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CONTEXTO	  

§  ACONDROPLASIA:	  A	  =	  sin;	  CONDRO	  =	  carOlago;	  PLASIA	  =	  desarrollo	  

§  Descrito	   por	   Parrot	   en	   1878,	   aunque	   se	   han	   encontrado	   esqueletos	   con	  
rasgos	  acondroplásico	  con	  edades	  comprendidas	  entre	  los	  3000	  y	  7000	  años	  
de	  an\güedad.	  

§  Displasia	  ósea	  más	  frecuente	  	  	  	  	  	  	  	  	  Prevalencia	  0.4-‐0.6/10.000	  nacidos	  vivos	  

§  Autosómica	  dominante	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  >75%	  son	  mutaciones	  de	  novo	  

SEGUIMIENTO Y DIAGNÓSTICO 
PRENATAL 

 



CASO	  CLÍNICO	  -‐	  PRENATAL	  

§  Mujer	  25	  años	  
§  Rubeola	  inmune,	  resto	  (Toxoplasma,	  VIH,	  Sífilis,	  VHB)	  nega\vo	  
§  Sana	  
§  No	  hábitos	  tóxicos	  

§  Gestación	  gemelar	  evanescente	  
 

§  Screening	  1T	  de	  bajo	  riesgo	  
§  Normoevolu\vo	  hasta	  31+6	  SG.	  	  

LC	  y	  MF+	  	  	  	  
Peso	  es\mado:	  1404g	  (31+3	  SG)	  
LF	  25+5	  SG;	  LH	  26	  SG;	  PC	  33	  SG	  

AMNIOCENTESIS	  

Mutación	  heterocigó\ca	  c.1138G>A	  en	  el	  gen	  FGFR3	  
	  

DIAGNÓSTICO	  GENÉTICO	  DE	  ACONDROPLASIA	  



CASO	  CLÍNICO	  -‐	  POSTNATAL	  

§  Parto	  vaginal	  eutócico	  
§  SGB	  desconocido,	  HBR	  menor	  de	  18	  y	  sin	  infeccciones	  de	  orina	  en	  el	  tercer	  trimestre	  
§  Varón	  de	  2850	  gramos	  que	   inicia	   llanto	  en	  campo,	   sin	  precisar	   reanimación.	  APGAR	  

9/10.	  	  

§  Perinatal	  sin	  incidencias,	  iniciando	  meconio	  y	  diuresis	  en	  las	  primeras	  24	  horas	  de	  vida	  
y	  con	  lactancia	  materna	  desde	  el	  nacimiento,	  con	  buena	  succión.	  

§  Exploración	   Física:	   BEG.	   Normohidratado	   y	   normocoloreado,	   sin	   exantemas	   ni	  
petequias.	   Eupneico,	   sin	   \raje.	   No	   aspecto	   sép\co.	   ACP:	   Rítmico,	   no	   se	   auscultan	  
soplos	   significa\vos.	   Buena	   entrada	   de	   aire	   bilateral,	   sin	   ruidos	   patológicos.	   ABD:	  
Blando	  y	  depresible,	  no	  impresiona	  de	  doloroso	  a	  la	  palpación.	  No	  se	  palpan	  masas	  ni	  
megalias.	   Clavículas	   íntegras	   y	   caderas	   estables.	   Genitales	   masculinos	  
normoconformados,	  con	  testes	  en	  bolsa	  escrotal.	  NRL:	  ac\vo	  y	  reac\vo,	  FANT,	  buen	  
tono	  y	   reflejos	  arcaicos	  presentes	   (a	  excepción	  de	  Galant).	  Feno\po	  compa\ble	  con	  
acondroplasia	  (macrocefalia,	  MMII	  cortos,	  mano	  en	  tridente).	  

 DIAGNÓSTICO	  CLÍNICO	  DE	  
ACONDROPLASIA	  



¿QUÉ	  ES	  LA	  ACONDROPLASIA?	  

§  Trastorno	  gené\co	  del	  crecimiento	  óseo	  de	  herencia	  autosómica	  dominante	  
§  Mutación	  en	  Cromosoma	  4	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  GEN	  FGFR3	  (osificación	  endocondral)	  	  

§  MANIFESTACIONES	  CLÍNCAS	  	  
	   §  Acortamiento	  miembros	  

§  Desproporción	  corporal	  
§  Macrocefalia	  
§  Abombamiento	  frontal	  y	  retrusión	  tercio	  medio	  facial	  

§  COMPLICACIONES	  



COMPLICACIONES	  

CRECIMIENTO	  ANORMAL	  DE	  HUESOS	  

HIPOPLASIA	  MEDIOFACIAL	   BASE	  CRÁNEO	  PEQUEÑA	  

Apiñamiento	  de	  los	  dientes	  
Apnea	  obstruc\va	  

O\\s	  media	  de	  repe\ción	  

FORAMEN	  YUGULAR	  
Hidrocefalia	  

FORAMEN	  MAGNO	  
Hipotonía	  

Retraso	  motor	  
Compresión	  cérvico-‐medular	  

Disfunción	  respiratoria	  
Muerte	  súbita	  (3-‐7%)	  

OTRAS	  

Ortopédicas	  (Genu	  valgo)	  

Obesidad	  y	  enfermedad	  
cardiovascular	  

Cifosis	  -‐	  Lordosis	  

Estenosis	  espinal	  



DIAGNÓSTICO	  

PRENATAL	  

BAJO	  RIESGO	   ALTO	  RIESGO	  

Macrocefalia	  Longitud	  miembros	  

Polihidramnios	  

ESTUDIOS	  DE	  CONFIRMACIÓN	  
Vellosidades	  coriónicas	  (10-‐12	  SG)	  

Amniocentesis	  (16-‐18	  SG)	  

ALTERACIÓN	  GEN	  
FGFR3	  

MÉTODO	   MUTACIÓN	  
DETECTADA	  

FRECUENCIA	  
DETECCIÓN	  

Análisis	  de	  la	  
mutación	  

c.1138G>A	   98%	  

c.1138G>C	   1%	  

Análisis	  secuencia	  
de	  axones	  

Incluye	  las	  dos	  
mutaciones	   99%	  



DIAGNÓSTICO	  

POSTNATAL	  

EXPLORACIÓN	  FÍSICA	  

RADIOGRAFÍA	  

ESTUDIO	  MOLECULAR	  

Macrocefalia	  

Manos	  en	  tridente	  

Miembros	  cortos	  

Huesos	  tubulares	  gruesos	  y	  cortos	  

Estrechamiento	  distancia	  interpedicular	  

Íleon	  redondeado	  y	  acetábulo	  horizontal	  

Radiolucencia	  femoral	  proximal	  

Cambios	  metafisarios	  generalizados	  



¿Y	  AHORA	  QUÉ?	  



¿QUÉ	  PAPEL	  JUEGA	  EL	  PEDIATRA?	  

EVALUACIÓN	  DEL	  CRECIMIENTO	  



¿QUÉ	  PAPEL	  JUEGA	  EL	  PEDIATRA?	  

EVALUACIÓN	  DEL	  DESARROLLO	  

§  RECOMENDACIONES	  
-‐  Consultar	  si	  RDPM	  
-‐  Es\mulación	  temprana	  
-‐  Cuidados	  posturales	  



¿QUÉ	  PAPEL	  JUEGA	  EL	  PEDIATRA?	  

EVALUACIÓN	  RESPIRATORIA	  

§  APNEAS	  OBSTRUCTIVAS	  DEL	  SUEÑO	  Y	  APNEAS	  CENTRALES	  
§  SIGNOS	  DE	  ALARMA:	  somnolencia	  diurna,	  ronquido,	  pausas,	  etc.	  
§  VALORAR	  ESTUDIOS	  COMPLEMENTARIOS	  

EVALUACIÓN	  AUDITIVA	   EVALUACIÓN	  ODONTOLÓGICA	  

§  Problemas	  audición	  
§  Completar	  estudio	  

§  Mala	  oclusión	  y	  mala	  alineación	  
§  Controles	  exhaus\vos	  >	  5	  años	  



¿QUÉ	  PAPEL	  JUEGA	  EL	  PEDIATRA?	  

EVALUACIÓN	  APARATO	  
LOCOMOTOR	  

§  EXPLORACIÓN	  FÍSICA	  MINUCIOSA	  DE	  LA	  COLUMNA	  
§  CONTROL	  POSTURA	  SI	  NO	  SOSTÉN	  CEFÁLICO	  
§  CONTROL	  ALINEACIÓN	  MIEMBROS	  INFERIORES	  

EVALUACIÓN	  NEUROLÓGICA	  

§  ESTABILIZACIÓN	  HIDROCEFALIA	  
§  SIGNOS	  ALARMA	  HIPOTONÍA:	  hipotonía	  persistente,	  	  
	  	  	  	  	  	  hiperreflexia,	  fontanela	  a	  tensión.	  
§  COMPRESIÓN	  MEDULAR	  

§  Neuroimagen: sintomatología 
§  Consulta urgente: asimetría ROT, sensibilidad o fuerza; Clonus; 
      Pausas respiratorias. 



¿QUÉ	  PAPEL	  JUEGA	  EL	  PEDIATRA?	  

§  Asociaciones	  de	  afectados	  

§  Rendimiento	  académico	  adecuado	  

§  Adaptaciones	  del	  hogar	  y	  juguetes	  

§  Deporte	  

§  Conflicto	  social	  y	  de	  integración	  

EVALUACIÓN	  SITUACIÓN	  SOCIAL	  





TRATAMIENTO	  –	  ALARGAMIENTO	  ÓSEO	  
§  Selección	  de	  pacientes:	  8-‐12	  años	  

§  Ventajas	  e	  inconvenientes	  

§  Máxima	  colaboración	  sociofamiliar	  

§  Cooperación	  interservicios:	  Pediatría,	  Psicología,	  COT	  y	  Rehabilitación	  

§  Importancia	  de	  la	  rehabilitación	  como	  indicador	  de	  éxito	  

TÉCNICAS	  

BASTIANI	   MMII	   20-‐25cm	  

ILIZAROV	  
MMII	   30	  cm	  

MMSS	   9-‐14	  cm	  

VILLARUBIAS	  
MMII	   30	  cm	  

MMSS	   9-‐14	  cm	  



ALARGAMIENTO	  ÓSEO	  –	  TÉCNICA	  DE	  VILLARUBIAS	  
1.	  TIBIAS	  

§  CIRUGÍA	  
§  ELONGACIÓN:	  24	  horas	  tras	  intervención	  

§  ESCAYOLA	  Y	  REHABILITACIÓN	  

1mm	  diario	  
15	  cm	  
5	  meses	  

Adecuada	  formación	  ósea	  
3-‐5	  meses	  

2.	  FÉMURES	  

§  MAYOR	  IMPORTANCIA	  REHABILITACIÓN 

3.	  HÚMEROS	  

§  CIRUGÍA	  
§  FUNCIONALIDAD	  EN	  48	  HORAS	  
§  ELONGACIÓN	  
	   9-‐11	  cm	  

7-‐9	  meses	  



TRATAMIENTO	  –	  COMPLICACIONES	  

§  COMPRESIÓN	  MEDULAR:	  Cirugía	  

§  OBESIDAD:	  Medidas	  higiénico-‐dieté\cas	  

§  HIDROCEFALIA:	  Derivación	  ventrículo	  –	  peritoneal	  

§  OTITIS	  DE	  REPETICIÓN:	  An\bioterapia	  

§  SAOS:	  adenomigdealectomía,	  dieta,	  CPAP	  nocturna,	  traqueotomía	  

§  INADAPTACIÓN	  SOCIAL	  



TRATAMIENTO	  –	  ÚLTIMOS	  AVANCES	  	  

PNC	  COMO	  ESTIMULADOR	  DEL	  CRECIMIENTO	  ÓSEO	  EN	  RATONES	  



TRATAMIENTO	  –	  ÚLTIMOS	  AVANCES	  	  

§  BMN-‐11	  (Vosori\de®):	  Dosis	  única	  diaria	  

§  FASE	  I:	  No	  hallazgos	  significa\vos	  

§  FASE	  II:	  Efecto	  dosis	  dependiente	  

§  FASE	  III:	  Actualmente.	  	  



TRATAMIENTO	  –	  ÚLTIMOS	  AVANCES	  	  

§  Dosis	  crecientes	  de	  BGJ398	  

§  Es\mulante	   crecimiento	   óseo	  
longitudinal	  

§  Corrección	   de	   otros	   huesos	  
afectos	   (base	   cráneo,	   bóveda,	  
v é r t e b r a s 	   y 	   d i s c o s	  
intervertebrales).	  	  

§  Importancia	   administración	  
temprana	  

§  ¿Superior	  a	  Vosori\de®?	  	  	  
	  



CONCLUSIONES	  

§  La	  ACONDROPLASIA	  es	  la	  displasia	  esquelé\ca	  más	  frecuente,	  con	  una	  incidencia	  de	  1/20.000	  
nacidos	  vivos.	  

§  El	  DIAGNÓSTICO	  se	  divide	  en	  dos	  etapas:	  

§  MANIFESTACIONES	  CLÍNICAS:	   	   Acortamiento	  miembros,	   desproporción	   corporal,	  macrocefalia	   y	  
abombamiento	  frontal	  con	  retrusión	  del	  tercio	  medio	  facial.	  

§  COMPLICACIONES:	   compresión	   medular,	   obesidad,	   hidrocefalia,	   o\\s	   de	   repe\ción,	   SAOS,	  
inadaptación	  social,	  etc.	  

§  MANEJO	  TERAPÉUTICO:	  

§  PRENATAL:	  sospechar	  ante	  longitud	  de	  miembros	  inferior	  a	  la	  correspondiente	  para	  la	  edad.	  
Amniocentesis	  y	  estudios	  moleculares	  para	  confirmación	  

§  POSTNATAL:	  clínico	  y	  de	  confirmación	  

§  CONTROLES	   PERÍODICOS:	   Atención	   Primaria	   y	   Pediatría	   Especializada,	   siguiendo	   calendario	  
específico	  en	  función	  de	  los	  hallazgos	  y	  la	  edad	  del	  paciente.	  

§  MANEJO	  DE	  LAS	  COMPLICACIONES	  
§  ALARGAMIENTO	  ÓSEO:	  di|cil,	  incómodo	  y	  ganancia	  máxima	  de	  30cm	  en	  MMII	  
§  NUEVAS	  TERAPIAS	  
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