC (Reynolds, 2001)
encontr6 que el area del FM (medida por TC) no se correlacionaba con la presencia de hipotonia
(r’=0,017). Puesto que tampoco pudieron correlacionar la presencia de hipotonia con el parto por
via vaginal (asumiendo una mayor hiperextension del cuello) ni con la presencia de hipertension
endocraneana (HTE), se sugirié que pudiera estar relacionada con una elevada expresion del
FGFR3 en el cerebro y en la médula espinal y su disfuncion.

En cualquier caso, es recomendable realizar una estimulacion precoz psicomotriz, que
mejore este retraso en la adquisicién de todas las habilidades motrices como la sedestacion,
bipedestacion y deambulacion.

Si se detectan trastornos del desarrollo motor, es aconsejable también practicar estudios del
sueno, con polisomnografia (PSG) u otras técnicas. También deberiamos recurrir a estas
técnicas diagnodsticas en el caso de que se aprecien trastornos de la respiracion, normalmente
en forma de apneas o hipopneas.

A estas edades pueden empezar a aparecer complicaciones en el oido medio, por lo que es
aconsejable iniciar la valoracién sistematica del mismo en todas la infecciones de vias aéreas
superiores. De todas formas, debe buscarse de forma activa la presencia de otitis media serosa, y
revisar el riesgo de padecerlas entre los 6 y los 12 meses de vida.

A esta edad debe insistirse de forma enérgica en adoptar las medidas posturales y ortesis
necesarias, que permitan prevenir la aparicion de la cifosis toracica baja y lumbar alta. La rotacion
externa de las caderas que presentan los acondroplasicos a esta edad suele desaparecer a los seis
meses y no suele requerir estimulacién suplementaria (Siebens, 1987).

4. Evaluacion del Nino <5 Anos

A estas edades sigue siendo importante la monitorizacién y control de la COF, y su comparacion
con las curvas de crecimiento disenadas ad hoc para la AC.

La aparicién de clinica respiratoria o neuroldgica que sugiera un origen central por compresion del
TE debe ser investigadas con PSG, potenciales evocados somatosensoriales (PES), TC o RM al
igual que en edades mas tempranas, aungue su incidencia disminuye con el tiempo.

Si que debemos tener especial cuidado en la evolucion del habla, cuya apariciéon no deberia
retrasarse mas alla de los 2 anos. El retraso en su aparicion debe poner en la pista de una
hipoacusia que haya pasado desapercibida. No es el caso de la marcha que puede estar retrasada
hasta mas alla de los 2 anos, por lo que deberia realizarse una estimulacion precoz psicomotriz
gue mejorarse este retraso si previamente no se habia efectuado.

Las complicaciones ortopédicas empiezan a cobrar importancia a esta edad. Debemos asegurar
que la rotacion externa de las caderas involuciona, y debemos introducir medidas que prevengan
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la aparicion de nuevas complicaciones, como el genu varum por sobrecrecimiento de las diafisis
o la cifosis dorso-lumbar. A estas edades, la sedestacion debe protegerse con una pequena
almohada en la espalda para prevenir las deformidades ciféticas y, al mismo tiempo, se debe
evitar la sedestacion sin una sujecion de los pies y prevenir las sobrecargas de las articulaciones
evitando pesos, mochilas, o el salto repetido.

Si aparecen contracturas musculares a nivel de las caderas o de la espalda, se deben iniciar
sesiones de rehabilitacién mediante fisioterapia, asi como introducir aquellas modificaciones en el
domicilio habitual que faciliten la deambulacion del nino sin dificultades.

Aunque su debut suele ser mas tardio, se deben valorar los habitos alimentarios del
nino/a para prevenir la obesidad.

5. Evaluacion del Nino >5 Anos

En esta etapa hay algunos problemas que persisten de edades anteriores y a los que habra
que seguir destinando una especial atenciéon. Debemos permanecer atentos a la evolucion del
habla, que habria que ligar estrechamente con la valoracién auditiva anual con una audiometria
y otoscopia en prevencion de otitis serosas recurrentes silentes.

Del mismo modo, Hunter et al (1998a) consideran que todo paciente debe ser valorado entre
los 5 y los 6 anos por un especialista en ortodoncia, ya que en una serie de 193 nifos, un
3% tenia necesidad significativa de tratamiento de ortodoncia antes de los 10 anos y que,
aunque no sean tratados hasta edades mas tardias, deben ser valoradas. En ese estudio,
hasta el 50% de los casos (ninos y adultos) tenian problemas buco-dentales, aunque solo el
40% recibia el tratamiento adecuado.

A nivel ortodontico (Hunter, 1998a) el problema mas frecuente es la maloclusion bucal de tipo Il
por crecimiento desproporcionado de la base del craneo, lo que obliga a una retrusion maxilar y
a una disminucioén de la altura mandibular. Un maxilar superior estrecho da lugar a una mordida
cruzada, y de forma habitual se observa un apelotonamiento dental.

Debemos anadir algunos problemas nuevos como pudieran ser la aparicién de trastornos
respiratorios obstructivos o de la obesidad. Sera ya importante introducir medidas dietéticas que
eviten el establecimiento de una obesidad, puesto que el 10% de las mismas tienen su debut en
la infancia o adolescencia (Hetch, 1988).

Poco después de los 5 anos, cuando por regla general ya se ha normalizado la hipotonia
(Reynolds, 2001), se hace necesaria la consulta a un ortopeda para prevenir y planificar las
necesidades de estos sujetos. Debe insistirse todavia en la educacién postural, y deberia
empezarse una valoracion sistematica de los reflejos tendinosos de forma anual buscando déficits,
asimetrias o hiperreflexia que sugieran la presencia de estenosis del canal lumbar.

A estas edades empezard a ser muy importante la valoracion de la adaptacion social
del paciente con AC (Hernandez, 2000). Es por ello que habria que disponer de personal
cualificado para dar el tratamiento psicolégico adecuado y ofrecer, si fuera necesario, la
participacién en grupos de apoyo.

6. Evaluacion del Joven y del Adulto

Las necesidades de los adultos con AC han sido poco evaluadas, haciendo la literatura referencia
principalmente a los casos en edad pediatrica.

Hay, sin embargo, alglin estudio publicado que valora las patologias mas prevalentes en jovenes
y adultos. Mahomed et al (1998) realizaron un estudio que evaluaba mediante el test de calidad
de vida SF-36 (Short Form 36) una poblacién de 437 individuos con AC, del que se desprendia
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gue no habian diferencias en la subescala del componente “mental” con respecto a la poblacion
general aunque si que habia diferencias en la subescala “fisica”, que se hacian mas marcados a
partir de la tercera y cuarta décadas de la vida para estabilizarse a partir de la sexta.

Los problemas musculo-esqueléticos, y particularmente la deformidad de la columna vertebral,
el dolor y las manifestaciones neuroldgicas asociadas, eran los mas frecuentemente reportados
como causantes de esas diferencias. Sin embargo, sélo habia diferencias significativas respecto
a la poblacién general en la prevalencia de alergias o problemas sinusales, dificultades de
audicion, dificultades para dormir, problemas crénicos del cuello, infecciones crénicas del
oido y enfermedad pulmonar crénica.

Sintoma Prevalencia (%) (n=437) p<0,05*
Dolores de espalda crénicos 41 NS
Alergias o problemas sinusales 38 0,0009
Artrosis 33 NS
Dificultades auditivas 33 0,0042
Deformidad de la columna vertebral 30 NS
Dificultad para dormir 29 0,0215
Problemas crénicos en el cuello 20 0,0087
Parélisis o debilidad de extremidades 20 NS
Infeccién crénica del oido 17 0.0008
Dermatitis 11 NS
Dificultades visuales 9 NS
Enfermedad pulmonar crénica 7 0,0424
Problemas hormonales 2 NS

(A partir de: Mahomed, 1998)
NS: no significativo
*Comparado con la poblaciéon no-acondroplasica

De importante relevancia es la incidencia de la cirugia sobre la poblacién adulta. De
esta cohorte de 437 individuos, 298 (68%) fueron intervenidos en 536 ocasiones (1,78
intervenciones/individuo).

Las intervenciones mas frecuentes fueron:

Intervencion Incidencia (n=298) (%) p<0.05*
Tonsilectomia-adenoidectomia 47 0,0084
Laminectomia lumbar 23 0,0001
Osteotomia 19 NS
Fusion vertebral cervical 8 0,0001
Laminectomia cervical 7 0,0001
Correccion de la deformidad
de la columna vertebral 7 0,0029
Derivacién VP 5 NS
Cirugia del pie 3 0,0032
Cirugfa de cadera 2 0,0003
Elongacion de extremidades 1 NS

(A partir de: Mahomed, 1998)
NS: no significativo
*Comparado con la poblacién no-acondroplasica
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COMPLICACIONES NEUROLOGICAS

1. Union Cérvico-Medular

Una de las principales complicaciones del individuo con AC es la estrechez del FM, que comprime
las estructuras del tronco encefalico (TE) y condiciona un exceso de riesgo de muerte, que algun
autor (Thomeer, 2002) ha cuantificado en un 7,5% en el primer ano de vida aunque disminuya
después hasta el 2,5% a los 4 anos.

Las caracteristicas de la base del craneo del acondroplasico en su unién cérvico- medular
son que es mas larga y estrecha, que la fosa posterior esta distorsionada y que el foramen
magno es mas pequeno (Spranger, 1988). A estos factores hay que anadir la inestabilidad
atlo-axoidea por hipotonia generalizada, por tener el axis una apdfisis odontoide corta y una
mayor laxitud ligamentosa.

El estudio del FM ha merecido numerosos articulos de revision en la literatura. El principal estudio
(Hetch, 1989) evalla 154 casos con AC comparados con un grupo control. Para evaluar el
potencial de crecimiento del FM se midieron los didmetros absolutos transversales y sagitales,
la forma y los centros de crecimiento, utilizando para ello técnicas de TC y de RM (Aryanpur,
1990). El seguimiento de esta cohorte permite a los autores dibujar unas curvas de crecimiento
del FM “normal” para individuos con AC. De su andlisis se desprende que al nacimiento, los
acondroplasicos tienen un FM de menor tamano que los controles con una reduccién mas
marcada del diametro transverso. El crecimiento del FM se produce predominantemente desde
el nacimiento hasta los 18 meses, para después disminuir su velocidad de crecimiento hasta
ser basicamente completo a los 5 anos. Se produce también una fusién prematura de la
sincondrosis posterior, que si en condiciones normales se fusiona hacia los 7 anos de vida, en
los acondroplasicos se produce aproximadamente al ano de vida.

En la edad adulta, (Hunter, 1998a; Hetch, 1990), el didmetro transversal del FM de un
acondroplasico se corresponde al de un RN, y a la de un lactante de 2 anos en el diametro
sagital, lo que confirma que la mayor afectacién corresponde al didmetro transverso. En general,
las medidas del FM estan de 3 a 5 desviaciones estandares por debajo de la media de los
no-acondroplasicos (Reynolds, 2001).

Las complicaciones secundarias a la CCM también han sido objeto de mdltiples publicaciones. No
cabe duda de que las complicaciones que mas preocupan y sobre las que mas se ha publicado
son las complicaciones respiratorias de origen neuroldgico central por CCM. Debemos recordar,
sin embargo, que a pesar de las alteraciones del FM y de los signos de compresion del TE,
la causa mas frecuente de dificultad respiratoria sigue siendo el trastorno obstructivo, con
0 sin apnea y con o sin hipoxemia.

Pauli et al (1995) publicaron un estudio en el que recogian de forma prospectiva a 75 nifos
con AC, y en los que evaluaron el riesgo de CCM. Todos los casos fueron evaluados a través
de una historia clinica detallada, exploracién fisica y, neurolégica detallada, TC de la UCM vy
PSG. Inicialmente se estudiaron también por PES, aunque luego abandonaron esta técnica por
presentar en su serie un elevado numero de falsos negativos.

Segun el estudio de Pauli (1995), el riesgo de mielopatia es elevado y esta presente virtualmente
en todos los nifos con AC, por lo que recomiendan llevar a cabo de forma inespecifica unos
cuidados preventivos que incluirian el manejo con cuidado del cuello, asientos que miren atras en
el coche, desaconsejar el uso de cinturones de seguridad, ... entre otras medidas.

De este estudio se desprende también que uno de cada 10-15 ninos con AC morira por CCM,
siendo por tanto fundamental intentar detectar a los nifios con elevado riesgo. Del subgrupo de
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individuos a los que se les ha practicado cirugia descompresiva, sin evaluar por tanto al global de
la cohorte, definen 12 variables significativas:

Variable Significacion (p)

Desproporcion craneofacial 0,006
Abombamiento frontal y/o parietal 0,03
Hipotonia de extremidades 0,03

Hiperreflexia o clonus en las piernas 0,003

Cualquier anormalidad en la exploracién neurolégica 0,003
Clonus observable 0,04

Cualquier anormalidad en la historia neurolégica 0,002
Didmetro transverso del FM menor que la media 0,01
Diametro transverso y sagital del FM menor que la media 0,03
Didmetro transverso o sagital del FM menor que la media 0,04
Diametro transverso o sagital del FM menor que —1 DE 0,02
Hipopnea de origen central en la PSG 0,04

(A partir de: Pauli, 1995)

Tres variables en combinacioén dan un 97% de poder predictivo positivo: hiperreflexia o clonus en las
piernas, medidas de los didmetros del FM por debajo de la media e hipopnea central.

En funcion de estos indicadores, proponen realizar una evaluacién exhaustiva (como la que ellos
realizaron en su estudio) a todos los nifos acondroplasicos. En el caso de que no se detecten
factores de riesgo, debe repetirse la exploracion neuroldgica y respiratoria detallada cada seis
meses Y, si existe algun factor de riesgo, debe realizarse una RM de la UCM. Si se demuestra
compresion en presencia de algln otro factor de riesgo, se recomienda el tratamiento quirlrgico
descompresivo (Carson, 1988), en tanto que en su ausencia recomiendan repetir la RM
cada 4 meses hasta los 2 anos.

Aunque la muerte subita por CCM es evidentemente la preocupacién mas presente, no es
la Unica. Como complicacién de la compresion del TE o la médula cervical alta podemos
también encontrar (Boor, 1999):

* debilidad creciente de las extremidades superiores, con paraparesia progresiva
(Hetch 1990)

* diplegia con reflejo extensor plantar

* alteracion de la columna sensitiva dorsal, con ataxia

* infartos medulares no traumaticos con o sin aparicidon de cavidades intramedulares
secundarias, que tienen una buena correlacién con la medida del FM pero no con
las manifestaciones neurolégicas

* mielomalacia o siringomielia

PRUEBAS DIAGNOSTICAS

a/ TCy RM

El diagnostico de la CCM debe establecerse mediante el estudio con RM y/o TC de la UCM. Estos
estudios deben permitir visualizar la compresion a nivel del FM, las identaciones medulares, el
desplazamiento hacia arriba del TE en relacion al nivel de la silla turca, una fosa posterior poco
profunda con unas cisternas basales pequenas, las dimensiones del FM y de los foramenes
yugulares, la base del craneo hipoplasica, y la presencia de macrocefalia o de hidrocefalia.
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En una serie de TC practicadas sobre 32 acondroplasicos (Nelson, 1988), las medidas del
FM estaban alteradas en el 90% de los casos con clinica respiratoria, y en un 62% de los
que no tenian clinica.

La RM también permite realizar estudios de dinamica del liquido cefalorraquideo a través del
FM, que se pueden correlacionar con el grado de estenosis en la UCM y con la presencia de
lesiones intramedulares (Bruhl, 2001).

Aunque la RM se considere de eleccion para el diagndstico de compresiones o de lesiones
intramedulares, hay que tener en cuenta que en ninos o lactantes ésta es una prueba que hay que
realizar bajo sedacién profunda, lo que dificulta su repeticidn para dar una mayor precision.

b/ Potenciales Evocados Somatosensoriales

Se han utilizado también para la valoracion de la CCM, con una alta especificidad. De los
estudios disponibles, parece claro que todos los sujetos que presentan clinica sugestiva de
compresién, tenian el PES alterado, tanto los PES corticales como los subcorticales (Boor,
1999; Reid, 1987). El PES permitia detectar también entre el 44 (Waters, 1995) y el 76%
(Nelson, 1988) de los sujetos asintomaticos.

Los potenciales evocados somatosensoriales de latencia corta (PESIc) han demostrado tener
una buena correlacion con la compresion clinica o radiolégica, y ademas permiten diagnosticar
casos con clinica minima (Nelson, 1984).

Sin embargo, la sensibilidad de la prueba si que ha sido puesta en duda ya sea por la propia técnica
0 porque algunas alteraciones morfoldgicas puedan no tener traduccion clinica. En un estudio que
valoraba el riesgo de apnea por CCM (Nelson, 1988) todos los individuos con historia de apnea
tenian alteraciéon de los PESIc, pero también un 76% de los asintomaticos.

Los PES corticales son menos sensibles que los subcorticales, a pesar de que los primeros tienen
mayor sensibilidad para los acondroplasicos con mielomalacia (Boor, 1999). En un estudio sobre
30 individuos con AC, en el 92% de los pacientes con mielopatia documentada por RM los PES
estaban alterados (Boor, 1999), mientras que en otro estudio (Reid, 1987) tan sélo el 54% de los
casos con estenosis confirmada por TC tenian alteracion de los PES.

¢/ Polisomnografia

La PSG ha sido ampliamente utilizada para el estudio de las apneas de origen central asociadas a
la CCM, normalmente asociada a las técnicas anteriores (TC, RM, PES).

Un estudio publicado por Nelson et al (1988) analizando una muestra de 32 casos senala que tan
sblo el 56% de los sujetos con apnea documentada (un 28% de la muestra) mostraba apnea en
el registro. El 85% de los casos con PSG alterada tenia compresion de la UCM, y un 83% de los
que tenia alteracion de la PSG y un 59% de los que tenia PSG normal tenian marcada estenosis del
diametro transverso del FM. La exploracién neurolégica era anormal en el 44% de los individuos con
PSG normal. Un 6% de los casos tenia alteracion del PSG sin clinica de apnea.

Hay, sin embargo, pocos estudios que evallen de forma comparativa las distintas técnicas
diagnosticas. Se hace evidente en este caso que no se debe utilizar ninguna técnica como
Unico criterio para decidir la indicacién de descompresidon quirlrgica de la UCM. Las decisiones
deben ser individualizadas y tomarse después de utilizar todas las técnicas diagnosticas
y de exploracion.

TRATAMIENTO

El tratamiento de la CCM es la descompresién quirlrgica de la UCM (craniectomia suboccipital),
gue suele incluir también la laminectomia de C1 (atlantal) (Yamada, 1997).

Un estudio de estos estudios (Mogayzel, 1998) observa como los nifos a los que fue preciso
practicar una intervencién quirdrgica de descompresién presentaban una menor SO2 que la
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poblacién general, mejorando de forma significativa después de la intervencién el nimero de
apneas centrales con desaturacion y mejorando la SO2 media de 91 a 96%.

2. Hidrocefalia

Es frecuente en los ninos con AC que presenten macrocefalia, aunque los ninos no suelen
tener sintomas de HTE. La macrocefalia puede ser consecuencia de distintos factores, pero
esencialmente se considera que es el resultado de la megaencefalia, la hidrocefalia y de un
crecimiento excesivo del calvario para compensar una base de craneo pequena.

Parece ahora claro que la hidrocefalia que presentan los acondroplasicos es debida a un aumento
de la presidn venosa, principalmente por la estenosis de los foramenes yugulares (Ryken,
1994), aunque también pueden ser por obstrucciéon del drenaje venoso a nivel intratoracico
(Lundar, 1990; Ryken, 1994; Steinbok, 1989). Se trata en todo caso de una hidrocefalia
comunicante triventricular.

Alguin autor (Di Mario, 1995) ha demostrado también la posibilidad de obstrucciones intermitentes
y/o progresivas causados por cambios morfométricos del cerebro que condicionan obstruccion de
las cisternas basales por la distorsiéon del TE y la consiguiente obstruccién de los agujeros de Luscka
y Magendie, normalmente superimpuesto sobre una hidrocefalia comunicante previa.

Las técnicas diagndsticas propuestas hasta la actualidad son variables y no existe consenso
respecto a su eficacia. Se han utilizado la TC, la ecografia cerebral transfontanela, el DIVAS
(angiografia endovenosa de sustraccion digital) y la monitorizacion intra y extracraneal
de la presion intracraneal (PIC).

El grado de dilatacion es variable, y muchos ninos tienen una hidrocefalia inicialmente progresiva
aunque posteriormente se compensa y no requiere tratamiento (Thomas, 1988).

La ventriculomegalia puede corresponder con una hidrocefalia sintomatica en un 15 a 50% de los
casos segun las series (Lundar, 1990; Steinbok, 1989; Yamada, 1981; Reid, 1987), que puede
llegar a dar afectacion visual y ceguera (Landau, 1994, Erdingler, 1997) irreversible, lo que hace
también aconsejable la valoracion neurooftalmolégica de éstos.

Los estudios mediante RM permiten, ademas de una valoracién de la imagen, estudios dinamicos.
La asociacion de la RM a contrastes endovenosos permite valorar la dinamica venosa a través
de las venas yugulares y de los flujos por venas colaterales cuando existe estenosis foraminal
(Briihl, 2001). Como ya se ha visto, los estudios de la dindmica del liquido cefalorraquideo
mediante RM permiten valoraciones funcionales que también pueden ser de ayuda.

No existe en la literatura una revision de conjunto que permita establecer claramente un criterio
para la indicacion (si es que la tiene) de tratamiento, puesto que en la mayoria de los casos se
presentan series cortas de revision de la experiencia de distintos centros.

Para algunos autores, todo nifo mayor de 3 afos con ventriculomegalia deberia ser sometido a
tratamiento (Mc Lone, 1993), mientras que para otros (Ryken, 1994) tan sélo estaria indicado
el tratamiento cuando exista una HTE demostrada por mediciones intra o extracraneales de la
PIC. Otros (Yamada, 1981) sugieren que el tratamiento sélo debe indicarse cuando se presente
sintomatologia secundaria a la HTE, y finalmente algunos sugieren derivacion ventriculo-peritoneal
(VP) si la PIC es superior a 15mmHg.

Autor N° Casos Diagnostico Tratamiento

Lundar, 1990 1 TC, DIVAS Desobstruccién yugular
Steinbok, 1989 5 TC, mPIC

Erdingler, 1997 2 RM, mPIC Derivacion VP

Aryanpur, 1990 15 TC y/o RM 40% DCM, 60% DCM+DVP
Ryken, 1994 6 TC, RM, tests pulmonares DCM

mPIC: monitorizacion de PIC; DVP: derivacién VP; DCM: descompresién cérvico-medular
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De todas formas, aunque la derivacién VP del liquido cefalorraquideo parezca una solucién
aceptable -practicada en un 32-42% de los casos en series seleccionadas por tener mucha
sintomatologia derivada de la HTE-, no se debe olvidar que esta intervencién no esta exenta de
riesgos, con una mortalidad del 0,5% o el desarrollo de fistulas de liquido cefalorraquideo.

Sin embargo, parece mas logico el tratamiento etiolégico abordando la hipertensién venosa
(Aryanpur, 1990) a nivel de los foramenes yugulares y que se ha demostrado eficaz en los
pocos casos publicados.

3. Otras Complicaciones Neuroldgicas

En los adultos es frecuente encontrar complicaciones neurolégicas por compresion medular a
distintos niveles. En este sentido, la complicacién mas aparente y prevalente es la estenosis del
canal lumbar, que se debe a que hay una disminucién del diametro anteroposterior del
canal vertebral y a que los foramenes intervertebrales estan estrechados, reduciéndose el
area del saco dural y de los nervios espinales, provocando un incremento de tension en
éstos (Lonstein, 1988). También pueden producirse estenosis cervicales con compresion
de las raices nerviosas.

Se han reportado también de forma esporadica otras complicaciones, como los hematomas
subdurales en relacion a los espacios subdurales agrandados, neuralgias asociadas a deformidades
de la base del craneo (Takada, 2001), paralisis faciales por afectacion del nervio facial
en su trayecto intrapetroso (Cerqueiro-Mosquera, 2001) o neurinomas del nervio acustico,
aunque no ha sido posible encontrar ninguna referencia a una relacion bien establecida
entre estas patologias y la AC.
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COMPLICACIONES RESPIRATORIAS

Las complicaciones respiratorias en los individuos con AC son fundamentalmente debidas a
trastornos restrictivos u obstructivos de la via aérea. La forma de AC homozigota es letal por las
deformaciones toracicas o por la compresion de los centros respiratorios. Debemos considerar
también la importante problematica de los trastornos de origen neurolégico central, que pueden
derivar en apnea central y muerte sUbita.

Las alteraciones respiratorias aparecen en un 75-85% de los individuos con AC (Ruiz-Garcia,
1997; Mador, 1990; Stokes, 1983) y son poco habituales en ninos mayores de 2 anos
0 en adultos.

Como complicacién de la hipoxemia severa algunos individuos pueden desarrollar hipertension
pulmonar, que en alglin caso puede ser severa, aunque su diagndstico precoz y el tratamiento de
SU causa permiten una mejoria progresiva hasta la resolucion (Ito, 2001). La hipoxemia mantenida
se ha relacionado también con déficits cognitivos de los acondroplasicos.

A pesar de que algin estudio haya encontrado una relacién significativa entre AC y sinusitis
o problemas rinosinusales, no hemos encontrado en la literatura otra documentacién que
sostenga esta hipotesis.

1. Alteraciones Obstructivas

La alteracion respiratoria mas frecuente es la obstruccion de la via aérea superior, normalmente
asociada a ronquidos.

La obstruccion de la via aérea superior es un componente importante del sindrome de dificultad
respiratoria que presentan muchos de los acondroplasicos a pesar de que a menudo hay una
interaccion de la misma con la afectacion del tronco encefalico.

Se han identificado multiples causas que podrian justificar grados variables de esta obstruccion,
entre las que habria que destacar las siguientes:

* alteraciones del tracto respiratorio superior: hipoplasia faringea, macroglosia, hipertrofia
amigdalar e hipoplasia faringea y laringea y de fosas nasales, a lo que habria
que anadir la flexibilidad aumentada de estas estructuras por hipotonia generalizada
de la via aérea superior

* deformidades éseas: mandibula grande, maxilar superior hipoplasico (con prognatismo
mandibular relativo)

¢ deformidades toracicas, mas frecuentes en los ninos

No hay diferencias significativas en la estructura del suefio al comparar a los ninos con AC con los
ninos no-acondroplasicos con hipertrofia adenotonsilar (Zucconi, 1996).

DIAGNOSTICO

No hay ninguna prueba que per se permita clasificar a los nifos segln el riesgo de desarrollar
apnea, ya sea obstructiva o central. A diferencia de los adultos, los ninos con apnea duermen
a lo largo de las apneas sin presentar despertares subitos y prosiguiendo en todas las fases
del sueno (Waters, 1993). La prevalencia de apneas en los acondroplasicos varones de
45 a 65 anos es del 10%

En un estudio realizado sobre 20 ninos, ninguno de los cuales tenia clinica de afectacion bulbar,
la exploracién clinica no permitia discriminar cudles de ellos padecian apneas aunque todos ellos
sufrian de obstruccion pulmonar en algin grado.
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Los procedimientos diagnosticos no son especificos. Una PSG y una gasometria podrian permitir
detectar a algunos individuos con alteraciones respiratorias ocultas o no, y usar la TC, RM y PES (en
este orden) para evaluar a los sujetos con sospecha de riesgo elevado (Reid, 1987).

a/ Polisomnografia

La PSG ha sido utilizada para el diagnostico de los trastornos respiratorios (obstructivos o centrales),
como una combinacién de muchas distintas técnicas (Zucconi, 1996; Mogayzel, 1998; Waters,
1993), de entre las que destacariamos por su uso mas generalizado el electroencefalograma (EEG),
el electrooculograma (EOG), la electromiografia (EMG) la pletismografia de induccién (esfuerzo
téraco-abdominal), el electrocardiograma (ECG), el estudio del flujo nasal, o la monitorizacién de
la saturacion de oxigeno (S02) y de didxido de carbono (pCO2).

Un estudio prospectivo de 88 ninos (Mogayzel, 1998), demostré que en el momento de realizar
la primera PSG un 27% de los nifos ya habian sido intervenidos por distintas causas relacionadas
con su trastorno respiratorio (traqueostomia 6%, descompresion cérvico-medular 10%, derivacion
ventriculo-peritoneal 7%, tonsilectomia o adenoidectomia 13%). Un 8% requerian 02 en ese
momento, y de estos el 71% tuvieron un trastorno pulmonar crénico.

En ese estudio, casi un 50 % de los estudios de PSG eran anormales (un 21% severamente
afectados) y se detectaron episodios de hipoxemia no relacionados con periodos de apnea y que
empeoraban con el sueno, que hicieron pensar en la presencia concomitante de un trastorno
restrictivo. No habia diferencia entre mayores y menores de 2 anos.

b/ Potenciales Evocados Somatosensoriales

Al igual que en su indicacion para determinar la eficacia en las compresiones a nivel de la
UCM, la sensibilidad de los PES esta en discusion. Si por un lado, todos los acondroplasicos
que tenian alteracion de los PES tenian también alteracién de la PSG, no era cierto lo
contrario (Waters, 1993).

Su uso no permite correlacionar el retraso del PES con el tipo de apnea (central o periférica) la
duracién de la misma o su severidad (Waters, 1993; 1995; Mogayzel, 1998).

¢/ Espirometria

Habra que tener presente que en nifos muy pequenos o en lactantes y por la imposibilidad
de colaborar del paciente, es necesario aplicar técnicas distintas de las que se usan en
adultos, como podrian ser la pletismografia o la complianza respiratoria oclusiva por técnica
de oclusiéon multiple (Stocks, 1996).

d/ Transito Esofagico Baritado o pHmetria
Si hay historia de neumonia de repeticion, antecedentes de dificultad para la alimentacion,
alteracién del sueno, regurgitacion o reflujo gastro-esofagico.

TRATAMIENTO

El tratamiento de los trastornos obstructivos (asociado o no a SAOS), puede ser quirlirgico
[traqueostomia, adenoidectomia, tonsilectomia y hasta se ha descrito algin caso aislado de cirugia
de expansion toracica (Lugo, 1998)], aunque eminentemente [en alguna serie en mas del 75% de
los casos (Waters, 1995)] se realiza tratamiento con CPAP (presidn aérea positiva continua) que
es bien tolerado, asociado con una dieta para fomentar la pérdida de peso.

2. Alteraciones Restrictivas

Las dimensiones de la pared toracica son relativamente normales en los adultos cuando se
ajustan por talla y edad pero esto puede no reflejar las medidas del térax 6seo puesto que
posiblemente los cartilagos costales suplen el defecto dseo . Tan sélo el didmetro antero-posterior y
la circunferencia del térax en hombres se ha detectado como menor que en los controles (Stokes,
1998; Stokes, 1990), lo que confiere la caracteristica impresion de térax ancho y estrecho, y que
se exagera al presentar los acondroplasicos un abdomen prominente.
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El tamano de los pulmones, estando las vias aéreas principales bien formadas, es pequeno,
lo que afecta al crecimiento alveolar entre los 8 y los 12 meses de vida y condicionando con
frecuencia una hipoxemia. Es dificil saber si esto tiene una traduccién funcional puesto que
los ninos, debido a las alteraciones de las extremidades, la dificultad del gateo, etc, tienen
menores demandas de oxigeno.

La afectacion de las costillas no es tan importante como la de los huesos del craneo. La
musculatura toracica, a pesar de una apariencia potente, podria tener menos efectividad
por alteraciones mecanicas lo que, junto a la posible hipotonia, contribuye a un VC bajo,
aunque en nifos mayores de 7 anos ésta se normaliza cuando se ajusta por su masa corporal
(Stokes, 1990; Tasker, 1998).

Algun autor ha cuantificado esta reduccién del VC en un 68 (+19)% en mujeres y de
72 % (+14) en hombres respecto al normal, lo que sugiere una reduccién de la CV por
hipocrecimiento pulmonar o mala complianza toracica [que nos debe recordar que esta
bien documentada la posibilidad de reflujo gastro-esofagico y broncoaspiracion por reflejo
vagal (Tasker, 1998)].

Se habia propuesto que el VC bajo era también una consecuencia por una estimaciéon excesiva
de la altura en bipedestacion (a partir de la talla en sedestacién), pero probablemente es
mas por la reduccion del tamafo pulmonar. Se han disenado unas tablas de referencia de
CVF, FEV1, FEV25-75 en hombres y mujeres, mayores y menores de 20 anos, adaptadas para
acondroplasicos (Stokes, 1988).

Al evaluar los indices VR/CPT y CRF/CPT se observa que son normales, lo que sugiere que las
fuerzas que condicionan el CRF y el VR son también normales y por tanto no cabe pensar en un
aumento de la rigidez del torax (Stokes, 1990).

La resistencia en las vias aéreas altas esta ligeramente elevada, aunque al corregir por el tamano
pulmonar los flujos son mayores de lo esperado.
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COMPLICACIONES AUDITIVAS

La otitis fue reconocida ya hace tiempo como una complicacion frecuente en los individuos con AC,
y sin embargo no hay en la literatura extensas revisiones de la incidencia de la misma.

Debemos considerar las complicaciones auditivas en cualquier de sus tres vertientes: por
la incidencia de otitis media, como causantes de hipoacusia y como causantes de retrasos
del adquisicion del habla.

1. Otitis Media

La incidencia de OM en los acondroplasicos es muy alta. Segun distintos estudios (Hunter,
1998a; Hall, 1988b), entre un 60% y un 75% de la poblacion sufrird una OM durante el primer
ano de vida y en adultos mayores de 18 anos la incidencia es del 11%, aunque algunos autores
indican que se presentan en el 100% (McDonald, 1988).

Un 10% de los ninos no la habran sufrido a la edad de 2 anos, un 7% no habran sido afectados a
los 3 anos y tan sélo un 5% quedaran para siempre libres de la enfermedad.

De los afectados en el primer ano, mas de la mitad tuvieron mas de un episodio, y hasta un
24% desarrollaron una OM que luego fue considerada como crénica. La infeccion multiple
y la OM crénica —que es mas frecuente en hombres que en mujeres- tienen una maxima
incidencia a los tres anos a pesar de que afecta a muchos individuos hasta mucho mas
alla de los 10 anos.

La recidiva de las OM, al margen de los tratamientos farmacolégicos, obliga en muchos casos
a la colocacion de tubos de drenaje o de ventilacion del oido medio. Esto puede llegar a ocurrir
hasta en un 16% de los sujetos con AC en el primer ano de vida, que aumenta al 35% a los dos
anos, al 37% antes de los tres anos, al 47% antes de los 10 anos y finalmente hasta el 54% a
lo largo de la vida (may, 1988b; Berkowitz, 1991).

2. Hipoacusia

La hipoacusia es frecuente en los portadores de AC, aunque su diagnostico suele ser tardio, hacia
los 4 anos, cuando empiezan a aparecer los trastornos (retrasos) del habla. Un 17% de los nifos
de 8 anos y un 38% de los adultos presentaran esta complicaciéon (Glass, 1981).

Las guias de la AAP recomiendan la evaluacién de la audicion a partir del mes de vida, incluyendo
audiometrias cuando se sospeche hipoacusia.

La asociacién entre AC, OM e hipoacusia esta bien demostrada. En general se trata de alteraciones
de la conduccién, secundarias en un 58% de los casos a cambios agudos post-OM.

En el resto de los casos se trata de cambios crénicos del oido, ya sea por fusion de la cadena
osicular a las estructuras 6seas que la rodean, rigidez o0 malformaciones congénitas de la cadena
osicular, deformidades secundarias en la céclea o cambios en el hueso temporal sobre todo
por rotacion en direccion medial del oido medio que desestructuran la arquitectura normal
del oido interno (Shogat, 1993).

Un estudio comparativo mediante TC del hueso temporal de 9 individuos con AC con un grupo
control (Shogat, 1993), demostraba que las Unicas diferencias en la morfologia del 6rgano de
la audicion eran el angulo del canal auditivo interno y la distancia entre ambos canales auditivos
internos, que en los dos casos era menor en los afectos de AC. El mismo estudio descartaba
la correlacion entre el diametro del conducto auditivo interno y la hipoacusia al igual que entre
las otras medidas morfolégicas del oido.
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Pauli et al (1999) han propuesto que algunas de las hipoacusias no explicadas podrian ser
causadas por la dehiscencia del golfo de la yugular, con la consiguiente protusion del bulbo
yugular en el cuadrante inferoposterior del oido medio. En una serie de 126 casos de AC, aun
reconociendo los autores un sesgo de observacion, detectan una prevalencia del 3,2%, mientras
que en la poblacién general seria de 0,38%. La hipoacusia se asocia al 50% de los casos con
dehiscencia, y también es una causa de mayor sangrado en la miringotomia y la colocacion
de tubos de drenaje del oido medio.

Las alteraciones sensitivas son menos frecuentes, y su publicacion en la literatura es escasa.

3. Dificultades y Retraso en la Adquisicion del Habla

Deberia empezarse a valorar el habla a partir de los 2 afos (Pauli, 1984), puesto que hasta un 20%
de los nifos acondroplasicos presentan un retraso en la adquisicién del lenguaje. Paraddjicamente
pareceria que menos del 50% de los nifos reciben tratamiento adecuado, y siendo muchos de
estos ninos etiquetados de aprendizaje lento o de retraso mental.

Brinkman et al (1993) argumentan que los retrasos del habla, ademas de estar relacionados
con un mayor indice de OM y de colocacién de tubos de drenaje, estan relacionados con peor
rendimiento escolar. La capacidad cognitiva de estos individuos estaria para estos autores
conservada, pero tendrian peores resultados en la comprension verbal. En la misma linea, Di
Mario (1995) constata que los ninos con AC no tienen mayores dificultades en el lenguaje cuando
no se asocian complicaciones auditivas.

Se asocia normalmente a una alteraciéon auditiva, aunque también deben considerarse las
posibilidades de una desproporcidon mandibulo-lingual, articulares (presentes en un 11% de casos
(Hunter, 1998a), deformidades faciales, etc, como causantes de este retraso.

El tratamiento debe ser causal si es posible y acompanarse de logopedia si es necesario. Es
importante que se detecte precozmente para que la integracion social y escolar sea adecuada y
no pierdan oportunidades durante la vida.
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COMPLICACIONES COGNITIVAS

La AC es una condiciéon que se ha asociado a una inteligencia normal a pesar de las alteraciones
del sistema nervioso central.

Se asume un coeficiente intelectual (Cl) normal a pesar de que entre un 10 y un 22% de
los nifos tienen un Cl<80, cuando en la poblacién no-acondroplasica la prevalencia es del
9% (Hetch, 1991; Ruiz-Garcia, 1997).

Aunque el nivel educativo de los acondroplasicos sea parecido al de los no-acondroplasicos
(Roizen, 1990), los nifos con AC tienen con mayor frecuencia peores notas escolares que sus
hermanos o grupos control, especialmente en la comprension del lenguaje, ya sea por el retraso
en la adquisicion de habla, el retraso en el desarrollo motor o simplemente porque su estatura
predispondria a los adultos a un trato infantil (Brinkman, 1993).

Igualmente, Di Mario (1995) y Hetch (1991) encuentran que a pesar de que la media de la
puntuacién de los tests cognitivos fueran normales, habia una gran dispersién en los resultados
y algunos ninos estarian por debajo del percentil 25 en aritmética, escritura, ortografia y
percepcion viso-espacial.

Estos resultados parecen en cierto modo contradictorios con los que Hernandez et al (2000)
presentaron en otro estudio. En las pruebas de inteligencia evaluada mediante el WISC-R, que
es una escala de inteligencia de Wechsler revisada para ninos, el grupo experimental obtenia
un Cl medio 95,7 que se sitla dentro de los limites de la normalidad (90-109); por debajo de
la media se encontraban un total del 25% de la muestra y por encima tan sélo un sujeto. Las
puntuaciones verbales, que eran menores que las manipulativas, resultaban significativamente
inferiores a las de los grupos control (tan sélo el 43% de los acondroplasicos tenian puntuaciones
iguales o superiores a la normalidad). Estas diferencias podrian reflejar la presencia de
hipoacusias no diagnosticadas y enmascarar conductas de facilitacion y de sobreproteccién
familiar y escolar (que los padres, respectivamente, confirmaban realizar en un 60 y un
74% de los casos).

Comparando el nivel educativo de los acondroplasicos con sus hermanos no afectos, se
comprueba que el nivel educativo es parecido entre ambos grupos. Sin embargo, las mujeres
tendrian de manera significativa peores niveles ocupacionales respecto a sus hermanas
no-acondroplasicas (los hombres también, pero sin significacion estadistica). La ausencia de
correlacion inversa entre educaciéon y edad, que si que se observa en hombres, haria pensar en
una cierta dificultad de estas mujeres en acceder a la escuela, probablemente por su condicion
fisica mas que por la discapacidad intelectual (Roizen, 1990)

Los acondroplasicos con hidrocefalia inactiva tienen, al igual que sus semejantes no-
acondroplasicos, retrasos en la adquisicion de habilidades viso-espaciales (Di Mario, 1995;
Thompson, 1999). Es dificil saber si el retraso en la adquisicion de habilidades de coordinaciéon
de las extremidades (superiores e inferiores) se debe a un déficit intelectual o a las alteraciones
morfoldgicas inherentes a la AC.

Si que se ha reconocido que las complicaciones respiratorias de estos individuos pueden provocar
de forma mantenida alteraciones del Cl. Un estudio de 13 casos mediante PSG, TC, PES y estudios
psicométricos (Hetch, 1991) mostraba que aquellos con PSG anormal tenian mayor incidencia de
retraso motor, pero que la alteraciéon del PES o de los didmetros del FM no se asociaban a peores
respuestas en los items motores ni cognitivos de los tests psicométricos.
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COMPLICACIONES PSICOLOGICAS

Muchos autores sospechan que el impacto psicolégico de la AC puede ser muy superior al de
las complicaciones médicas que puedan presentarse, mas si tenemos en cuenta que una gran
mayoria de estos individuos tienen un nivel cognitivo normal.

Tradicionalmente se ha asociado la AC a una serie de trastornos psicolégicos (retraimiento,
suspicacia, menor auto-estima, inmadurez, sentimiento de inferioridad, choque de espejo,
frustracién ante la dependencia, ...) ligados a una dificultad para la concienciacion e integracion
familiar y social (An6nimo, 2000; GCDN, 2001).

En 1998, Hunter et al (1998b; 1998c; 1998d; 1998e; 1998f; 1998g) realizaron uno de los
principales estudios a este nivel, entrevistando a 174 condrodisplasicos y a sus familias para
intentar determinar las consecuencias a nivel psicolégico, familiar y social de las condrodisplasias,
medidos segun distintas escalas:

* Valoracién de la Calidad de Vida: los afectados por una displasia mostraban niveles mas
altos de satisfaccion que sus familiares. Los individuos casados tenian peor percepcion
de su nivel de salud (aunque no tenian mayor nlimero de visitas al médico), y tenian
mayor preocupacion por el riesgo de un hijo afecto. Cabe recordar que en el SF-36
no se detectaron en la subescala mental diferencias entre la poblacién con AC y
los controles (Mahomed, 1998).

e Valoracion de la Ansiedad: los nifios tienen menores indices de ansiedad que la
poblacién general, al contrario que los adultos.

* Valoracion de la Depresion: no parece que tenga mayor incidencia en la poblacion
displasica. Otros autores han descrito, sin embargo, tasas de incidencia de depresion
severa hasta en el 6% de los adultos, el 10% de los adolescentes y el 5% de los ninos.

 Valoracion de la Autoestima: muchos nifos con condrodisplasia son tratados acorde con
su talla més que a su edad, lo que provoca un elevado indice de inmadurez, pobre adaptacién
y caracteristicas de negacion. En general tienen una actitud positiva respecto a su aspecto,
capacidad de lideraje y habilidad para expresar sus ideas. Antes de los 16 anos, sus pun-
tuaciones en auto-estima son significativamente mejores que en la poblacién general, 1o
que se invierte a partir de esa edad.

* Valoracién del Ajuste Conyugal: hay dudas sobre la posibilidad de que los
condrodisplasicos se casen de forma impulsiva. Cuando lo hacen con individuos
de talla normal, se producen disrupciones mas significativas en el matrimonio que
cuando lo hacen con otro displasico, y esto se manifiesta principalmente ante el
nacimiento de un hijo displasico.

* Valoracién del Apoyo Social: la extension y funcionamiento del apoyo social al colectivo
condrodisplasico es comparable al de la poblacién normal. Su disponibilidad y alcance
es mayor entre los individuos casados, mas cuando ambos cényuges estan afectos.

* Valoracion de la Interaccion Familiar: tienen una adaptabilidad y cohesion familiar
comparable a la de la poblaciéon general, aunque no hay consenso respeto a como
se gestiona el funcionamiento familiar.

Lo que si que parece claro es la necesidad de dar apoyo psicoldgico a aquellos ninos, jovenes y
adultos que presenten alteraciones en estas esferas, y también disponer de los medios
necesarios que permitan su deteccién. Es por ello que se ha recomendado la asistencia
psicoldgica a los individuos con AC, y hacer un seguimiento mediante tests psicométricos
que deberian administrarse en la consulta inicial, a los 6 meses y al afo para obtener un
seguimiento suficiente.
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Es importante destacar también la importante labor que en este sentido pueden realizar
los multiples grupos de apoyo que se han organizado alrededor de este proceso y otros
parecidos. La integracion de los acondroplasicos en los mismos facilita ademas en muchas
ocasiones el acceso a recursos que estos grupos han preparado para organizar y agilizar
su mejor tratamiento.
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COMPLICACIONES ORTOPEDICAS

Las complicaciones ortopédicas en los acondroplasicos se presentan habitualmente, aunque
no exclusivamente, a edades adultas.

Los problemas a este nivel son habitualmente causados por tres mecanismos: por deformaciones
Oseas congénitas, por sobrecarga de las articulaciones secundarias a las deformidades éseas y
por crecimiento inadecuado de los huesos.

1. Alteraciones de la columna vertebral

Los lactantes con AC tienen una pequena y leve cifosis lumbar que desaparece cuando el nifo
empieza a ganar altura (Dubosset, 1988). La causa de la cifosis se debe a que los pediculos son
cortos, la distancia entre las carillas articulares es menor de lo normal acortandose adn mas por la
carga sobre la estructura. Ademas los ligamentos estan afectados por la laxitud y el acortamiento
de las costillas impide una posicién erecta del tronco (Siebens, 1988).

En nifnos hipoténicos -normalmente menores de 18 meses, la sedestacion junto con el marcado
peso de la cabeza genera una tendencia a la flexién ventral de la columna, lo que favorece el
acunamiento de la primera y la segunda vértebras lumbares. Este acunamiento da lugar a una
cifosis que no tan sélo no es transitoria sino que en muchas ocasiones empeora y requiere de
tratamiento ortésico agresivo, ya sea con fijacién externa o interna.

Por tanto, hay que prevenir en estos ninos la sedestacion hasta que hayan adquirido suficiente
fuerza en el tronco, sentandolos a 45° o permitiéndoles una deambulacion libre en deculbito
supino o prono (Hall, 1988a; Pauli, 1997).

Debemos recordar que la aparicion de esta cifosis conlleva una mayor incidencia de estenosis
del canal lumbar y de sus complicaciones en el adulto, puesto que estas raramente aparecen
en el nino o el lactante (Hetch, 1984).

Cuando el acondroplasico tiene una cifosis entre D11 y L1 superior a 5° Cobb debera colocarse
un corsé para reducir la misma y evitar que por acufamiento vertebral se estructure de forma
definitiva (Siebens, 1988, Gonzalez Viejo, 2000)

La mala alineacién de la columna vertebral es también frecuente, hasta un 60% de los casos.
Ademas de la cifosis, que aparece en aproximadamente el 34% de los acondroplasicos y que
habitualmente es leve 0 moderada, aparece la escoliosis en casi la mitad de los individuos,
aunque en el 38% de los casos se trata de una escoliosis leve (<20°), asociada también a veces
(9%) con la cifosis (Bayley, 1970). Su deteccidn precoz es importante puesto que el tratamiento
conservador con corsé ortopédico es posible.

2. Estenosis del Canal Lumbar

La AC es una entidad que afecta a los huesos largos, pero al mismo tiempo también afecta al
tamano de los cuerpos vertebrales, al diametro de los arcos posteriores vertebrales y del FM, que
comprometen a veces de forma vital las estructuras neurolégicas adyacentes.

El area del canal lumbar esta reducida en un 39% a nivel de L1y en un 27% a nivel de L5 (Hunter,
1998a), y sin embargo la estenosis del canal lumbar (ECL) afecta en el 98% de los casos a L2-L3,
y menos frecuentemente a L3-L4 (61%) o a L1-L2 (58%) (Thomeer, 2002).

La clinica se suele presentar hacia los 38 anos en forma de dolor en las extremidades inferiores
o la espalda baja, aunque puede progresar a otras formas en las que predomine la afectacion
neurolégica en forma de dolor neuropatico o de paralisis. Con la edad, la degeneracién discal

39



estrecha el espacio discal y se produce la formacion de osteofitos que, junto a la hipertrofia
de las carillas, reduce mas el espacio y crea un compromiso continente-contenido en el canal
vertebral y en el foramen articular.

Si se presenta como compresion medular avanzada, a parte del dolor, puede aparecer ataxia,
incontinencia, hipotonia, parestesias, paraparesia progresiva o hasta la quadriparesia.

La comparacién de las series es dificil, pues la incidencia depende en gran medida de la edad
de los casos incluidos en las series.

Autor Edad muestra* % Afectados Sintomatologia
Hunter < 10 10 Clinica neurologica NE
<12 20 Dolor en pierna
<20 20 Clinica neurolégica NE
adultos 50 Dolor en pierna
>50 80 Clinica neurolégica NE
Kopits 4a10 70 Dolor en pierna
Hall NE 20-30 NE
Bethem NE 23 Paralisis flaccida
Nelson <15 25 Dolor en espalda
<30 43 Clinica neurolégica NE
15 Dolor en espalda
=30 100 Clinica neurologica NE
Nelson NE 70 H+ 40 M Dolor espalda
Hunter NE 19 Dolor espalda
27 Clinica neurolégica NE
(A partir de: Hunter, 1998a)
*En afos H: Hombres
NE: No Especificado M: Mujeres

El diagnostico de la ECL debe hacerse con las técnicas habituales, ya sea con radiografia
simple, TC, RM, EMG y ENG.

Las técnicas de imagen permitirian ver las deformidades vertebrales asociadas a las hernias
discales, la presencia de osteofitos espondiloartriticos, cunas ciféticas, lordosis lumbar excesiva,
anillos fibrosos deformados y mal alineados o inestabilidad vertebral.

El tratamiento es la laminectomia a nivel de la lesién, aunque la recidiva no es rara. Es poco
frecuente la aparicién de fistulas que requieran de duroplastias.

Se ha ensayado también el ensanchamiento del didmetro interapofisolaminar sin laminectomia
(Thomeer, 2002), resolutivo en un 71% y con mejoria en un 23% de los casos. Segln Streeten
(1988) hasta el 88% de los casos mejora, pero indica que es importante realizar previamente
estudios uroldgicos previos a la cirugia, como parte de la evaluacién para evitar complicaciones
urolégicas después de la cirugia, puesto que el 80% de los individuos las presentan.

Si se acompana de deformidades vertebrales (Parisini, 1996), el tratamiento puede comportar
la laminectomia (53%), asociado o no a fusidn anterior y/o posterior y asociado o no a
instrumentacion.

La prevencion y tratamiento de la lordosis lumbosacra se ha asociado a la utilizacién de la técnica
ICATME para la elongacién femoral. Esta técnica modifica la estatica de la columna lumbar y la
hace similar a la de las personas no-acondroplasicas, con lo que también previene la aparicién
de complicaciones neurolégicas por ECL (Gémez, 2001)
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3. Deformidades de la Extremidad Superior

La patologia a este nivel se produce por una limitacion de la extension del codo (68% de los casos)
(Kitoh, 2002), que junto con la limitacion de la motilidad del hombro (Andénimo, 2000), es una de
las alteraciones mas frecuentes a nivel de las extremidades superiores. A nivel del codo se aprecia
también la dislocacion posterior de la cabeza radial en el 22% de los individuos.

Se observa en el 100% de los casos una deformidad en flexién en la extremidad distal humeral.
A esto hay que anadir las deformidades caracteristicas de las manos (mano en tridente con
separacion entre los dedos anular y corazon).

No se han encontrado descritos tratamientos estandarizados para estas patologias que mejoren
la deformidad o la funcion.

4. Otras Deformidades

Recordemos que la AAP recomienda a los 5 anos una valoracion integral por un ortopeda
para establecer cuales y con qué criterios se van a abordar las distintas complicaciones
ortopédicas.

Se pueden encontrar en la literatura descripciones esporadicas de correcciones de otros
defectos 6seos asociados a la AC:

* Las deformidades tibiales se asocian normalmente a genu recurvatum y a torsion lateral, y
es una lesion secundaria al crecimiento relativo del peroné que aparece normalmente en
el paso de la adolescencia a la edad adulta (Bayley, 1970). Su incidencia es variable de-
pendiendo de la definiciéon y se establece entre un 50% (Kopits, 1976) y un 40% de los
ninos y el 93% de los adultos (Kopits 1988a).

Las formas leves son muy frecuentes y tan sélo merecen cirugia (osteotomias) en algunos
casos muy extremos, entre el 10 (Kopits, 1976; Hunter, 1998a) y el 22% de los casos.

* Las deformidades del pie (en varo con bloqueo de la pronacién) son frecuentes, y pueden
corregirse inicialmente mediante plantillas ortopédicas.

e A nivel de la cadera se observa una contractura en flexiéon que aumenta con la edad. Es
poco frecuente la coxa vara, y en cambio es muy frecuente (en alguna serie hasta el 100%
de los casos) la coxa valga, con un angulo medio de 162° (Bailey, 1970).

* La artrosis degenerativa no es una complicacion frecuente, y se presenta preferentemente
a nivel del margen anterior de la columna vertebral.

* El dolor a nivel de cadera y rodillas, ademas de estar provocado por la degeneracion
articular, puede estar provocado por una meralgia parestésica, con lo que hay que tratar la
lesion a nivel espinal.

* También es posible encontrar derrames articulares o hiperlaxitud ligamentosa, aunque no
de forma significativa y con buena respuesta al tratamiento conservador.

No cabe duda de que en todos los procesos del ambito de la ortopedia, el tratamiento,
cualquiera que sea, debe ir acompanado de un proceso de rehabilitacién exhaustivo, en el
que participen activamente los médicos rehabilitadores, los fisioterapeutas, los ortopedas
y otros profesionales afines.
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PROBLEMAS DERIVADOS DE LA TALLA BAJA

Es una caracteristica de la AC el acortamiento proximal de las extremidades (rizomelia). Debido
a la casi normalidad del tamano del térax, la talla es baja y desproporcionada, con unos indices
envergadura/talla de 0,94 (=0,36). La talla media de estos los individuos es de 112 cm a 136
cm para mujeres y de 118 a 145 para hombres (Horton, 1978), que corresponde a -5,3 = 1,2
DE segln las escalas de la poblacién general.

Los objetivos de la elongacion para corregir la hipometria son mejorar al individuo desde el
punto de vista funcional y cosmético, lo que contribuira de forma secundaria a aminorar o evitar
la aparicién de trastornos psicolégicos. Mejorar la funcién significa la posibilidad de realizar
actividades fuera del alcance de un individuo de talla muy baja, y mejorar la cosmética significa
mejorar la proporcionalidad del enanismo.

Los problemas derivados de la talla baja son, fundamentalmente, la integracion en la escuela o la
integracién social que puede resultar dificil, especialmente a partir del momento en que se hacen
mas conscientes de la diferencia de talla con respecto a los demas ninos. Estos pueden preguntar
en exceso e incluso reirse y desplazarlos, provocando alteraciones emocionales, problemas de
comportamiento e incluso fobias escolares o que desarrollen mecanismos de compensacion
y realicen comportamientos para llamar la atencién, convirtiéndose en mascotas de la clase,
pudiendo provocarles una angustia y tension excesiva y producir graves trastornos de personalidad
(Gonzélez Viejo, 2000).

El estudio de talla baja requiere (Bueno, 1990; INSALUD, 1995), también en los acondroplasicos,
una historia clinica depurada del nino y de sus familiares, una exploracion fisica detallada de los
distintos segmentos corporales y una valoracion de los patrones de crecimiento. Las pruebas
complementarias deben incluir pruebas de laboratorio (determinaciones hormonales, del
metabolismo 6seo, hemograma, ...), urinocultivos y coprocultivos 0 mapas 6seos para
el estudio de la maduracion ésea. Habra que realizar (no es normalmente necesario en los
acondroplasicos) también un cariotipo y ocasionalmente una biopsia de mucosa yeyunal.

1. Elongacion Quirdrgica de las Extremidades

Seglin una revision reciente y extensa sobre el tema (Pons, 1999), la elongacion de extremidades
pretende normalizar la desproporcion morfologica de las extremidades a la vez que mejora la talla de los
individuos. Se trata de un procedimiento controvertido entre los profesionales de la ortopedia y también
entre los propios afectados, como lo reflejan las distintas web localizadas en Internet.

Hay que repetir el proceso en mas de una ocasion, sobre todo en las extremidades inferiores
para conseguir un aumento de talla de 20,5 +/- 4,7 cm.

Multiples factores de tipo cultural, familiar y de preferencias del individuo inciden en la decision
de intervenir. Son procedimientos complejos, dolorosos, largos, caros (se ha estimado el coste
del proceso cerca de los 20.000€) (DAH, 2002) y no exentos de multiples complicaciones, por
lo que hay que valorar previamente con precisién el estado emocional del individuo y sus
expectativas (Gonzalez Viejo, 2000), que se complica por la necesidad de emprender esta cirugia
en una edad en que el individuo no tiene capacidad legal para decidir por si mismo (la edad media
de comienzo del procedimiento de elongaciéon 6sea suele ser de 15,1 +/- 3,2 anos).

Un 10% de los intervenidos deberan interrumpir el tratamiento por intolerancia psicolégica, y mas
del 50% de los casos sufriran trastornos en esta esfera ya sea por las largas hospitalizaciones, la
elevada tasa de complicaciones o la multiplicidad de los procedimientos (Pons, 1999).

Al intervenir, igual de importante es la eleccion de la técnica como de los huesos a alargar. Se
describen principalmente tres técnicas:
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* Técnica de Bastiani: elongacion de extremidades inferior a los 20-25 cm,

* Técnica de Villarrubias (o técnica ICATME): que consigue una elongacion de las extremidades
inferiores de unos 30 cm y de las superiores de 9-14 cm, y

* Técnica de llizarov: que consigue una elongacion de las extremidades inferiores de unos
30 cm y de los himeros de 9-14 cm.

2. Tratamiento con Hormona del Crecimiento

Una alternativa al tratamiento quirlrgico es el tratamiento con hormona del crecimiento (GH).
Los datos sugieren que el uso de la GH, independientemente de su coste y de su indicacién,
aumentan la velocidad de crecimiento en algunos nifos con AC (de 3,2 a 8,3 cm/ano) (Horton,
1992), aunque el beneficio decrece con el tiempo y raramente mejoran mas alld de los dos
anos de tratamiento (Stamoyannou, 1997).

Sin embargo, hay dudas razonables de que el tratamiento con GH pueda provocar un cierre
prematuro de los cartilagos de crecimiento y empeorar la desproporcion del tronco con las
extremidades (Wood, 1999). Otros autores postulan que eso no seria un impedimento, puesto
que esta mayor desproporcidn podria corregirse mediante la elongacién quirlrgica de las
extremidades (Ramaswami, 1999).

No hay estudios prospectivos que evallen la edad final de los individuos con AC en tratamiento
con GH, con lo que es dificil evaluar su eficacia.

44



COMPLICACIONES OBSTETRICAS

Poco se conoce de las caracteristicas ginecoldgicas y obstétricas especificas de las mujeres
con AC.

Estudios de la década de los 70 (Allanson, 1986) estimaban que los individuos portadores
de condrodisplasias tenian un riesgo aumentado de aborto espontaneo y de muerte neonatal,
ademas de detectar una elevada incidencia de partos prematuros (entre la 35 y la 36 semanas
de gestacion) en relacidon con un distress respiratorio materno, que a su vez estaria condicionado
por la localizacién casi exclusivamente abdominal del Utero debido al menor tamafno del
estrecho pélvico superior.

Si que parece claro que las mujeres con AC tienen una pelvis ancha y plana, con alas iliares cortas
y anchas. El diametro anteroposterior de la pelvis esta reducido, dificultando o imposibilitando
el encaje y descenso de la cabeza. La desproporcion cefalo-pélvica se ve agravada por el
aumento del tamano de la cabeza del feto acondroplésico, por lo que se aconseja el parto por
cesarea sin iniciar el trabajo de parto.

Una revisién (Allanson, 1986) de 150 mujeres con condrodistrofias evalué a 87 mujeres con
AC. La edad de menarquia estaba 5 meses retrasada respecto a la poblacion no-acondroplasica,
aunque el ciclo menstrual tenia una duracién y periodicidad igual al resto de la poblacion.
No se detectd tampoco ninguna alteracidén en la aparicion, desarrollo y cronologia de los
rasgos puberales.

En cuanto al embarazo, éste se producia a los 26,7 anos de media, y perece que podria haber
una cierta infertilidad aunque se desconoce si ésta es deseada o no. Un 4,5% de las mujeres
embarazadas sufrieron complicaciones respiratorias y la misma proporcién padecié compresiones
nerviosas en relacion al aumento de la lordosis lumbar.

Entre las mujeres con condrodistrofias, la incidencia de sintomatologia durante la menopausia
(sofocos, rampas, etc) era mayor (63%) a la de la poblacién normal (30-50%). Se detectaba una
menor incidencia de leiomiomatosis (7,8%, cuando en la poblacién general es del 11%) pero
al analizar el subgrupo de mujeres mayores de 50 anos, la prevalencia era del 75% comparado
con soélo un 40% en la poblacion general.
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COMPLICACIONES ANESTESICAS

La cirugia mayor es una realidad para la mayoria de las personas con AC. A pesar de su amplia
difusion, deben tenerse presente los especiales requerimientos en la anestesia de esta poblacion
ya sea por su tamafno, por la peculiaridad de los accesos aéreos o por la dificultad (a veces
imposibilidad) de los procedimientos regionales (Coca, 1995).

Ademas, debemos tener presente que estos individuos pueden tener debilidad muscular asociada
que puede empeorar con la anestesia, déficits neurolégicos preexistentes que no deben ser
empeorados y una funcion pulmonar especifica.

Previamente a cualquier intervencion, debe hacerse una valoracion anestésica exhaustiva,
que debe incluir el estudio de las potenciales dificultades que la via aérea pueda presentar
y de las deformidades faciales para prevenir las dificultades que la ventilacion manual con
mascarilla pueda presentar, asi como los cambios estructurales que sugieran que ésta pueda
requerir grandes esfuerzos.

Antes de la intubacion, habrd que valorar la estabilidad atlo-axoidea y cervical, la posible
limitacion de la extension cervical por fusion prematura de los huesos de la base del craneo.
La intubacién en si puede verse dificultada por la deformidad craneofacial, la macroglosia o la
hipoplasia faringea, por lo que habra que extremar las medidas que eviten la aspiracion (ayuno
prolongado, anti-H2, ...), o si se estima necesario practicar una fibrobroncoscopia para descartar
otras deformidades a nivel traqueal o laringeo, aunque estas no suelen ser frecuentes.

El acceso venoso puede estar dificultado por la obesidad y la laxitud de la piel y del tejido
subcutaneo. La canulacién de las venas subclavias (de eleccién) o yugulares puede no ser posible
por las deformidades del térax y del cuello.

Durante la induccién anestésica habra que limitar al maximo el uso de bloqueantes musculares
y de sedantes para evitar una hipotonia excesiva de la musculatura que dificulte la intubacion
y ventilacion.

Durante la cirugia, el acondroplasico puede tener tendencia a la desaturacién de oxigeno
por la formacion de atelectasias.

A pesar de todos estos riesgos la anestesia general es de eleccién, aunque se han descrito
muchos casos de accesos loco-regionales en relacién a cirugia de urgencia y mas concretamente
a partos. Debido a la variabilidad del tamano del canal epidural, habra que poner especial

atencion a las dosis empleadas en la anestesia epidural o peridural.

Merece un apartado aparte la neurocirugia, puesto que la cirugia del FM tiene alto riesgo de
embolismo aéreo. Por ese motivo se recomienda no utilizar la posicion de sedestacion e intervenir
en decUbito prono, aunque esto aumente el riesgo de pérdida sanguinea. Si a pesar de ello se
decide intervenir en la posicién de sedestacion, habrd que tomar la precaucion de colocar un
catéter en la auricula derecha para eliminar precozmente los émbolos, y utilizar sujeciones
de hombros y codos para evitar la paralisis del plexo braquial.

Finalmente, la anestesia de la mujer embarazada debe ser muy cuidadosa, puesto que hay
una disminucién de la reserva de oxigeno y la funcion pulmonar puede estar afectada por
el Utero gravidico o la escoliosis.
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COMPLICACIONES POR OBESIDAD

La obesidad se ha asociado a la AC aunque no se han estudiado sus causas. Su estudio plantea
ademas problemas a la hora de determinar cuales son los instrumentos adecuados para medir su
incidencia, puesto que los métodos tradicionalmente utilizados para su medida (masa corporal,
y peso por talla o edad) son muy dependientes de la talla, por lo que la comparaciéon con la
poblacién no-acondroplasica se hace mas dificil.

La prevalencia de la obesidad es de entre el 13 y el 43% de la poblacién (entre 3 y 8 veces mas
frecuente que en la poblacion general). Su inicio puede localizarse en la infancia, detectandose
un 10% de obesos entre los menores de 18 anos.

Un estudio con 437 acondroplasicos (Hetch, 1988) demostraba que el peso medio se mantenia
dentro de los limites de la poblacion normal. El peso medio de las mujeres seguia la linea
de -2 DE, mientras que los hombres seguian la de +2 DE para luego “desplomarse” a partir
de los 3 afnos a -2 DE.

El indice peso/talla (cuyos resultados en individuos de talla baja son sobrestimados) seguia
una distribuciéon normal hasta los 100 cm de talla (aproximadamente a los 8 anos). A los 4 anos
empieza el ascenso por falta de progresiéon de la talla, dejando el indice por encima de +2 DE
para la poblaciéon acondroplasica en general.

El indice de masa corporal (peso/talla?) era anormalmente alto (superior a +2 DE) en
un 44% de los casos.

La medida del pliegue cutaneo, que es independiente de la talla y tiene buena correlacion con
la grasa hidrostatica aunque es poco fiable por la posible distribucién anémala de la grasa, se
encuentra por encima del percentil 95 en un 13% de los casos estudiados. Se ha relacionado
su elevada prevalencia con un aumento de los eventos cardiovasculares, siendo éstos la primera
causa de mortalidad en mayores de 25 anos.

Se recomienda por tanto su deteccidn precoz, seguimiento y tratamiento, utiliZando para ello
las medidas dietéticas necesarias.
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PRONOSTICO

A pesar de que la morbilidad de la AC es actualmente bien conocida, es todavia un poco confusa
la mortalidad asociada a esta entidad.

Es bien conocido que la mortalidad durante el primer ano de vida es alta. En acondroplasicos,
también se habia detectado un mayor riesgo de muerte neonatal, aunque no queda claro si es
por una elevada incidencia de fetos acondroplasicos homocigotos o por otras complicaciones
durante el parto (Allanson, 1986).

La CCM, ligada principalmente a los primeros anos de la vida, provoca un exceso importante de
mortalidad, que se ha cuantificado en un 7,5% para los ninos hasta el ano de vida.

Se sospecha que la expectativa de vida entre los que superan esa edad es normal, y tan sélo
un estudio ha intentado validar esa sospecha. En una cohorte de 701 acondroplésicos (y
un total de 5.828 personas/ano de seguimiento) (Hetch, 1987) se detecté una mortalidad
bruta del 8%.

Edad Mortalidad primer ano de Seguimiento (%)
<1 54,5
1-4 27,3

5-14 0

15-24 9,1
25-34 0
35-44 0
45-54 9,1
55-64 0
65-74 0
>74 0

(A partir de: Hetch, 1987)

Al calcular el indice de mortalidad estandarizada (muertes observadas/esperadas) por cada
segmento de edad estan aumentadas respecto al normal, y significativamente aumentadas
hasta los 34 anos.

Globalmente, el indice de mortalidad estandarizada estaba aumentada, y era de 2,27 (IC
95% 1,7-3,0). Ajustando por mortalidad antes del primer ano y por duracion del seguimiento,
también habia mas mortalidad

Las causas de muerte mas frecuentes son la muerte subita en menores de 5 anos, las causas
respiratorias y por alteracion del sistema nervioso central entre los 5 y 24 anos y las causas
cardiovasculares en mayores de 25.

Las curvas de supervivencia disefiadas a partir de estos datos muestran que hay un 7,5%
de exceso de riesgo de muerte en el primer ano, un 12% de riesgo hasta los 12 anos y
de un 14% hasta los 14 anos. La supervivencia media era de 61 anos (mientras que en la
poblacién de control era de 71 anos).
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CENTROS DE REFERENCIA: CRITERIOS ESTRUCTURALES, TECNICOS Y
HUMANOS

Como ya se apuntaba en la introduccion, y sin tener en cuanta las muy importantes consideraciones
éticas que en cuanto al acceso puedan plantearse, la creacion de los centros de referencia
para las entidades poco frecuentes parece ser una buena solucién en cuanto a la capacidad
de éstos para dar respuesta de una forma mas eficaz y eficiente a las necesidades que los
colectivos de afectados puedan presentar.

De esta forma presentabamos la Asociaciéon CRECER o la Asociacién ADAC que dan cobertura
a los problemas de crecimiento en el ambito espanol para los afectados y sus familiares,
respondiendo a unas necesidades concretas de la esfera psicosocial.

Sin embargo, no hemos podido detectar en Espafna ninglin centro sanitario que permita o facilite la
atencion integral de esta patologia, ni de la AC ni tan sélo de las condrodisplasias afines.

1. Criterios Estructurales y Técnicos

Desde la perspectiva de los profesionales sanitarios, en muchas ocasiones el tratamiento de las
enfermedades raras o huérfanas se concibe como un reto atractivo.

Sin embargo, mas alla de la capacitacion legal de los facultativos, el abordaje descentralizado y
disgregado de las necesidades poco frecuentes y muy especificas de la AC, plantea cuestiones
relevantes tanto a nivel ético como profesional.

En primer lugar, las enfermedades raras suscitan importantes cuestiones éticas, puesto
que un profesional puede demostrar “ilusién” o “entusiasmo” por un caso poco frecuente,
tendiendo a mantenerlo bajo su supervisiéon e impidiendo quizd unos mejores cuidados por
otros profesionales mas cualificados.

En segundo lugar, la baja prevalencia de la AC dificulta alcanzar una casuistica suficiente para
desarrollar estudios robustos y relevantes que permitan filiar adecuadamente las complicaciones
de estas enfermedades o establecer protocolos de trabajo y de tratamiento en base a
fundamentos cientificos solidos.

Al mismo tiempo, esta baja prevalencia retrasa o impide la adquisiciéon del bagaje clinico
suficiente que permita gestionar con seguridad y de manera adecuada las distintas formas de
presentacion de dichas complicaciones.

En la literatura existen multitud de trabajos que insisten en la variabilidad clinica como reflejo
de problemas de accesibilidad, calidad y efectividad (Oterino de la Fuente, 2001) y en las
consecuencias del volumen de pacientes tratados sobre el resultado del procedimiento.
Igualmente, al tiempo que se mejora el conocimiento sobre la adecuacion de los estilos de
practica en cada procedimiento concreto sobre un grupo de pacientes, se ayuda a maximizar los
beneficios sanitarios individuales y sociales.

En tercer lugar, las enfermedades raras y la posibilidad de una excesiva variabilidad deben hacer
reflexionar a los gestores sanitarios. La dificultad y el coste para formar a profesionales altamente
capacitados en alguna de estas enfermedades raras penalizan su diseminacion por el territorio
de forma equitativa. La concentracion en centros de excelencia (o de referencia) de alguna
enfermedad rara permite acumular experiencia sobre las mismas, reducir la variabilidad de los
resultados y, en definitiva, mejorar la eficacia del centro y/o de los profesionales.

Es suficiente fijarse en la tradicion anglosajona para observar que la constitucion de centros de
referencia ha obtenido alli buenos resultados. La revision de la literatura en el tema de la AC es
prolija en casos aislados y en propuestas de nuevos tratamientos o intervenciones. No obstante,
observamos como algunos centros colaboran estrechamente para agregar los casos, facilitando
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la obtencién de series de casos mucho mas amplias y representativas. Debemos destacar, entre
otros, la colaboracion que a mediados de la década de los ochenta y de la década de los noventa
mostraron las Universidades Johns Hopkins (Johns Hopkins Center for Medical Genetics), Ottawa
(Children’s Hospital of Eastern Ontario) y Texas (Health Sciences Center), que ha permitido sentar
las bases mas solidas de los conocimientos que hoy en dia tenemos sobre la AC.

Los mismos centros que permitieron crear estos grandes estudios, han creado centros especificos
y de referencia de tratamiento de la AC o de los procesos afines. El caso mas paradigmatico
es el del Kathryn and Alan C. Greenberg Center for Skeletal Dysplasias, del Center for Medical
Genetics en la Universidad Johns Hopkins en Baltimore (EEUU), que se autodefine como un centro
“dedicado al cuidado médico y educacion de las personas con displasias esqueléticas, y a la
investigacion clinica y de laboratorio de éstas condiciones” y en el que se congregan, entre otros,
anestesistas, genetistas, neurocirujanos y neurélogos, ginecologos y obstetras, oftalmdlogos
y otorrinolaringblogos, neumoélogos, radidlogos y médicos rehabilitadores especializados en la
atencion a los individuos con AC, con el fin de “reunir un equipo multidisciplinario de médicos e
investigadores dedicados a la mejora de la calidad de vida de las personas con talla baja y haciendo
avanzar el conocimiento cientifico acerca de las multiples causas del enanismo”.

Al mismo tiempo, en términos econdémicos, los centros de referencia pueden aglutinar las distintas
tecnologias y profesionales que se requieren para el diagndstico y el tratamiento integral de estos
individuos desarrollando en alguna medida economias de escala y de alcance, lo que debe permitir
optimizar el rendimiento y en consecuencia mejorar también la eficiencia.

La organizacion de este centro no tendria por qué representar la creacion de un nuevo centro ni de
un nuevo servicio. Al contrario, seria deseable en aras de la eficiencia que la unidad de referencia
se superpusiera a estructuras previamente existentes y aprovechara los recursos ya disponibles
(siempre que éstos no estuvieran ya trabajando al limite de su capacidad), reorganizando
las pautas de trabajo u organizando grupos interdisciplinares debidamente coordinados que
asegurasen la adecuada continuidad asistencial e integralidad de la atencion.

En ese sentido, los centros de referencia deben llevar a cabo la valoracién inicial de los casos, indicar
los tratamientos, asumir aquellos procedimientos especificos cuya baja frecuencia sea causa de gran
variabilidad, realizar el control evolutivo y prever las necesidades futuras de los casos.

Asi, puesto que para la mayoria de las complicaciones se realizan seguimientos a largo plazo,
deberia plantearse el centro de referencia como el lugar donde se realizan las pruebas diagnésticas
mas especificas y se planean, inician y revisan periddicamente los tratamientos, sin perjuicio de
gue otros facultativos supervisen entre los controles la buena evolucién de los mismos.

Pese a ello, no podemos olvidar que los recién nacidos requieren durante los primeros meses de
la vida controles muy frecuentes, lo que de nuevo plantea la disyuntiva entre equidad (de acceso)
y eficiencia. Si por un lado seria aconsejable descentralizar la atencién a estos individuos para
facilitar el acceso y la atencién a sus necesidades, las consideraciones de eficacia y eficiencia
tienden a plantear soluciones centralizadas.

2. Criterios Humanos

Hemos expuesto que la AC plantea unas necesidades clinicas especificas que podrian ser
abordadas de forma mas eficaz y eficiente en un centro de referencia.

A pesar de que se presenten de forma separada, debemos recalcar la necesidad de que cualquier
centro de excelencia, mas cuando se trata de centros de referencia de patologias que afectan
a multitud de sistemas, tenga como premisa inviolable la multidisciplinariedad, que permita la
atencion continuada e integral de los casos, ya sea mediante sesiones clinicas conjuntas o a
través de un coordinador que sea capaz de gestionar los distintos especialistas con la mirada
puesta en la mejoria o rehabilitacion del defecto que provoca discapacidad o minusvalia (si es
que éstas aparecen) y no en la reparacion parcial de los defectos.
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De la revisién realizada, hemos considerado oportuno destacar algunas especialidades que
creemos que deberian formar parte de un equipo multidisciplinario en un supuesto centro de
excelencia o de referencia para los individuos acondroplasicos. Por la escasa incidencia de
la enfermedad, y pensando en términos de eficiencia, no creemos justificado que todos los
profesionales que se mencionan formen parte de la plantilla del centro, pero si que deberian
tener alguna relacién que facilite la coordinacién y una interrelacién fluida de todos ellos a
modo de equipo terapéutico.

Junto a la lista de los profesionales se ha pretendido hacer un resumen de los requerimientos
técnicos con los que estos profesionales deberian contar o a los que deberian tener un

acceso simple y directo.

Profesional*

Intervencion

Profesional*

Intervencion

Anestesista

* Anestesia general

* Anestesia regional

* Valoracion estabilidad atlo-axoidea
 Valoracién de la extension cervical
e Cateterizacién auricula derecha
* Sujecion de hombros y codos

Cirujano Ortopeda

¢ Ortesis invasiva

e Cirugia de raquis

* Elongacion quirtrgica de
las extremidades

Digestologo * phmetria
* Biopsia de mucosa yeyunal
Genetista * Técnicas de PCR

* Consejo genético
e Cariotipado

Ginecdlogo/Obstetra

* Aborto terapéutico

* Ecografia gestacional

* Ecografia transvaginal

* Amniocentesis

* Funiculocentesis

* Cesarea

* Tratamiento de las complicaciones
de la menopausia

Grupos de Apoyo

* Apoyo psicoldgico
* Apoyo familiar

Laboratorio * Analiticas

* Urinocultivo

e Coprocultivo
Logopeda * Valoracién del habla

* Logopedia

Neurocirujano

* Descompresion suboccipital

e Monitorizacién PIC

* Derivacion VP

e Cirugia sobre foramenes yugulares
e Cirugfa de raquis

* Otras cirugias

Neurdlogo * Valoracién evolucién motora
e Curvas de crecimiento del FM
* PSG
*PES corticales y subcorticales
* PESIc
* Valoracién neurooftalmolégica
* EMG
* ENG
Dietista * Consejo dietético

* Valoracién de obesidad
* Medida del pliegue cutaneo
* Medida del indice de masa corporal

Especialista
en ortodoncia
y Cirujano maxilofacial

¢ Ortodoncia
* Rectificacion de deformidades
de los arcos dentales

Ortopeda

* Ortesis no invasiva
* Profilaxis de deformaciones

Otorrinolaringlogo

* Audiometria

* Otoscopia

* Traqueostomia

 Adenoidectomia

* Tonsilectomia

* Tubos de drenaje transtimpanicos

Pediatra

* Exploracion fisica

* Registros de medidas de los RN

* Control por las graficas de
crecimiento ad hoc

* Medidas de prevencion posturales

* Tratamiento con GH

Neumologo

* Espirometria

* Gasometria

* CPAP

* PSG

* Fibrobroncoscopia

Psicélogo

* Apoyo psicoldgico

* Apoyo familiar

e Estudios psicométricos
e Estudios cognitivos

Radidlogo

* Radiografia simple

eTC

* RM asociada o no a contrastes
endovenosos y/o exploraciones
dindmicas

* Ecografia transfontanela

* DIVAS

* Transito esofagico baritado

* Mapas 6seos

Rehabilitador

* Valoracién de la deficiencia,
discapacidad y minusvalia

* Programacion del tratamiento de
la discapacidad y minusvalia

* Profilaxis de las deformidades
ortopédicas

* Prescripcion y control ortésico

* Prescripcion y control de la
estimulacion psicomotriz

* Rehabilitacion de la elongacion
extremidades superiores e inferiores

1. Es importante resefar que esta lista no es excluyente, y que pretende tan sélo apuntar con qué profesionales deberia constar estos
centros, y los requerimientos técnicos minimos. En ningin momento se ha pretendido explicitar el desarrollo de los protocolos de
actuacion indicando tan sélo su necesidad y su indicacion
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CONCLUSIONES

El presente informe repasa las complicaciones mas frecuentes que presenta la poblacién
acondroplasica y constata sus necesidades diferenciadas, para sugerir las prestaciones
estructurales, profesionales y técnicas que un centro de referencia deberia ofrecer para
darles respuesta.

Hemos observado que este colectivo tiene un exceso de mortalidad en los primeros anos de la
vida, probablemente en relacién a causas evitables (CCM) y relativamente sencillas en cuanto a
su procedimiento técnico. Aparte de las complicaciones neurolégicas, los acondroplasicos tienen
una elevada incidencia de trastornos respiratorios, en muchas ocasiones debido a complicaciones
obstructivas de la via aérea superior que también son evitables, y hasta reversibles en el caso
de ser adecuadamente diagnosticados y tratados. Las complicaciones ortopédicas también son
frecuentes, y a pesar de la variabilidad de sus soluciones, también son corregibles, en algunos
casos con muy buenos resultados. Hay otras entidades que se presentan con mayor frecuencia
en los afectos de AC y que pueden ser evitadas con la debida profilaxis y medidas correctivas,
como son la cifosis, el retraso mental o la hipoacusia. Finalmente, otro grupo de complicaciones
no pueden ser prevenidas pero si diagnosticadas, con lo que se facilita su seguimiento y
la profilaxis secundaria.

Debido a la baja frecuencia de esta entidad, la creacién de un centro de referencia para la AC
deberia permitir acumular experiencia sobre la misma, lo que inicialmente podria mejorar
los marcadores estrictamente sanitarios de este colectivo, y a medio o largo plazo permitiria
reducir la variabilidad clinica y mejorar la eficiencia del tratamiento, ya sea por la adquisicién
de protocolos clinicos que eliminen la ineficiencia o por la aparicion de economias de
escala o de alcance.

Seria deseable que dicho centro de referencia aprovechara estructuras asistenciales previamente
existentes, y que se organizara a modo de equipo multidisciplinario que evaluase los casos
cuando estos se presentaran, indicando el tratamiento, las pautas de seguimiento, que
efectuaran los tratamientos mas especificos, y que realizaran los controles periédicos de
cada uno de los individuos, dejando para los otros facultativos los problemas no especificos
y los cuidados entre controles.
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