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Resumen | La acondroplasia, la displasia esquelética más común, se caracteriza por una variedad de retos 
médicos, funcionales y psicosociales a lo largo de la vida. La enfermedad está causada por una mutación 
frecuente y recurrente de ganancia de función en el FGFR3, el gen que codifica el receptor del factor 
de crecimiento de fibroblastos 3. Esta mutación da lugar a una alteración de la osificación endocondral 
del esqueleto humano. Las características clínicas y radiográficas de la acondroplasia permiten un 
diagnóstico preciso en la mayoría de los pacientes. Sin embargo, existe una marcada variabilidad en 
las vías de atención clínica y los protocolos practicados por los médicos que tratan a niños y adultos 
con esta enfermedad. Un grupo de 55 expertos internacionales de 16 países y 5 continentes han 
elaborado declaraciones y recomendaciones de consenso que pretenden captar los principales retos 
y el tratamiento óptimo de la acondroplasia en cada una de las principales etapas de la vida y en cada 
área de subespecialidad, utilizando un proceso Delphi modificado. El objetivo principal de esta primera 
Declaración de Consenso Internacional es facilitar la mejora y estandarización de la atención a niños y 
adultos con acondroplasia en todo el mundo para optimizar sus resultados clínicos y su calidad de vida.

La acondroplasia es una enfermedad hereditaria que 
altera la osificación endocondral y afecta principal-
mente al esqueleto humano en desarrollo y crecimiento 
(FIG. 1). Esta enfermedad es la displasia esquelética más fre-
cuente con estatura baja desproporcionada, y afecta a más 
de 360 000 personas  en todo el mundo1. Los pacientes con 
acondroplasia presentan importantes retos médicos, fun-
cionales y psicosociales a lo largo de su vida2,3.

El diagnóstico postnatal de la acondroplasia es bastante 
sencillo. Una combinación de signos clínicas (es decir, ma-

crocefalia, extremidades cortas-estatura baja con rizomelia y 
pliegues cutáneos redundantes) y radiográficos (es decir, pelvis 
característica con iliones cortos y cuadrados, escotaduras sacro-
ciáticas estrechas y estrechamiento de las distancias interpedi-
culares en la columna vertebral lumbar que progresa de L1 a 
L5) permite un diagnóstico preciso en la mayoría de las per-
sonas con acondroplasia4. El diagnóstico molecular también es 
sencillo porque la heterogeneidad alélica es muy limitada.

En la actualidad, existe una marcada variabilidad mun-
dial en el tratamiento clínico de los pacientes con acondro-
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plasia. Esta variabilidad da lugar a resultados variables en 
cuanto a las consecuencias médicas, funcionales y psicoso-
ciales de la acondroplasia. Además, estas diferencias supo-
nen un reto para la capacidad de los profesionales sanitarios, 
las personas afectadas y sus familias, y las organizaciones de 
apoyo a los pacientes, para evaluar objetivamente los proto-
colos de tratamiento y las intervenciones específicas.

Esta Declaración de Consenso es la primera que pro-
porciona un consenso internacional de expertos y una guía 
para el manejo multidisciplinario de pacientes con acon-
droplasia a lo largo de su vida. Esperamos que esta Decla-
ración de Consenso pueda servir como una herramienta 
útil para ayudarnos en nuestro conocimiento sobre la acon-
droplasia y el manejo de pacientes de todas las edades con 
acondroplasia.

Métodos
Se convocó una reunión inicial de 27 participantes (com-
puesta por 25 profesionales sanitarios y 2 representantes 
de pacientes de 14 países, presidida por el primer autor) 
en Oslo, Noruega, en septiembre de 2019 para obtener in-
formación sobre las estrategias de manejo específicas de la 

enfermedad relacionadas con la acondroplasia a lo largo de 
la vida y las variaciones en la práctica entre países. La re-
unión fue patrocinada por BioMarin Pharmaceutical Inc., 
que proporcionó asistencia logística y no tuvo ninguna in-
fluencia ni aportación en el contenido de esta Declaración 
de Consenso.

En esta reunión se decidió, en primer lugar, que una 
Declaración de Consenso para estandarizar mejor los pro-
tocolos de manejo multidisciplinario de la acondroplasia a 
lo largo de la vida y que incluyera las perspectivas de los 
pacientes era una carencia médica mundial. En segundo 
lugar, se decidió que el grupo utilizaría un proceso Delphi 
modificado para captar sus conocimientos y experiencias 
combinados, basándose en datos publicados siempre que 
fuera posible. En tercer lugar, los participantes en la reu-
nión decidieron que se invitaría a participar en el proyecto 
a otras personas con conocimientos adicionales para garan-
tizar una cobertura global y completa de todos los aspectos 
de la atención. Por último, se decidió que las declaraciones 
de consenso derivadas de este proceso se someterían a una 
publicación revisada por expertos y se difundirían a través 
de grupos de apoyo a los pacientes.

Se identificaron y seleccionaron inicialmente veintisiete 
expertos en acondroplasia por sus contribuciones a la litera-
tura científica y/o por su experiencia y especialidad médica. 
Estos expertos manejan o han manejado colectivamente a 
más de 7000 pacientes con acondroplasia de todos los gru-
pos de edad. Este grupo inicial seleccionó otros 28 expertos 
en acondroplasia basándose en los criterios anteriores para 
maximizar la especialidad del grupo y su representación 
geográfica.

El Grupo Internacional de Declaraciones de Consenso 
sobre la Acondroplasia estuvo formado por 55 participantes, 
que son profesionales sanitarios (incluyendo 15 especialida-
des médicas) y representantes de pacientes, de 16 países que 
abarcan 5 continentes (Australia, Asia, América del Norte, 
América del Sur y Europa).

El proceso Delphi modificado comenzó con la reunión 
introductoria presencial en Oslo, Noruega, que incluyó a los 
27 expertos iniciales, donde estos expertos seleccionaron 
los temas generales que se desarrollarían en la Declaración 
de Consenso. A continuación, se crearon veintidós sube-
quipos, seleccionados entre los 55 participantes del Grupo 
Internacional de Declaraciones de Consenso sobre la Acon-
droplasia, para realizar las revisiones bibliográficas perti-
nentes y elaborar las declaraciones iniciales. A este paso le 
siguieron dos rondas de votaciones que incluyeron a los 55 
expertos y participantes. La evaluación de los participantes 
de cada una de las declaraciones se capturó utilizando una 
escala Likert de 5 puntos que comprendía "muy de acuer-
do", "de acuerdo", "ni de acuerdo ni en desacuerdo", "en 
desacuerdo", "muy en desacuerdo" o "me abstengo". Se po-
día optar por "me abstengo" si un participante consideraba 
que no tenía suficientes conocimientos clínicos para evaluar 
una declaración específica. Se utilizó la plataforma en línea 
Within3 para llevar a cabo la votación y recoger los comen-
tarios y/o opiniones de los participantes sobre cada una de 
las declaraciones (para más detalles sobre la votación, véase 
el conjunto de datos suplementario).

Tras la primera ronda de votaciones de los 55 participan-
tes del Grupo Internacional de Declaraciones de Consenso 
sobre la Acondroplasia, 142 declaraciones (de un total de 
205) lograron el consenso, definido como el 80 % o más de 
los participantes en la votación que indicaron "muy de acuer-
do" o "de acuerdo"; estas declaraciones no se sometieron a 
otra ronda de votación. Las declaraciones que recibieron 
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a  FGFR3 natural: activación de la vía inhibitoria 
dependiente del ligando únicamente

b  FGFR3 mutante: activación de la vía inhibitoria  
independiente y dependiente del ligando
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Fig. 1 | El mecanismo celular de la enfermedad en la acondroplasia. a | Un condrocito de la placa de crecimiento con señalización 
del receptor del factor de crecimiento de fibroblastos 3 (FGFR3) natural que depende del ligando (FGF). En este escenario, solo 
se produce la activación dependiente del ligando de la vía RAS-RAF1-MEK1/2-ERK1/2 (también conocida como vía RAS-MAPK). 
En consecuencia, la proliferación y la diferenciación de los condrocitos pueden producirse junto con la síntesis de la matriz y el 
crecimiento óseo.  
b | Un condrocito de la placa de crecimiento con una mutación de sentido erróneo frecuente en el dominio transmembrana 
(rectángulo rojo) del FGFR3. Esta mutación permite la activación de la vía RAS-MAPK que es tanto dependiente como independiente 
del ligando (FGF), con el consiguiente exceso de inhibición de la proliferación y diferenciación de los condrocitos, lo que conduce a 
una síntesis de la matriz y un crecimiento óseo deficientes.

menos del 50 % de los votos de los participantes indicando 
"muy de acuerdo" o "de acuerdo" tras la primera ronda de 
votación no siguieron adelante. Las declaraciones que reci-
bieron entre un 50 % y un 79 % de votos de "muy de acuer-
do" o "de acuerdo" fueron revisadas por los correspondien-
tes subequipos, guiados por los comentarios y/o opiniones 
recogidos durante la primera ronda; 70 declaraciones revi-
sadas se sometieron a la segunda ronda de votación y otras 
18 alcanzaron el nivel de consenso definido (Conjunto de 
datos suplementario). Un total de 160 declaraciones logra-
ron el consenso tras el proceso de votación en dos rondas, lo 
que constituye esta Declaración de Consenso Internacional 
sobre la Acondroplasia final.

Las limitaciones de esta Declaración de Consenso son 
principalmente las asociadas al proceso Delphi subyacente. 
Entre los posibles factores de confusión de este proceso de 
consenso se encuentran el proceso de selección y el compro-
miso de los participantes expertos, la falta de acuerdo uni-
versal para una definición "de consenso" y el posible sesgo 
de confirmación.

Diagnóstico, asesoramiento y embarazo
Diagnóstico, genética y pruebas moleculares
La acondroplasia se transmite de forma autosómica domi-
nante y está causada por variantes patogénicas de sentido 
erróneo en el FGFR3 (a menudo de novo), que codifica el 
receptor del factor de crecimiento de fibroblastos 3 (FGFR3). 
La variante p.Gly380Arg (c.1138G>A) se encuentra en el  
98-99 % de los pacientes con acondroplasia y la p.Gly380Arg 
(c.1138G>C) se encuentra en el 1 %. FGFR3 es un receptor 

de tipo tirosina quinasa activado por diferentes factores de 
crecimiento de fibroblastos y que transmite señales intracelu-
lares a través de las vías STAT y MAPK5 (FIG. 1).

Aunque la acondroplasia puede diagnosticarse sobre 
una base clínica sin necesidad de pruebas moleculares, las 
pruebas genéticas pueden llevar a una rápida confirmación 
cuando se presentan signos clínicos limitados (por ejemplo, 
en fase prenatal). Por lo tanto, las pruebas genéticas pueden 
ayudar a distinguir la acondroplasia de la hipocondroplasia 
u otras displasias esqueléticas y pueden permitir una mayor 
precisión en los estudios clínicos. Los paneles de genes de 
displasia esquelética o la secuenciación del exoma completo 
pueden utilizarse en pacientes con presentaciones clínicas 
y/o radiográficas atípicas.

El Grupo Internacional de Declaraciones de Consen-
so sobre la Acondroplasia llegó a un consenso sobre las 
siguientes declaraciones relativas a la heredabilidad de la 
acondroplasia: el 80 % de los pacientes con acondroplasia 
tienen padres no afectados que no tienen acondroplasia y 
su afección está causada por una variante común, de novo, 
de ganancia de función del FGFR3. El 20 % restante here-
da la variante causante de un progenitor afectado de forma 
autosómica dominante. La mutación tiene una penetrancia 
del 100 % y todos los pacientes heterocigotos para esta mu-
tación presentarán las manifestaciones clínicas de la acon-
droplasia5. Cuando uno de los padres tiene acondroplasia, 
la probabilidad de que cada uno de sus futuros hijos tenga 
acondroplasia es del 50  %. Cuando ambos padres tienen 
acondroplasia, la probabilidad de que cada uno de sus futu-
ros hijos tenga una estatura promedio es del 25 %, de tener 
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acondroplasia es del 50 % y de tener acondroplasia homoci-
gótica (que suele ser letal) es del 25 %. Si uno de los padres 
tiene acondroplasia y el otro tiene una displasia esquelética 
diferente pero autosómica dominante, la probabilidad de 
que sus futuros hijos tengan tanto acondroplasia como la 
displasia esquelética diferente es del 25  %, de que tengan 
únicamente acondroplasia es del 25 %, de que tengan úni-
camente la displasia esquelética diferente es del 25 % y de 
que no tengan ni acondroplasia ni la displasia esquelética 
diferente es del 25 %.

Hacemos las siguientes recomendaciones para el  
diagnóstico, la genética y las pruebas moleculares de la 
acondroplasia.

Recomendación 1. Es posible realizar pruebas genéticas 
prenatales mediante muestreo de vellosidades coriónicas 
o amniocentesis para la variante patogénica del FGFR3 en 
cualquier embarazo en el que el feto pueda tener acondro-
plasia, incluyendo hallazgos ecográficos compatibles con 
acondroplasia, si uno o ambos padres tienen acondroplasia, 
o si unos padres de estatura promedio ya tienen un hijo con 
acondroplasia, debido a la posibilidad de mosaicismo gona-
dal. El cribado prenatal no invasivo que utiliza ADN libre de 
células fetales extraído de la sangre materna está disponible 
en muchos lugares, pero no en todos. Este cribado no inva-
sivo podría utilizarse si solo el padre tiene acondroplasia o si 
alguno de los miembros de una pareja de estatura promedio 
ya ha tenido un hijo con acondroplasia.

Recomendación 2. Todos los adultos con acondroplasia de-
berían tener acceso a un genetista clínico o a un asesor gené-
tico para discutir los patrones de herencia y la posibilidad de 
un diagnóstico prenatal, especialmente en situaciones en las 
que su pareja también tiene un trastorno monogénico; ideal-
mente, esto debería ser una discusión previa a la concepción6.

Recomendación 3. Cuando se informa del diagnóstico de 
acondroplasia durante el periodo prenatal, se debe ofrecer 
a los padres apoyo psicológico y proporcionarles informa-
ción para el tratamiento del niño, incluidas las expectativas 
futuras. Se ha demostrado que es beneficioso presentar a los 
padres a grupos de apoyo y defensa7,8.

Recomendación 4. En los lactantes y niños pequeños con 
sospecha de acondroplasia, no se indica de forma rutinaria 
un estudio esquelético completo2,3,9–11.

Recomendación 5. El análisis genético del gen FGFR3 pue-
de considerarse en pacientes con sospecha clínica y/o ra-
diográfica de acondroplasia para confirmar el diagnóstico, 
adaptar la atención clínica y excluir otras posibles displasias 
esqueléticas que pueden imitar la acondroplasia.

Recomendación 6. Los hallazgos ecográficos de la acondro-
plasia no suelen ser evidentes hasta las 24 semanas de gesta-
ción y suelen ser bastante sutiles5. Las pruebas genéticas rea-
lizadas debido a la presencia de anomalías ecográficas que 
sugieren acondroplasia antes de las 24 semanas de gestación 
deben examinar con atención otras posibles displasias es-
queléticas más graves e incluir pruebas para estas displasias 
esqueléticas adicionales, a menos que uno de los padres o 
hermanos tenga acondroplasia.

Asesoramiento prenatal
Muchos adultos con acondroplasia consideran que es im-
portante tener información sobre la heredabilidad de la 
acondroplasia, las opciones reproductivas disponibles y 
los posibles desenlaces para los hijos que puedan tener. 
Esta información podría haberse comentado con los pa-
dres del sujeto cuando eran jóvenes. Sin embargo, en mu-
chos casos, los detalles pueden haberse olvidado o pueden 
haber cambiado las opciones de diagnóstico y tratamiento 
disponibles entretanto.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones para el ase-
soramiento prenatal de adultos y familias afectadas por la 
acondroplasia.

Recomendación 7. A partir de la adolescencia, los pacientes 
con acondroplasia o que tienen parejas con acondroplasia 
deberían tener la oportunidad de hablar sobre los patrones 
de herencia, las opciones preconcepción y cualquier otra 
duda que puedan tener con profesionales sanitarios, in-
cluidos genetistas, consejeros familiares y psicólogos. Hay 
varios organismos que pueden proporcionar este apoyo e 
información; sin embargo, difieren de un país a otro. Por 
lo tanto, es importante que las personas con acondroplasia 
identifiquen la fuente de apoyo más adecuada en cada lugar.

Recomendación 8. Se debe aconsejar a las personas con 
mayor probabilidad de concebir un niño con acondroplasia 
que deseen tener un diagnóstico prenatal en el embarazo 
que acudan a la atención prenatal tan pronto como se con-
firme el embarazo; así se podrán mantener las conversacio-
nes adecuadas con los obstetras y otros profesionales sani-
tarios y se tomarán medidas para el diagnóstico prenatal.

Recomendación 9. El diagnóstico prenatal de la acon-
droplasia está indicado en dos situaciones. La primera es 
cuando hay antecedentes familiares de acondroplasia, ya 
sea por un progenitor afectado o porque el hijo de un em-
barazo anterior tiene acondroplasia, y los padres solicitan 
el diagnóstico prenatal. La segunda situación es cuando se 
detectan signos en la ecografía fetal que sugieren una acon-
droplasia y se requiere un diagnóstico definitivo para facili-
tar un asesoramiento prenatal preciso, que debe incluir una 
conversación sobre el tratamiento y el pronóstico postnatal.

Recomendación 10. Cuando esté indicado el diagnóstico 
prenatal de acondroplasia, se recomienda que los padres se 
reúnan con especialistas con experiencia en el tratamiento 
postnatal de la acondroplasia para hablar sobre el tratamiento 
y el pronóstico.

Embarazo
El embarazo es una experiencia que cambia la vida de 
cada mujer. Este Grupo Internacional de Declaraciones de 
Consenso sobre la Acondroplasia está de acuerdo en que 
el embarazo es manejable para las mujeres con acondropla-
sia6; sin embargo, hay que tener en cuenta algunos aspectos 
por razones de seguridad. Entre ellos se encuentran la eva-
luación médica previa a la concepción, el manejo del trabajo 
de parto prematuro y el manejo del parto, incluyendo el lu-
gar, el modo, la anestesia y los cuidados perinatales; se reco-
mienda el parto por cesárea debido a la anatomía pélvica6.
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Ofrecemos las siguientes recomendaciones sobre el 
manejo del embarazo en mujeres con acondroplasia.

Recomendación 11. A las mujeres con acondroplasia se 
les debe ofrecer acceso a una evaluación previa a la con-
cepción por parte de un profesional sanitario que conoz-
ca el manejo del embarazo en mujeres con acondropla-
sia u otras formas de baja estatura desproporcionada y 
que pueda evaluar los factores que puedan afectar a la 
seguridad del embarazo y el parto y optimizar la salud 
preconcepcional6.

Recomendación 12. Las mujeres con acondroplasia debe-
rían recibir atención durante el embarazo por parte de un 
obstetra, y no solo por parte de las matronas. Esta reco-
mendación se basa en la mayor necesidad de realizar una 
cesárea, así como en el potencial de complicaciones respi-
ratorias del embarazo6.

Recomendación 13. Las mujeres embarazadas con acon-
droplasia deben someterse a una evaluación clínica anes-
tésica prenatal, con acceso a la opinión de un anestesista 
con experiencia en el cuidado de mujeres embarazadas de 
baja estatura. Los riesgos de la anestesia regional y general 
son mayores en las mujeres con acondroplasia. Cualquiera 
de las dos puede utilizarse para el parto por cesárea, de-
pendiendo de la situación clínica, los deseos de la paciente 
y la opinión experta del anestesista6,12.

Recomendación 14. Las mujeres con acondroplasia deben 
ser evaluadas periódicamente a lo largo del embarazo para 
detectar cualquier síntoma que sugiera una alteración del 
estado respiratorio, cardíaco y esquelético. Si hay indicios de 
compromiso, se recomienda remitir a la mujer para que sea 
evaluada por el especialista correspondiente y debe tener ac-
ceso a las pruebas complementarias adecuadas (que pueden 
incluir pruebas de función respiratoria y ecocardiografía)6.

Recomendación 15. Si alguno de los progenitores tiene 
acondroplasia, debe ofrecerse una ecografía obstétrica 
durante el embarazo cada 8 semanas o, como mínimo, de 
acuerdo con las directrices nacionales o locales pertinen-
tes. Este seguimiento debería incluir al menos una ecogra-
fía en el tercer trimestre para maximizar el potencial de 
identificación de la acondroplasia en el feto6.

Recomendación 16. Las mujeres embarazadas con acon-
droplasia y su médico prenatal deberían hablar con antela-
ción sobre el lugar y el modo de parto previstos y las opcio-
nes de anestesia.

Recomendación 17. Se debe informar a las mujeres con 
acondroplasia de que no tienen un mayor riesgo de parto 
prematuro espontáneo, pero que podría ser necesario indu-
cir el parto prematuro por razones maternas6.

Recomendación 18. El manejo del parto en mujeres con 
acondroplasia (espontáneo o inducido) antes de la viabi-
lidad fetal debe ser individualizado bajo el cuidado de un 
obstetra experimentado. El parto vaginal podría ser apro-
piado dependiendo de las circunstancias clínicas6.

Recomendación 19. El parto más allá de las 32 semanas 
debe ser por cesárea debido a la forma y tamaño de la pel-

vis en mujeres con acondroplasia. En los casos de amenaza 
de parto prematuro antes de las 32 semanas, es apropiado 
evaluar el tamaño del feto en comparación con el tamaño 
de la pelvis, y determinar el modo de parto en función de la 
proporción cefalopélvica prevista6.

Recomendación 20. El momento de planificar el parto por 
cesárea en mujeres con acondroplasia debe determinarse 
en función de las circunstancias clínicas individuales, pero 
no es necesario que sea rutinariamente antes de que lle-
guen a término6.

Recomendación 21. El parto planificado de las mujeres con 
acondroplasia debe producirse, siempre que sea posible, en 
un hospital con instalaciones de cuidados intensivos y acce-
so rápido a productos sanguíneos y equipos avanzados para 
las vías respiratorias6.

Recomendación 22. Dado que las mujeres con acondro-
plasia tienen un volumen sanguíneo materno inferior a la 
media, los asistentes al parto deben ser conscientes de que 
puede producirse un compromiso hemodinámico tras el 
nacimiento, incluso con una pérdida de sangre moderada 
durante el parto. La gestión cuidadosa de los fluidos y la 
reposición de productos sanguíneos es esencial debido al 
riesgo de hipervolemia.

Recomendación 23. Los cuidados postnatales deben tener 
lugar, siempre que sea posible, en un entorno adaptado para 
que la mujer con acondroplasia pueda proporcionar los cui-
dados habituales a su bebé y maximizar su recuperación, es 
decir, con camas de altura adecuada, junto a cunas e insta-
laciones para el aseo accesibles.

Manejo multidisciplinario a lo largo de la vida
El conocimiento y el tratamiento adecuado de los proble-
mas médicos, funcionales y psicosociales que pueden surgir 
a lo largo de la vida en las personas con acondroplasia son 
fundamentales para facilitar unos resultados óptimos e in-
fluir positivamente en la calidad de vida de las personas con 
esta enfermedad y sus familias. Los hitos del desarrollo son 
diferentes para la mayoría de los niños con acondroplasia 
en comparación con sus iguales de estatura promedio y de 
la misma edad13,14. Durante la lactancia, muchos presentan 
complicaciones médicas como trastornos respiratorios del 
sueño, otitis media y estenosis grave del foramen magno 
con compresión cervicomedular, que pueden aumentar el 
riesgo de muerte súbita si no se diagnostican y tratan ade-
cuadamente3,8,15–17. La pérdida de audición conductiva es 
frecuente y puede afectar al desarrollo del habla en los ni-
ños18. Las manifestaciones musculoesqueléticas, como la es-
tenosis espinal y el genu varo, son frecuentes y pueden pro-
vocar dolor crónico en los adultos con acondroplasia19–21. 
La función física y la salud pueden disminuir, sobre todo 
en la cuarta década de la vida19,20. La acondroplasia también 
puede asociarse a una menor calidad de vida debido a las 
deficiencias funcionales y a los problemas psicosociales y, 
en algunos pacientes, la enfermedad se asocia a una menor 
esperanza de vida22–26.

Debido a los efectos multisistémicos y de por vida de la 
acondroplasia, es fundamental adoptar un enfoque multi-
disciplinario y proactivo en la atención clínica y psicosocial 
de las personas con acondroplasia a lo largo de su vida.
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Manejo de la acondroplasia en los lactantes 
La acondroplasia se asocia con una mayor tasa de morbilidad 
y complicaciones médicas potencialmente mortales a lo lar-
go de la vida8,16. Muchas complicaciones, como los trastornos 
respiratorios del sueño, la estenosis del foramen magno y el 
retraso en el desarrollo, se benefician de una intervención 
temprana y son más frecuentes en los dos primeros años de 
vida3,16,17. El equipo de atención especializada, trabajando en 
paralelo con el equipo sanitario local, debe realizar una eva-
luación periódica de los lactantes durante el primer año de 
vida. La frecuencia debe ser al menos cada 2-4 meses inicial-
mente y luego cada 3-6 meses, dependiendo de la preocupa-
ción médica y de los recursos locales8,27.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones para el ma-
nejo de la acondroplasia en bebés.

Recomendación 24. Los bebés con acondroplasia deben ser 
remitidos a un centro de referencia de displasia esquelética 
o a un profesional sanitario con experiencia en acondropla-
sia tan pronto como se haga el diagnóstico.

Recomendación 25. Todos los niños con acondroplasia de-
ben recibir un seguimiento periódico por parte de un equi-
po multidisciplinario, guiado por un profesional sanitario 
con experiencia en acondroplasia. Es importante realizar 
un seguimiento estrecho durante los dos primeros años de 
vida2,3,15,27.

Recomendación 26. Los padres de bebés con acondroplasia 
deben recibir tablas específicas y un registro de los paráme-
tros de crecimiento (altura, peso y perímetro cefálico) para 
el seguimiento del tratamiento28–32.

Recomendación 27. Los hitos del desarrollo de la motrici-
dad gruesa y fina son diferentes en los lactantes con acon-
droplasia en comparación con sus iguales de estatura pro-
medio y de la misma edad. Los bebés con acondroplasia 
deben ser evaluados en cuanto al desarrollo de la motricidad 
gruesa y fina y de las habilidades comunicativas tempranas 
utilizando herramientas de detección específicas para la 
acondroplasia. Si se observa un retraso en el desarrollo, debe 
considerarse la posibilidad de realizar una resonancia mag-
nética de la cabeza y la columna vertebral y una evaluación 
por parte de un pediatra y/o un neurólogo13,16,27,33.

Recomendación 28. Los padres deben recibir información 
temprana sobre el posicionamiento y el manejo de los be-
bés con acondroplasia, incluyendo la evitación de sentarse 
antes de tiempo y las opciones apropiadas para los asientos 
de coche y los cochecitos8,15,34.

Recomendación 29. La evaluación cuidadosa de la com-
presión cervicomedular es obligatoria en cada evaluación 
médica en bebés y niños pequeños con acondroplasia. Los 
signos y síntomas de la compresión cervicomedular inclu-
yen regresión motora o retraso en la adquisición de hitos, 
apnea, dificultad para tragar, escaso aumento de peso, clo-
no, reflejos anómalos y debilidad. Los signos o síntomas 
preocupantes deben ser evaluados urgentemente por un 
neurocirujano pediátrico3,8,16,35.

Recomendación 30. En los lactantes con acondroplasia hay 
una mayor incidencia de trastornos respiratorios del sueño 
y se debe informar a los padres sobre los signos típicos de 
la apnea del sueño. Se debe realizar un estudio polisomno-

gráfico cuando los problemas respiratorios sean evidentes 
o se sospechen pero, en cualquier caso, se debe completar 
durante el primer año de vida para todos los bebés con 
acondroplasia3,8,27,36.

Recomendación 31. Se recomienda la evaluación de la au-
dición en los bebés con acondroplasia en una fase temprana 
y debe controlarse longitudinalmente3,8,27.

Recomendación 32. Las otitis medias recurrentes y cróni-
cas son frecuentes en niños con acondroplasia y debe con-
siderarse la derivación temprana a un otorrinolaringólogo 
(oído, nariz y garganta; ORL)3,8,18,27,36.

Recomendación 33. Los lactantes con acondroplasia de-
ben recibir las vacunas habituales de acuerdo con los pro-
gramas nacionales de vacunación37.

Estenosis del foramen magno
La estenosis del foramen magno es una complicación bien 
conocida en la acondroplasia, y los bebés y los niños peque-
ños tienen un mayor riesgo que los adultos y los niños ma-
yores16,17. En la actualidad, muchas clínicas de tratamiento 
de displasias esqueléticas realizan un cribado rutinario en el 
primer año con una RM para detectar esta complicación; si la 
complicación no está presente, se sigue manteniendo una alta 
sospecha clínica con un seguimiento cuidadoso y estrecho al 
menos hasta los 3 años de edad. Clínicamente, esta complica-
ción puede presentarse con trastornos respiratorios del sueño, 
hipotonía o hipertonía con aumento de los reflejos y respues-
tas plantares extensoras; sin embargo, los niños y bebés con 
estenosis del foramen magno también pueden ser asintomáti-
cos. La compresión medular cervical se ha implicado como la 
causa del aumento de la mortalidad infantil en la acondropla-
sia38,39. El consenso del panel de autores es que la hidrocefalia 
sintomática es poco frecuente en la acondroplasia40,41.

Hacemos las siguientes recomendaciones sobre la es-
tenosis del foramen magno en bebés y niños con acon-
droplasia.

Recomendación 34. Se recomienda la evaluación neuroló-
gica periódica de todos los bebés y niños con acondropla-
sia3,14,42.

Recomendación 35. La RM es la modalidad de diagnóstico 
por la imagen preferida para investigar la compresión cervi-
comedular en bebés y niños con acondroplasia16,35,43.

Recomendación 36. En los bebés asintomáticos con acon-
droplasia, debe considerarse la posibilidad de realizar una 
resonancia magnética para evaluar la unión cervicomedu-
lar y el tamaño del foramen magno durante los primeros 
meses de vida2,14,16,35,43–45.

Recomendación 37. Si se realiza una resonancia magnética 
cráneo-cervical en bebés y niños con acondroplasia, debe 
incluirse la imagen de todo el cerebro40,46.

Recomendación 38. La ventriculomegalia asintomática no 
requiere tratamiento en pacientes con acondroplasia45,47.

Recomendación 39. Una anomalía en la evaluación neuro-
lógica de un paciente con acondroplasia, que podría indicar 
una compresión cervicomedular, debería evaluarse más a 
fondo con una RM16,48.
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Recomendación 40. La descompresión del foramen magno 
está indicada en niños sintomáticos con compresión cervi-
comedular, con o sin cambio de señal en la RM de la médu-
la espinal16,42,44,49 (puede encontrarse más información en la 
sección Vías respiratorias).

Recomendación 41. La descompresión del foramen magno 
debe ser realizada por un equipo neuroquirúrgico con ex-
periencia previa en la realización de este procedimiento en 
pacientes con acondroplasia12,46,50.

Recomendación 42. Un paciente con acondroplasia que  
tenga una confirmación de compresión cervicomedu-
lar por resonancia magnética, incluso en ausencia de  
síntomas o signos, debe someterse a una evaluación  
neuroquirúrgica14,16,17,42,49.

Recomendación 43. La modificación de la señal de la RM 
sin estenosis concomitante del foramen magno no es infre-
cuente en la médula cervical superior de niños mayores y 
adultos con acondroplasia y no suele justificar la interven-
ción49,51,52.

Crecimiento y desarrollo
Las directrices clínicas especifican la necesidad de controlar 
periódicamente el crecimiento y el desarrollo de niños y ado-
lescentes con acondroplasia, incluyendo el perímetro cefálico, 
la estatura, el peso y la relación estatura-peso27. La utilidad 
clínica de estas evaluaciones depende de la disponibilidad de 
tablas de crecimiento estandarizadas adecuadas y específicas 
para niños y adolescentes con acondroplasia29,31,32,53. Debido 
a las características anatómicas de los niños con acondro-
plasia, los hitos del desarrollo difieren de los de los niños sin 
acondroplasia; por lo tanto, deben utilizarse herramientas 
de detección específicas para la enfermedad. Un retraso en 
la consecución de los hitos en comparación con el estándar 
para la acondroplasia debe ser investigado adecuadamente13..

El efecto del tratamiento con hormona del crecimien-
to en niños con acondroplasia ha sido controvertido y su 
efecto a largo plazo sigue sin estar claro54. El Grupo In-
ternacional de Declaraciones de Consenso sobre la Acon-
droplasia llegó a un consenso sobre las siguientes declara-
ciones relacionadas con el tratamiento con hormona del 
crecimiento. Los niños con acondroplasia tienen concen-
traciones séricas de hormona del crecimiento, factor de 
crecimiento similar a la insulina 1 y proteína de unión al 
factor de crecimiento de tipo insulínico 1 dentro de los va-
lores fisiológicos normales55. Los efectos de la terapia de la 
hormona del crecimiento sobre la velocidad de crecimien-
to son más probables en los primeros 24 meses de trata-
miento, pero los efectos sobre la desproporción corporal 
son menos claros55.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones relacionadas 
con el crecimiento y el desarrollo en personas con acondro-
plasia.

Recomendación 44. El crecimiento de los bebés con acondro-
plasia debe controlarse longitudinalmente en cada revisión 
médica utilizando tablas de crecimiento de la estatura, el peso 
y el perímetro cefálico específicas para la acondroplasia29–32.

Recomendación 45. El perímetro cefálico debe controlarse 
con regularidad (mensualmente durante el primer año de 
vida) y representarse en tablas de perímetro cefálico espe-
cíficas para la acondroplasia14,27,32. La presencia de un creci-

miento rápido junto con otros signos o síntomas clínicos de 
hidrocefalia o compresión cervicomedular podría indicar la 
necesidad de una evaluación neuroquirúrgica17.

Recomendación 46. Los bebés y niños pequeños con acon-
droplasia suelen mostrar estrategias de movimiento espe-
cíficas de la acondroplasia que se adaptan a sus problemas 
biomecánicos13.

Recomendación 47. Los niños pequeños con acondroplasia 
que presenten un retraso en el desarrollo en comparación con 
los hitos específicos de la acondroplasia deben ser evaluados 
por especialistas médicos, fisioterapeutas, terapeutas ocupa-
cionales y logopedas con conocimientos en este ámbito33,56.

Recomendación 48. Las familias de bebés con acondropla-
sia deben recibir información y formación sobre el posicio-
namiento y la manipulación, incluyendo la evitación de la 
sedestación temprana para reducir el potencial de desarrollo 
de una cifosis toracolumbar fija y evitar la muerte por posi-
ción accidental en los asientos del coche2,14,34,57.

Recomendación 49. Los niños pequeños con acondroplasia 
suelen mostrar retrasos en el desarrollo de la independen-
cia en ciertas habilidades de autocuidado cotidiano33,56. La 
necesidad de equipos de adaptación, dispositivos de movi-
lidad o modificaciones del entorno en el hogar, la escuela, 
el trabajo o la comunidad, diseñados para maximizar la in-
dependencia, debe considerarse en cada revisión médica de 
las personas con acondroplasia33.

Recomendación 50. El dolor es un problema notificado 
de manera frecuente a lo largo de la vida de los pacientes 
con acondroplasia y debe ser controlado en cada revisión 
médica19,22.

Recomendación 51. Las familias y los niños con acondro-
plasia deben recibir información sobre la importancia del 
ejercicio a lo largo de la vida para mantener la fuerza, una 
masa corporal y adiposa saludable y flexibilidad8,14,27,58–60.

Recomendación 52. La prueba de densitometría ósea 
(DEXA) no está indicada para la evaluación de la densidad 
ósea en pacientes con acondroplasia, pero podría conside-
rarse para evaluar el porcentaje de adiposidad corporal61.

Manejo en la infancia
Los niños con acondroplasia deben ser controlados perió-
dicamente durante las visitas clínicas. Debido a la anatomía 
de los niños con acondroplasia, los hitos de la motricidad 
gruesa suelen seguir un patrón diferente al de los niños de 
estatura promedio. Hay que tranquilizar a los padres dicién-
doles que esto es normal en la acondroplasia. Es importante 
poder identificar cuándo un niño se sale de lo normal para 
poder realizar pruebas complementarias y prestar el apoyo 
adecuado3,8,13.

Los niños y adultos con acondroplasia pueden tener difi-
cultades para perder peso y la obesidad es frecuente en esta 
población59,60. El aumento de peso tendrá un efecto adverso 
sobre las articulaciones y la posterior movilidad e indepen-
dencia. El fomento temprano de actividades físicas regulares, 
como la natación, junto con una alimentación sana, fomen-
tará un estilo de vida saludable, bienestar mental y prevendrá 
la obesidad62.
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La cifosis espinal toracolumbar (giba) en los niños con 
acondroplasia es frecuente, pero debería resolverse cuando el 
niño comienza a moverse. Sin embargo, el 30 % de los niños 
con acondroplasia tienen una giba residual y preocupaciones 
asociadas con respecto a la estenosis de la médula espinal3. 
Los pacientes con curvas cifóticas de entre 20 y 40 grados 
un año después de la movilización deben ser objeto de un 
seguimiento cuidadoso y debe considerarse la derivación a 
un equipo de columna vertebral con experiencia63–66.

El genu varo se produce en los niños debido a la laxitud 
ligamentaria. Los niños con acondroplasia presentan una 
progresión continua de la deformidad de tipo varo21. La eva-
luación clínica debe incluir preguntas sobre el malestar o el 
dolor inducido por la actividad3,21.

Es importante que el asesoramiento terapéutico y el 
tratamiento médico se lleven a cabo conjuntamente con 
un cirujano ortopédico pediátrico y/o un cirujano espinal 
pediátrico. Los cirujanos deben estar familiarizados con lo 
que es normal en la acondroplasia y con las implicaciones 
y los efectos en la calidad de vida que la cirugía espinal u 
ortopédica puede tener en los pacientes con acondroplasia 
en comparación con otros pacientes. Por ello, las decisio-
nes sobre las operaciones se toman mejor en el contexto del 
equipo multidisciplinario de la acondroplasia o en colabo-
ración con él.

Hacemos las siguientes recomendaciones sobre el ma-
nejo de la acondroplasia en niños.

Recomendación 53. Los derrames del oído medio son fre-
cuentes en niños con acondroplasia y pueden afectar a la 
audición. Esta afección debe detectarse sistemáticamente 
con evaluaciones audiológicas al menos una vez al año en la 
primera infancia y, si hay dudas, debe remitirse a los niños 
a otorrinolaringología para que se considere la posibilidad 
de utilizar drenajes timpánicos2,3,8,27,36.

Recomendación 54. Si hay un retraso en el habla y el len-
guaje en los hitos de desarrollo de la acondroplasia, debe 
remitirse al niño a terapia del habla y el lenguaje36,67.

Recomendación 55. La apnea obstructiva del sueño (AOS) 
puede ser una complicación frecuente de la acondroplasia 
que se presenta con apnea o ronquidos. Se debe informar 
a los padres sobre estos síntomas y los médicos deben pre-
guntar sobre la AOS durante las consultas3,8,27,68–70.

Recomendación 56. En cada consulta de un niño con acon-
droplasia debe fomentarse un estilo de vida saludable, ha-
ciendo hincapié en la actividad física y la alimentación sana.

Recomendación 57. Los bebés y niños con acondroplasia 
que presenten un retraso en el desarrollo en comparación 
con el de sus iguales con acondroplasia cuando se les evalúa 
utilizando recomendaciones para la consecución de hitos 
específicos de la enfermedad, deben ser remitidos a fisiote-
rapeutas, terapeutas ocupacionales y logopedas con conoci-
mientos en esta área13,56.

Recomendación 58. Los niños con acondroplasia deben 
ser sometidos a una revisión por parte de un fisioterapeuta 
y/o un terapeuta ocupacional con habilidades en esta área 
para que les ayuden en el desarrollo de habilidades de inde-
pendencia, particularmente en el área de las actividades de 
autocuidado8,15,33.

Recomendación 59. Los tropiezos y las caídas pueden ser 
frecuentes cuando el niño empieza a caminar. Hay que 
animar a los padres a que mantengan al niño activo, pero 
deben ser conscientes de que pueden tropezar y caerse con 
más frecuencia que los niños de estatura promedio, por lo 
que deben tomarse las precauciones adecuadas15.

Recomendación 60. En los niños con acondroplasia debe 
realizarse un seguimiento cuidadoso de la columna verte-
bral. Si en un año no se ha resuelto una cifosis o esta pro-
gresa en un niño que camina, se recomienda consultar a un 
cirujano ortopédico pediátrico de columna con experiencia 
en acondroplasia3,63,64,66.

Recomendación 61. El genu varo puede empezar a desa-
rrollarse en este grupo de edad (de 2 a 12 años) y acen-
tuarse. Si progresa, debe considerarse la evaluación por un 
cirujano ortopédico pediátrico con experiencia en acon-
droplasia2,3,21,71.

Recomendación 62. La posibilidad de que los niños con 
acondroplasia se sometan a procedimientos de alargamien-
to de las extremidades podría comentarse y explicarse al 
paciente, la familia y los cuidadores en esta fase. Se aconseja 
la consulta psicológica antes de emprender procedimientos 
de alargamiento de las extremidades72.

Recomendación 63. Durante cada consulta, el equipo mé-
dico debe investigar activamente la presencia de dolor y/o 
fatiga en los niños con acondroplasia. Si estos síntomas es-
tán presentes, debe realizarse una evaluación clínica para 
determinar la causa.

Recomendación 64. Las intervenciones quirúrgicas solo 
deben ser realizadas por cirujanos con experiencia en 
acondroplasia y las decisiones deben tomarse conjunta-
mente con la aportación del equipo multidisciplinario de 
acondroplasia.

Recomendación 65. Se deben recomendar evaluaciones 
dentales periódicas para todos los niños con acondropla-
sia y remitirlos a ortodoncia cuando sea necesario73.

Recomendación 66. Los niños con acondroplasia deben 
utilizar sillas para el coche bien ajustadas durante el mayor 
tiempo posible y de acuerdo con las normas de seguridad 
locales.

Manejo en la adolescencia
Las características biomecánicas y la baja estatura despro-
porcionada que se asocian a la acondroplasia suponen un 
reto para las personas en lo que respecta a la realización del 
autocuidado, la conducción, la deambulación independien-
te y el funcionamiento diario. Una evaluación de la función 
de los adolescentes y adultos con acondroplasia puede 
ayudar a identificar las limitaciones de la capacidad de ac-
tividad y las restricciones de participación en este grupo y 
dirigir la prestación de servicios adecuados y oportunos 
o las adaptaciones del entorno para ayudar a la indepen-
dencia. La remisión de los pacientes a fisioterapeutas y/o 
terapeutas ocupacionales con conocimientos en este ámbi-
to podría ayudar a proporcionar a tiempo el equipamiento 
para maximizar la independencia.
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La obesidad es un importante problema de salud en la 
acondroplasia que requiere un tratamiento clínico precoz 
pero complejo60,74. La atención anticipada debe dirigirse a 
identificar a niños y adolescentes con alto riesgo de desa-
rrollar obesidad. Los adolescentes con acondroplasia deben 
recibir información sobre el ejercicio y/o los deportes apro-
piados por parte de profesionales sanitarios con experiencia 
en el trabajo con personas con acondroplasia para minimi-
zar los riesgos de lesiones o complicaciones. Las actividades 
físicas ayudarán a mejorar el estado de ánimo, el bienestar 
mental, el mantenimiento de un peso adecuado para la es-
tatura, el rango musculoesquelético y la promoción de la 
inclusión social62.

Algunos adolescentes pueden evitar el uso de equipos 
adicionales o modificados en el colegio por temor a que los 
demás se burlen de ellos o les hagan preguntas que no se 
sienten cómodos respondiendo3,26. Hay que preguntar a la 
familia si hay alguna preocupación que se interponga en el 
acceso a la ayuda y ofrecerle apoyo para superar estos obs-
táculos.

Presentamos las siguientes recomendaciones sobre el 
cuidado de la acondroplasia en adolescentes.

Recomendación 67. Se recomienda el seguimiento periódi-
co de los adolescentes con acondroplasia, preferiblemente 
por parte de un médico o equipo de salud aliado con expe-
riencia en el manejo de este grupo de edad8,15,27.

Recomendación 68. Los efectos que el dolor tiene sobre el 
estado de ánimo, el autocuidado, la educación y las activi-
dades de ocio en los adolescentes con acondroplasia deben 
ser evaluados y controlados específicamente.

Recomendación 69. Los adolescentes con síntomas de este-
nosis espinal deben ser remitidos a un servicio de columna 
vertebral con experiencia en el tratamiento de personas con 
acondroplasia20,75.

Recomendación 70. En los adolescentes con acondroplasia 
debe evaluarse periódicamente la necesidad de equipos de 
adaptación, dispositivos de movilidad o modificaciones del 
entorno para maximizar la independencia8,15,27.

Recomendación 71. Los problemas de sobrepeso y obesi-
dad son frecuentes en los adolescentes con acondroplasia. 
En cada cita de seguimiento se debe realizar un control del 
peso utilizando tablas de crecimiento e IMC específicas 
para la enfermedad y se debe impartir educación sobre ali-
mentación saludable, con la participación de toda la familia.

Recomendación 72. Se debe animar a los adolescentes con 
acondroplasia a mantener un estilo de vida activo62,76,77.

Recomendación 73. Los adolescentes con acondroplasia 
podrían beneficiarse del apoyo de profesionales especia-
lizados que les ayuden a adaptarse a su enfermedad y a 
desarrollar estrategias de adaptación al entorno escolar, 
laboral y social8,15.

Manejo en la edad adulta
Aunque la mayoría de las personas con acondroplasia lle-
van una vida normal, el diagnóstico puede tener efectos 
considerables en su salud física y mental20,23,25,26,78. Las com-

plicaciones médicas relacionadas con la acondroplasia pue-
den producirse a lo largo de toda la vida, lo que requiere 
un seguimiento y un tratamiento regulares. Es importante 
diagnosticar y tratar adecuadamente los síntomas de es-
tenosis espinal y AOS20,79–81. Las infecciones de oído recu-
rrentes en la infancia y la anatomía craneofacial en la acon-
droplasia dan lugar a un riesgo de discapacidad auditiva en 
la edad adulta82,83. Es importante controlar regularmente 
la presión arterial, así como prevenir el aumento de peso 
manteniendo una dieta saludable y una actividad física re-
gular84,85. Varios estudios han informado de una alta preva-
lencia de dolor y deterioro de la salud física en adultos con 
acondroplasia que afecta al funcionamiento diario19,20,22. 
Las personas con acondroplasia no parecen tener un mayor 
riesgo de neoplasias malignas en comparación con el resto 
de la población15,24,38. Sin embargo, deberían participar en 
programas de detección adecuados (por ejemplo, mamo-
grafía y frotis cervical), tal y como se recomienda para la 
población general.

Debe considerarse la necesidad de ayudas y adaptacio-
nes pertinentes en el trabajo o en casa para promover una 
participación óptima. La evaluación del bienestar psico-
social y la posible necesidad de ayuda adicional deberían 
formar parte de la atención sanitaria rutinaria para todos, 
no solo para las personas que tienen acondroplasia. Sin 
embargo, varios estudios han demostrado que los adul-
tos con acondroplasia tienden a obtener puntuaciones 
más bajas en los cuestionarios de calidad de vida, tanto 
en los dominios físico como mental, que la población 
general19,22,23,25,26. Los adultos con acondroplasia deberían 
disponer de un apoyo adecuado, que debería ofrecerse de 
forma culturalmente sensible.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones para el cui-
dado de los adultos con acondroplasia.

Recomendación 74. El dolor de espalda continuo, combina-
do con síntomas neurológicos, como claudicación, espasti-
cidad, reducción de la distancia recorrida, o disfunción de 
la vejiga y/o del intestino, podrían estar relacionados con la 
estenosis espinal en adultos con acondroplasia y debería con-
siderarse la realización de una resonancia magnética de toda 
la columna vertebral20,80,86.

Recomendación 75. En presencia de estenosis espinal sin-
tomática en adultos con acondroplasia, cuando las imáge-
nes demuestren evidencia de pinzamiento o compresión de 
la médula espinal, debe considerarse la remisión rápida a 
un centro de columna vertebral con experiencia en el trata-
miento de la estenosis espinal en la acondroplasia20,75.

Recomendación 76. En adultos con acondroplasia que pre-
senten síntomas sugestivos de AOS, debe realizarse un es-
tudio del sueño nocturno81.

Recomendación 77. En adultos con acondroplasia, la pre-
sión arterial debe controlarse de forma regular utilizando 
un manguito que se ajuste al brazo de forma adecuada. La 
medición de la presión arterial en el antebrazo es una op-
ción cuando las contracturas del codo o la rizomelia impi-
den la medición en la parte superior del brazo84,87.

Recomendación 78. Los adultos con acondroplasia po-
drían tener un mayor riesgo de pérdida auditiva de inicio 
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temprano. Debería haber un umbral bajo para la evalua-
ción de los pacientes sintomáticos y considerar la detec-
ción sistemática rutinaria a una edad más temprana que 
en la población general83,88.

Recomendación 79. En cada revisión médica debe contro-
larse longitudinalmente el dolor en los adultos con acon-
droplasia. El efecto que el dolor tiene sobre el estado de 
ánimo, el autocuidado, la educación, el empleo y las acti-
vidades de ocio en las personas con acondroplasia debería 
examinarse y controlarse específicamente utilizando escalas 
de resultados notificados por los pacientes, como el Cues-
tionario Breve del Dolor (Brief Pain Inventory)19,20,22,26.

Recomendación 80. Los adultos con acondroplasia deben 
someterse a controles de salud rutinarios como se aconse-
ja a la población general de su comunidad.

Recomendación 81. A los adolescentes mayores y adultos 
con acondroplasia se les debe ofrecer asesoramiento genéti-
co para informarles sobre las opciones reproductivas.

Recomendación 82. A los adultos con acondroplasia se les 
debe ofrecer apoyo psicosocial como parte de su atención 
sanitaria habitual, que puede incluir una evaluación formal 
por parte de un profesional capacitado23,25.

Recomendación 83. La anestesia para personas con acon-
droplasia debe ser realizada por personal con experiencia 
en acondroplasia que deben seguir las recomendaciones del 
consenso12.

Recomendación 84. Los adultos con acondroplasia necesi-
tan ayudas y adaptaciones, incluidas las del coche20.

Manejo por área de especialidad
El acceso a la atención especializada es un reto importante 
en todas las regiones del mundo en las que no hay médi-
cos con experiencia en el tratamiento de la acondroplasia. 
Por lo tanto, las declaraciones de consenso relacionadas con 
las áreas de especialidad se centran en las respectivas cues-
tiones médicas clave de interés. Incluyen consideraciones 
prácticas sobre los tipos y la frecuencia de las evaluaciones 
e intervenciones en la especialidad para proporcionar un 
enfoque global y sostenible de la atención a todas las perso-
nas con acondroplasia. Se ha hecho referencia a la literatu-
ra médica y a las pruebas pertinentes siempre que existen. 
Los autores consideran primordial que los profesionales 
sanitarios "no expertos" (por ejemplo, los que tienen poca 
o ninguna experiencia previa en el manejo de pacientes con 
acondroplasia) busquen la ayuda y orientación de expertos 
o remitan a sus pacientes a dichos expertos para facilitar los 
mejores resultados.

Columna vertebral
La cifosis toracolumbar se observa con frecuencia en los 
bebés con acondroplasia; se ha informado de que la inci-
dencia alcanza el 90 %, y que disminuye una vez que el niño 
comienza a movilizarse14,34,66,89. Varios autores han propues-
to que el desarrollo de una cifosis toracolumbar fija podría 
verse exacerbado por períodos prolongados de posiciona-
miento con flexión completa de la columna vertebral2,90. Los 
efectos de la hipotonía del tronco, el aumento del peso de la 

cabeza y el aumento de la laxitud ligamentosa se combinan 
con el efecto de la gravedad para promover una posición 
sentada desplomada, lo que podría contribuir a un aumen-
to del acuñamiento anterior vertebral y al estrechamiento 
del canal espinal34,57,89. En la gran mayoría de los pacien-
tes, la deformidad cifótica se resuelve espontáneamente; 
sin embargo, se puede considerar el tratamiento con corsé 
para los niños con hipotonía marcada y/o retraso motor 
para evitar así la progresión. En situaciones en las que se 
considere la fusión y estabilización de la columna vertebral 
después de una descompresión que abarque más de cinco 
niveles de la columna, debe considerarse el efecto de la con-
siguiente reducción de la movilidad de la columna lumbar 
en las actividades de la vida diaria de estos pacientes, lo que 
se ve agravado por el hecho de tener los brazos cortos y la 
extensión (a menudo) limitada del codo75. Este grupo de 
autores está de acuerdo en que la cifosis toracolumbar suele 
observarse durante la infancia en pacientes con acondro-
plasia, pero se resuelve sin intervención ni tratamiento en 
la mayoría de los niños cuando empiezan a caminar34,64,66.

El grupo de autores llegó a un consenso sobre las si-
guientes cuestiones relativas al cuidado de la columna ver-
tebral en personas con acondroplasia.

Recomendación 85. La estenosis toracolumbar en personas 
con acondroplasia puede provocar signos o síntomas de 
claudicación neurógena. Esta afección puede mitigarse con 
intervenciones conservadoras como la pérdida de peso y la 
fisioterapia27. Sin embargo, si el tratamiento conservador 
falla, la cirugía puede ser beneficiosa57,91.

Recomendación 86. La cifosis toracolumbar es muy fre-
cuente en los niños con acondroplasia. Todos los pacientes 
deben ser evaluados clínicamente y, si la cifosis toracolum-
bar es pronunciada, los pacientes deben someterse a radio-
grafías al inicio y a radiografías posteriores según se indi-
que clínicamente si la cifosis es progresiva3,34,57,64,66,91.

Recomendación 87. En el momento de la descompresión 
quirúrgica inicial de la columna vertebral, debe realizarse 
una fusión y estabilización en los pacientes con acondro-
plasia esqueléticamente inmaduros, dada la propensión a 
desarrollar una cifosis posterior a la laminectomía debido 
al continuo crecimiento de la columna63,75.

Recomendación 88. Para evitar el empeoramiento de la 
cifosis después de la cirugía, se recomienda la fusión y la 
estabilización en los pacientes con acondroplasia esquelé-
ticamente maduros que se someten a una descompresión 
espinal que abarca más de cinco niveles, que atraviesa una 
zona de unión y en los pacientes con una alineación sagital 
desfavorable, incluida la cifosis toracolumbar75,86.

Recomendación 89. La estenosis del canal espinal puede 
provocar signos de mielopatía cuando se produce en la 
columna cervical y dorsal. Se recomienda realizar una re-
sonancia magnética a los pacientes con acondroplasia que 
presenten síntomas neurológicos como debilidad, deterioro 
de la actividad locomotora y/o de la motricidad fina, alte-
raciones de la vejiga y del intestino o reflejos patológicos 
como hiperreflexia y clono20,75,92.
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Extremidades: genu varo
La mala alineación de las extremidades inferiores es fre-
cuente en pacientes con acondroplasia, siendo compleja y 
multifactorial en cuanto a la etiología de la deformidad21. 
Esta deformidad se caracteriza por una deformidad tri-
dimensional, compleja y dinámica de la extremidad in-
ferior71 estando diferenciada por el genu varo, la torsión 
tibial interna y la hiperextensión de la rodilla3,93,94. Este 
Grupo Internacional de Declaraciones de Consenso sobre 
la Acondroplasia coincide en que el genu varo es un hallaz-
go frecuente en las personas que padecen acondroplasia y se 
produce en el 40-70 % de los pacientes21. El genu varo puede 
ser simétrico o asimétrico y puede estar asociado o no a tor-
sión tibial interna e hiperextensión de la rodilla3,94. Además, 
la mala alineación de las extremidades inferiores (o genu 
varo) en pacientes con acondroplasia puede dar lugar a una 
alteración de la marcha y a dolor en la rodilla o en la parte 
inferior de la pierna; sin embargo, estas patologías rara vez 
conducen a artrosis de rodilla21,95,96.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consenso 
para el cuidado del genu varo en pacientes con acondroplasia.

Recomendación 90. La evaluación clínica de la alineación 
de las extremidades inferiores en pacientes con acondropla-
sia debe realizarse en posición prona, supina y de pie para 
analizar la torsión tibial interna, la inestabilidad mediola-
teral y la hiperextensión de la rodilla, así como durante la 
marcha para identificar el empuje lateral3.

Recomendación 91. La evaluación de la deformidad an-
gular de las extremidades inferiores en la acondroplasia 
requiere radiografías anteroposteriores en posición de pie 
de toda la longitud de ambas piernas (desde las caderas 
hasta los tobillos) con la rótula hacia delante71,97–99.

Recomendación 92. Los procedimientos quirúrgicos, 
como las osteotomías o el crecimiento guiado para corre-
gir la mala alineación de las extremidades inferiores, deben 
realizarse en centros especializados en acondroplasia100. 
El momento de la corrección y la técnica empleada deben 
adaptarse a los síntomas, la gravedad, los patrones de creci-
miento y el crecimiento restante3,72.

Recomendación 93. La férula no está indicada para el tra-
tamiento del genu varo en pacientes con acondroplasia95.

Recomendación 94. Las indicaciones quirúrgicas para la 
corrección de la mala alineación de las extremidades infe-
riores (o genu varo) en pacientes con acondroplasia son el 
dolor medial o lateral persistente alrededor de la rodilla, la 
inestabilidad (empuje lateral) y la alteración de la marcha 
que afecta a la capacidad funcional y física3,71.

Recomendación 95. En caso de dolor lateral de rodilla en 
pacientes con acondroplasia, debe considerarse la posibili-
dad de realizar una resonancia magnética para descartar la 
presencia de un menisco discoide, especialmente en ausen-
cia de deformidad angular101–103.

Extremidades: alargamiento de las extremidades
Las políticas de los grupos de defensa locales respecto 
al alargamiento de las extremidades tienen una gran in-
fluencia en la decisión individual de practicar este proce-
dimiento. Aunque la evidencia en este ámbito es escasa, el 

alargamiento de las extremidades se aconseja en algunos 
países y no se recomienda en otros. El alargamiento de las 
extremidades inferiores y superiores debe considerarse un 
procedimiento independiente en función de los requisitos 
funcionales, físicos y psicosociales de cada paciente104. El 
momento de alargar las extremidades varía y se ha realizado 
desde la primera infancia hasta la vida adulta en pacientes 
con acondroplasia104,105. El panel de autores de esta Declara-
ción de Consenso está de acuerdo en que las indicaciones 
para el alargamiento de las extremidades en pacientes con 
acondroplasia varían mucho de un país a otro, dadas las 
diferencias en las expectativas y opiniones personales, cul-
turales y geográficas. El alargamiento de las extremidades 
inferiores puede aumentar la longitud y la altura de las pier-
nas, corregir la mala alineación, modificar la proporción 
entre el tronco y las extremidades inferiores y mejorar la 
calidad de vida104,106. Se ha demostrado que el alargamiento 
del húmero aumenta la longitud del brazo, lo que altera la 
proporción tronco-extremidad superior, mejora la funcio-
nalidad y facilita el autocuidado, ya que la disminución de la 
extensión del brazo y la limitación de la extensión del codo 
son típicas en las personas con acondroplasia104,107–109. No 
hay consenso en la literatura médica sobre si debe realizarse 
la cirugía de alargamiento de extremidades, qué métodos 
quirúrgicos utilizar y el momento de iniciar el primer alar-
gamiento de extremidades en la acondroplasia105.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de con-
senso respecto al alargamiento de las extremidades en la 
acondroplasia.

Recomendación 96. Antes y después de realizar el alarga-
miento de las extremidades en personas con acondropla-
sia, debe realizarse una consulta y una evaluación especí-
fica del paciente por parte de un equipo multidisciplinario 
para considerar y equilibrar todos los resultados funciona-
les, físicos y psicosociales104,110.

Recomendación 97. Si un paciente decide someterse a un 
alargamiento de extremidades, el procedimiento debe rea-
lizarse en centros especializados en pacientes con acondro-
plasia. Es necesario un equipo multidisciplinario, formado 
por un cirujano ortopédico pediátrico, un anestesista, un 
fisioterapeuta y un pediatra, para conseguir los mejores 
resultados y prevenir complicaciones. Antes de realizar el 
alargamiento de las extremidades es necesario realizar una 
resonancia magnética de toda la columna vertebral y de la 
base del cráneo para minimizar el riesgo de daños en la mé-
dula espinal causados por la extensión del cuello durante la 
anestesia y la cirugía.

Sistema respiratorio y trastornos respiratorios del sueño
La mayoría de las personas que padecen acondroplasia no 
desarrollarán problemas respiratorios notables. El perí-
metro torácico es pequeño en los bebés con acondropla-
sia, pero el crecimiento de recuperación en los primeros  
2 años de vida suele conducir a un perímetro torácico nor-
mal en los adultos. No obstante, los problemas respirato-
rios deben tenerse siempre en cuenta en el seguimiento de 
los pacientes, especialmente en combinación con el reflujo 
gastroesofágico.

Las personas que padecen acondroplasia tienen una 
alta incidencia de AOS debido a la hipoplasia del tercio 
medio de la cara111,112 y la estrechez de sus fosas nasales. En 
los bebés y niños pequeños, también puede haber apnea 
central del sueño debido a la compresión de la médula es-
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pinal en la unión cervicomedular16,113. Se ha descrito AOS 
en el 50-80 % de los niños con acondroplasia70,114,115 y en el 
60 % de los adultos81.

Proporcionamos las siguientes recomendaciones de 
consenso para los problemas respiratorios y los trastornos 
respiratorios del sueño en la acondroplasia.

Recomendación 98. La obstrucción de las vías respiratorias 
superiores y la AOS son frecuentes en los niños con acon-
droplasia y debería realizarse una polisomnografía nocturna 
y un estudio del sueño en el primer año de vida o ante los 
primeros signos de trastornos respiratorios del sueño, lo que 
suceda antes; en cualquier caso, estos estudios deberían rea-
lizarse a más tardar a los 2 años de edad8,12,27,68–70,114–116.

Recomendación 99. La decisión de proceder a la cirugía de 
descompresión del foramen magno en la acondroplasia se 
basa en razones clínicas y radiológicas, incluidos los resul-
tados de la polisomnografía. La ausencia de apnea central 
en un estudio del sueño no debe disminuir la indicación 
de una descompresión del foramen magno en presencia de 
criterios clínicos y/o de RM. Bajo estos criterios, la descom-
presión quirúrgica podría conducir a una mejora neuroló-
gica y del desarrollo16,115.

Recomendación 100. La amigdalectomía y adenoidectomía 
es el tratamiento de primera línea para la AOS en niños con 
acondroplasia68,70,113,114,116,117. La polisomnografía postopera-
toria debe realizarse en los 2-4 meses posteriores a la adenoa-
migdalectomía para documentar la mejoría o la resolución70.

Recomendación 101. Se debe observar a los niños con 
acondroplasia que se someten a una cirugía de las vías res-
piratorias superiores para detectar posibles complicaciones 
postoperatorias111. Las personas con acondroplasia que se 
someten a cirugía para tratar la AOS deben ser evaluadas 
para detectar una posible persistencia o recurrencia de la 
enfermedad con evaluaciones de seguimiento del estudio 
del sueño69,113,117.

Recomendación 102. Las cirugías adicionales de las vías 
respiratorias podrían ser una opción para los pacientes con 
acondroplasia y AOS persistente después de la adenoamigda-
lectomía. La evaluación por un otorrinolaringólogo o un ciru-
jano craneofacial con experiencia en acondroplasia es esencial 
para ver si existen opciones quirúrgicas adicionales67,70,115.

Recomendación 103. Se debe evaluar a los niños con acon-
droplasia que presentan AOS residual tras la cirugía de las 
vías respiratorias superiores para ver si existen tratamientos 
alternativos como la presión positiva continua en las vías 
respiratorias68,69,118.

Recomendación 104. Los pacientes con acondroplasia (ni-
ños o adultos) que reciben presión positiva continua en las 
vías respiratorias para la AOS deben ser evaluados por un 
especialista en medicina del sueño de forma periódica para 
determinar cuándo es necesario repetir los estudios del 
sueño, ya que la gravedad de la AOS puede cambiar con el 
tiempo y/o el crecimiento.

Recomendación 105. Los pacientes con acondroplasia co-
rren el riesgo de sufrir insuficiencia respiratoria durante 
las infecciones de las vías respiratorias (por ejemplo, bron-
quiolitis) debido a los pequeños volúmenes torácicos y a 

la escasa reserva pulmonar, lo que justifica la adopción de 
medidas preventivas como evitar el tabaquismo pasivo y 
el contacto con personas infectadas114. En estos pacientes, 
puede considerarse la profilaxis del virus respiratorio sin-
citial con anticuerpos monoclonales.

Otorrinolaringología
La otitis media recurrente y la pérdida de audición se han 
identificado en un elevado número de bebés, niños y adultos 
con acondroplasia y se han relacionado con la hipoplasia del 
tercio medio facial, las trompas de Eustaquio acortadas, la fa-
ringe pequeña y la hipertrofia relativa de las amígdalas y las 
adenoides18,88,112. Varios equipos han recomendado que la otitis 
media recurrente en bebés y niños con acondroplasia se trate 
con cirugía mediante la colocación de tubos en el oído para 
prevenir la pérdida de audición conductiva2,36. Se cree que la 
pérdida de audición relacionada con la otitis media contribuye 
en gran medida a los retrasos posteriores en el habla y la arti-
culación, problemas que podrían tener efectos notables en la 
comunicación, el aprendizaje y la educación futuras3.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consen-
so para la atención de ORL en la acondroplasia.

Recomendación 106. Los niños con acondroplasia deben 
someterse a una evaluación audiológica completa al nacer, 
según indiquen los signos y síntomas o, en cualquier caso, 
no más tarde de los 5 años de edad8,27,83.

Recomendación 107. Los niños con acondroplasia que pre-
senten retraso en el habla, dificultades auditivas y/o signos y 
síntomas de derrame en el oído medio deben ser remitidos 
a un otorrinolaringólogo y someterse a una evaluación au-
diológica completa8,27,83,111.

Recomendación 108. Los adultos y los niños con acondro-
plasia suelen tener pérdida de audición y enfermedades 
del oído medio. Los médicos deben evaluar los tímpanos 
y preguntar sobre las dificultades auditivas como parte del 
mantenimiento habitual de la salud para orientar las deriva-
ciones adecuadas27,83,88.

Recomendación 109. La disfunción crónica de la trompa 
de Eustaquio que da lugar a un derrame del oído medio y 
a una pérdida de audición conductiva es frecuente en los 
pacientes con acondroplasia. Se puede recomendar la colo-
cación de un tubo de timpanostomía cuando los derrames 
del oído medio están presentes durante 3 o más meses y se 
documenta una pérdida de audición3,18,67,119.

Recomendación 110. La amplificación con audífonos pue-
de ofrecerse como tratamiento de la pérdida de audición, 
incluyendo a los pacientes con pérdida de audición conduc-
tiva por enfermedad del oído medio67,83.

Recomendación 111. La presencia de un bulbo yugular 
alto en el oído medio es más frecuente en los pacientes con 
acondroplasia; por lo tanto, los médicos deben comprobar 
cuidadosamente si hay signos otoscópicos de bulbo yugular 
alto antes de realizar una miringotomía u otros procedi-
mientos otológicos40,120.

Ortodoncia y cirugía maxilofacial
A lo largo de toda la vida, la odontología preventiva es más 
importante durante el establecimiento de la dentición pri-
maria. Los niños con acondroplasia tienen hipoplasia maxi-
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lar, prognatismo mandibular relativo, maloclusión de clase 
III y macroglosia. Los dientes tienen un número, tamaño 
y estructura normales, pero se ha informado de taurodon-
tismo de los dientes posteriores121. La gravedad de la ma-
loclusión determinará el tratamiento. A los 5-6 años debe 
programarse una revisión multidisciplinaria en niños con 
acondroplasia, que incluya un especialista en ortodoncia 
junto con el especialista en respiración y el cirujano ORL.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consenso 
relacionadas con la ortodoncia y la cirugía maxilofacial en 
la acondroplasia.

Recomendación 112. Además de la atención odontológica 
rutinaria por parte de un dentista general, es importante 
la evaluación por parte de un especialista en ortodoncia 
en niños con acondroplasia, dado el escaso crecimiento 
del arco maxilar121.

Recomendación 113. Hay que considerar la expansión 
ortodóntica maxilar y la protracción maxilar no quirúr-
gica para aumentar el volumen de las vías respiratorias 
superiores si, tras la cirugía faríngea, hay AOS residual 
en pacientes con acondroplasia115,122.

Recomendación 114. La atención quirúrgica ortognática 
podría considerarse tras la finalización del crecimiento 
óseo en las personas con acondroplasia mediante la osteo-
tomía de Le Fort I o Le Fort III. Este procedimiento puede 
estar influenciado por cuestiones funcionales, estéticas o 
relacionadas con el sueño118. Antes de realizar este procedi-
miento, debe hablarse claramente con el niño y su familia, 
ya que la expresión facial suele verse alterada.

Anestesia
La anestesia puede ser un reto en la acondroplasia, especial-
mente en los pacientes mayores. Estos retos incluyen la difi-
cultad de acceso intravenoso123 y la dificultad de ventilación 
con mascarilla con bolsa debido a la pequeña apertura de la 
boca, la lengua grande, las fosas nasales estrechas, la hipo-
plasia del tercio medio facial, las adenoides grandes y el cue-
llo corto con movimiento limitado de la cabeza y el cuello12. 
Por lo tanto, hay que prever estas dificultades.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consenso 
para la anestesia en pacientes con acondroplasia.

Recomendación 115. Los pacientes con acondroplasia, es-
pecialmente los niños, deben ser anestesiados preferente-
mente en hospitales en los que el personal sanitario tenga 
conocimientos y experiencia en el cuidado de pacientes 
con acondroplasia y displasias esqueléticas12.

Recomendación 116. Debido a la estenosis del foramen 
magno, debe evitarse o minimizarse el movimiento de la 
cabeza y el cuello durante la ventilación con bolsa y la in-
tubación de los pacientes con acondroplasia, especialmen-
te si se desconoce el grado de estenosis, lo que dificulta el 
manejo de la vía aérea y la intubación. Estas dificultades 
deben planificarse teniendo a mano complementos de las 
vías respiratorias para la ventilación difícil con mascarilla 
con bolsa y videolaringoscopios para evitar el movimiento 
del cuello12.

Recomendación 117. Es necesario realizar una evalua-
ción previa exhaustiva en los pacientes con acondroplasia, y 
se debe prestar especial atención a la evaluación de las vías 
respiratorias, la amplitud de los movimientos del cuello y 

los antecedentes de ronquidos o trastornos respiratorios del 
sueño113,124. En los bebés y niños pequeños, puede haber ap-
nea central del sueño debido a la compresión de la médula 
en la unión cervicomedular. Los antecedentes de trastor-
nos respiratorios del sueño o los resultados de un estudio 
del sueño guiarán su estancia postanestésica, que puede ir 
desde el alta en el mismo día, hasta la estancia nocturna, 
pasando por la unidad de alta dependencia, la unidad de 
cuidados intermedios o la unidad de cuidados intensivos 
pediátricos12.

Dolor y función
Varios autores han identificado una alta prevalencia de do-
lor en la acondroplasia que aumenta con la edad y afecta al 
funcionamiento diario19,20,22,26. El dolor de espalda y los sín-
tomas neurológicos relacionados con la estenosis espinal se 
han identificado en una elevada proporción de adultos con 
acondroplasia20,106.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consen-
so relacionadas con el dolor y la función en pacientes con 
acondroplasia.

Recomendación 118. El dolor es un problema notificado 
de manera frecuente a lo largo de la vida y debería ser 
controlado longitudinalmente en cada revisión médica 
en pacientes con acondroplasia19,22. El efecto que el dolor 
tiene sobre el estado de ánimo, el autocuidado, la edu-
cación, el empleo y las actividades de ocio en las perso-
nas con acondroplasia debería examinarse y controlarse 
específicamente utilizando escalas de resultados notifi-
cados por los pacientes, como el Cuestionario Breve del 
Dolor (Brief Pain Inventory)19.

Recomendación 119. El dolor crónico debe considerarse 
un problema multifactorial y se trata mejor en pacientes 
con acondroplasia mediante un enfoque multidisciplina-
rio que incluya neurocirujanos, cirujanos ortopédicos, 
médicos generales, especialistas en el tratamiento del 
dolor, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, psicólo-
gos y dietistas15.

Recomendación 120. El dolor de espalda continuo en pa-
cientes con acondroplasia, combinado con la aparición de 
nuevos síntomas neurológicos, como claudicación, espas-
ticidad, reducción de la distancia de marcha o disfunción 
vesical o intestinal podría estar relacionado con la estenosis 
espinal y debería considerarse la realización de una RM de 
la columna8,20,86,88.

Recomendación 121. Cuando esté indicada, la cirugía de 
descompresión espinal debe ser realizada por un equipo 
con experiencia en este procedimiento en pacientes con 
acondroplasia para aliviar el dolor75.

Recomendación 122. El retraso en el desarrollo de la in-
dependencia para el autocuidado y las habilidades de 
movilidad es frecuente en los niños con acondroplasia en 
comparación con los niños de estatura promedio, y la eva-
luación y el manejo deben incluir una revisión por parte 
de un profesional sanitario paramédico, por ejemplo, fisio-
terapeutas y/o terapeutas ocupacionales con habilidades 
en la evaluación y el manejo de niños con acondroplasia33.
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Recomendación 123. Se recomienda la evaluación periódi-
ca de las actividades de la vida diaria, como bañarse, vestirse 
e ir al baño, en niños y adultos con acondroplasia19,20,33.

Recomendación 124. La necesidad de equipos de adapta-
ción, dispositivos de movilidad o modificaciones ambien-
tales en el hogar, el colegio, el trabajo o la comunidad, di-
señados para maximizar la independencia son a menudo 
necesarios y, por lo tanto, se deben considerar las necesi-
dades individuales en cada revisión médica de los pacien-
tes con acondroplasia19,20,22.

Nutrición, actividad física y control del peso 
Las personas con acondroplasia tienen un riesgo despropor-
cionadamente elevado de padecer obesidad, lo que predispo-
ne a dificultades respiratorias, apnea del sueño, dolor de espal-
da y de articulaciones, y reducción de la movilidad60,74,125,126. 
Las referencias actuales para diagnosticar la obesidad, estimar 
las necesidades metabólicas e informar sobre las directrices 
dietéticas o de actividad física no son válidas cuando se apli-
can a individuos de estatura baja y desproporcionada60,87.

Sin embargo, a nivel individual, la evaluación antro-
pométrica (es decir, la estatura, el peso y la relación cintu-
ra-cadera) y los registros dietéticos deben controlarse perió-
dicamente en los adolescentes y adultos con acondroplasia. 
La detección precoz de cambios longitudinales en la com-
posición corporal puede aceptarse entonces como prueba 
de desequilibrio energético (sin necesidad de estimar las 
necesidades energéticas absolutas), de modo que los factores 
modificables del estilo de vida, como la dieta y/o la actividad 
física, puedan ajustarse en consecuencia. El establecimiento 
de hábitos dietéticos y de actividad física saludables en una 
etapa temprana de la vida es esencial, y una educación tem-
prana adecuada en relación con la dieta y la nutrición tiene 
el potencial no solo de ayudar a los individuos a entrar en la 
vida adulta en una condición de delgadez, sino también de 
establecer patrones alimentarios saludables que se sabe que 
se mantienen en la edad adulta.

Ofrecemos las siguientes recomendaciones de consenso 
relacionadas con la nutrición, la actividad física y el control 
del peso en pacientes con acondroplasia.

Recomendación 125. Se recomienda una dieta saludable 
y una actividad física regular para todos los pacientes con 
acondroplasia60,62,85.

Recomendación 126. Los factores modificables del estilo 
de vida que son relevantes para el riesgo de obesidad de-
ben ser objeto de atención en los individuos con acondro-
plasia para prevenir el aumento de peso durante la infan-
cia y la adolescencia60.

Recomendación 127. Se recomienda el control de la com-
posición corporal a lo largo de la vida adulta de las personas 
con acondroplasia para establecer valores de referencia en el 
paciente y detectar el exceso de adiposidad30,87,125.

Cuestiones psicosociales, perspectivas familiares y apoyo
Más del 80  % de los individuos nacidos con acondroplasia 
forman parte de familias de estatura promedio3 que no tie-
nen experiencia en el manejo del diagnóstico. El apoyo y las 
actitudes positivas de los miembros de la familia inmediata, 
así como de los amigos, es un recurso social muy importante 
para que los jóvenes con acondroplasia y sus padres acepten 
el diagnóstico127,128. Este panel de consenso está de acuerdo en 

que los niños con acondroplasia pueden prosperar y conver-
tirse en adultos con vidas independientes y satisfactorias3,8,15,27.

El espectro de complicaciones médicas y la carga social 
y psicológica de los niños y adultos con acondroplasia son 
bien conocidos3,8. Comunicar el diagnóstico y proporcionar 
una orientación completa a los padres y a la familia sobre 
los aspectos médicos, psicológicos y sociales relacionados 
con la acondroplasia debería ser el objetivo último de los 
profesionales sanitarios. Las reuniones con otras familias 
con un niño con acondroplasia son beneficiosas para la ma-
yoría de los niños, ya que pueden compartir experiencias y 
estrategias de afrontamiento. Los grupos de apoyo y defensa 
pueden proporcionar apoyo adicional de este tipo.

Proporcionamos las siguientes recomendaciones de 
consenso relacionadas con cuestiones psicosociales, pers-
pectivas familiares y apoyo en la acondroplasia.

Recomendación 128. El diagnóstico de acondroplasia se 
asocia con diversos grados de impacto psicosocial en el in-
dividuo, los padres y toda la familia. Hay que tener en cuen-
ta la diversidad cultural y la dinámica familiar para adaptar 
el apoyo adecuado a los afectados directa o indirectamente 
por la acondroplasia129,130.

Recomendación 129. Las personas con acondroplasia pue-
den enfrentarse a obstáculos físicos y emocionales a lo lar-
go de su vida, por lo que se les debe ofrecer o indicar que 
reciban apoyo psicológico cuando lo necesiten. Este apoyo 
puede ayudar a desarrollar estrategias de afrontamiento y 
mejorar la calidad de vida.

Recomendación 130. Enfrentarse al estigma social puede 
tener un impacto emocional negativo en la vida de las per-
sonas con acondroplasia y para sus familias. A todos ellos 
se les debe ofrecer apoyo psicológico por parte de profe-
sionales sanitarios y fomentar la resiliencia emocional y la 
autoestima junto con sus compañeros, amigos y grupos de 
defensa para afrontar y superar las diferentes situaciones.

Recomendación 131. A los jóvenes con acondroplasia se 
les debería ofrecer citas de seguimiento específicas en el 
momento de la transición de la atención sanitaria pediá-
trica a la de adultos para facilitar este cambio en su vida y 
comentar el manejo de la atención sanitaria a largo plazo.

Recomendación 132. Las necesidades prácticas, psicosocia-
les y personales deben ser consideradas y evaluadas antes de 
cualquier cambio de situación en la vida educativa y profe-
sional de una persona con acondroplasia129,131.

Recomendación 133. A los hermanos de un niño con acon-
droplasia se les debe ofrecer apoyo informativo, psicológico 
y emocional para ayudar a resolver las preguntas, preocupa-
ciones o conflictos que puedan surgir y destacar su valor en 
la familia. Tener un hijo con acondroplasia puede cambiar 
la vida cuando el diagnóstico es inesperado. A partir del 
diagnóstico, los profesionales sanitarios deben proporcio-
nar a la familia una comunicación rápida, una orientación 
integral y apoyo durante toda la vida3,8,15,27.

Recomendación 134. La comprensión de las necesidades y 
la evaluación de la calidad de vida de las personas con acon-
droplasia deberían ser acciones clave de los profesionales 
sanitarios para ayudar a los pacientes127,128,130,132,133.
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Recomendación 135. La atención médica de los niños y adul-
tos con acondroplasia debería ser multidisciplinaria. Se debe 
ofrecer a las familias apoyo social y psicológico3,7,8,15,27,127,128,130.

Recomendación 136. La concienciación y la aceptación de la 
acondroplasia pueden fomentarse y apoyarse a través de una 
atención sanitaria integral, grupos de defensa y apoyo familiar. 
Este apoyo facilitará la construcción de una identidad propia 
positiva, mejorará el bienestar y aumentará la calidad de vida de 
los niños y adultos con acondroplasia y sus familias127,128,130,132,133.

Conclusiones
Se calcula que más de 360 000 personas en todo el mundo tie-
nen acondroplasia. Este trabajo representa el primer esfuerzo 
global para estandarizar el cuidado de las personas con acon-
droplasia a lo largo de su vida y en áreas de especialidad, basán-
dose en la evidencia disponible y en la experiencia combinada. 
Esta información mejorará el manejo clínico y proporcionará 
una plataforma para futuras investigaciones. Siguen existiendo 
retos globales comunes y lagunas de conocimiento. Por ejem-
plo, el acceso adecuado y equitativo a la atención médica espe-

cializada para las personas con acondroplasia. Además, deben 
desarrollarse procesos que permitan una transición eficiente 
de los pacientes de los centros pediátricos a los de adultos. 
También es necesario optimizar los métodos de detección y los 
parámetros de intervención para el foramen magno y la este-
nosis espinal. Por último, deben realizarse más investigaciones 
sobre la evolución natural de la acondroplasia en adultos. La 
investigación en colaboración sobre estos temas es una nece-
sidad actual no satisfecha. A medida que se vaya adquiriendo 
un mayor conocimiento de la evolución natural de la acon-
droplasia y que surjan futuras terapias de precisión134,135, será 
importante examinar y revisar estas directrices para reflejar los 
nuevos conocimientos y aplicar las mejores prácticas. Además, 
será importante observar cómo la instauración temprana de 
posibles terapias de precisión para la acondroplasia altera su 
evolución natural, mejora la funcionalidad y disminuye la ne-
cesidad de intervenciones quirúrgicas. Sin embargo, estas tera-
pias no sustituirán la necesidad de una atención sanitaria inte-
gral y holística, la defensa individual y comunitaria y el apoyo 
a las personas con acondroplasia y sus familias.
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