LA ACONDROPLASIA,

ALGO MAS QUE UNA CUESTION DE ALTURA.

Ana Teresa Santana Ortega y José Juan Castro Herndndez



La acondroplasia, algo mas que una cuestién de altura.

Portada: amuleto protector con la figura del dios Ptah (época
Ptolemaica, 332-30 a.C.; Museo del Louvre; Sala 18). Los antiguos
egipcios adoraban a dos dioses enanos: Bes y Ptah. Bes era el
protector de la sexualidad, el alumbramiento, las mujeres y los
nifos, mientras que Ptah era asociado con la regeneracion y el
rejuvenecimiento. Este (ltimo esta presente desde tiempos
predinasticos y era considerado el dios creador del universo, a
través de la palabra, y de los demas dioses. Se le representa sobre
un pedestal para igualarlo en altura a los deméas dioses. Era el
patréon de los artesanos y especialmente de albafiles, escultores y
orfebres, el sefior de las serpientes y los peces (Kozma, 2006).
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No te burles de un ciego ni te rias de un enano,

ni dificultes la condicion de un lisiado,

no te mofes de un hombre que estd en manos de Dios,
ni frunzas el cefio si se equivoca.

Amenhotep Il (9° faradn de Egipto de la XVIII Dinastia, 1391-1354 a.C.).
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NOTA IMPORTANTE: las pautas de conducta que se dan en este libro tiene
s6lo valor orientativo, y no deben tomarse como la Unica forma de tratamiento
0 _modelo de atencibn médica a sequir. Debido a las caracteristicas
individuales de cada paciente, serd siempre conveniente introducir todas
aguellas variaciones que se estimen necesarias, segun _requieran las
circunstancias en cada caso.
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A Alejandro para que, como
su homonimo, llegue a ser
magno.

A Adriana, prueba de que la

acondroplasia no es el final de
nada.

4. 15 do W e 2002

Nuestra familia: Alejandro es el que tiene al cinto el cuchillo de Peter Pany
Adriana la del puzzle amarillo en la mano izquierda (autor: Alejandro Castro
Santana, 7 afios).
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PRESENTACION

12 de Mayo de 2008

Este libro estda hecho con mucho amor, con un inmenso amor, con
todo el que es capaz de transmitir unos padres a sus hijos y, a través de
estos, a toda la humanidad. Estamos, sin duda alguna, ante una aportacion
excepcional para muchas familias y para muchos profesionales que viven la
acondroplasia como una tragedia o con un sentimiento de impotencia.
Tenemos que agradecer a Ana teresa, a Pepe Juan, a Alejandro y a Adriana
su testimonio valiente y ejemplar. Saber transformar una aparente desgracia
en una situacion de normalidad no es facil. Pero lo grandioso es convertirlo en
un acto de amor infinito a los hijos y transformar este en un mensaje de
esperanza y de solidaridad para todos los nifios, jovenes y mayores afectados
por la acondroplasia en todo el planeta. Es una prueba de que no hay razones
para la desesperanza ni para el desanimo. El que unos padres que nada
tienen que ver con la medicina hagan esta valiosisima aportacion y la pongan
desinteresadamente al servicio de todas las familias y profesionales
relacionados con la acondroplasia refleja una sensibilidad y un espiritu de
lucha encomiable. Pero lo mas importante, lo realmente maravilloso, es que
seguramente al aplicar y desarrollar estos conocimientos muchos nifios y
mayores afectados sufriran menos y servira para que la humanidad sea un
poquito mejor. Muchas gracias por este trabajo. Sera un magnifico rayo de luz
para muchos nifios como Alejandro.

Carmelo Ramirez Marrero

Consejero Cabildo Insular de Gran Canaria
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PREAMBULO

Con este documento no pretendemos aportar nada nuevo a lo ya
conocido sobre la acondroplasia, ya que no somos profesionales de la
medicina y nuestro campo de investigacion no se relaciona con este tipo de
osteocondrodisplasia. Sin embargo, si es el primer trabajo que intenta
aglutinar en una Unica obra la mas o menos extensa informacién existente,
procurando darle a la misma una vision multidisciplinar. En este sentido nos
hemos valido de la bibliografia existente, de caracter enciclopédico, articulos
de investigacion médica, documentos publicados en internet, notas de prensa
y de informes médicos realizados por especialistas en aspectos concretos
gue no han sido publicados o con una difusion escrita muy limitada.

El objetivo de este documento es servir de guia no sélo para las
personas afectadas por acondroplasia y sus familias, sino también para que
sea una aproximacion a la vision del tratamiento de este tipo de
osteocondrodisplasias como una labor de profesionales, de diversos campos
de la medicina, agrupados en un equipo multidisciplinar. Ha surgido como una
necesidad de rellenar la falta de informacion a los familiares de personas
afectadas, como una forma de aliviar nuestra propia desesperaciéon ante el
problema de nuestro hijo y, en nuestro caso personal, la mas absoluta de la
desinformacion sufrida antes y después de su nacimiento. Muchos médicos
deberian darse cuenta de que no basta solamente con averiguar y dar el
nombre de la enfermedad que padece el paciente, y con eso el trabajo esta
terminado. En muchos caso, es a partir de aqui, cuando el problema adquiere
una dimensién mayor, la humana y también colectiva dentro de la familia, y no
hay peor forma de hacer que algo no parezca bueno, o suene a incurable,
que no informar de la verdadera envergadura de cada problema.

Nuestro deseo es el de haber sido los Gltimos en sufrirlo, ojala se
cumpla pronto, y que este documento sirva para ello. También queremos
dejar patente que la acondroplasia, o enanismo osteocondrodistréfico, es algo
mas que una cuestion de altura, ya que existe un sinfin de problemas
asociados a esta patologia que pueden ser mas importantes y causar mas
limitaciones que las causadas por la baja estatura. Muchos de estos
problemas pueden ser evitados con un poco de informaciéon a los padres,
como por ejemplo sobre pautas de conducta y posturales que se deben
corregir en los nifios, y el establecimiento de un programa de seguimiento
médico adecuado en las primeras fases del desarrollo.

10
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INTRODUCCION

Hay muchas razones por las que algunas personas nunca alcanzan
la altura que se considera como “normal” entre la poblacién adultas de cada
tipologia étnica o raza. Entre otros motivos, muchos deben su baja estatura a
la “carga genética” heredada de sus progenitores y antepasados, mientras
que en otros el principal motivo esta en la existencia de enfermedades, gran
nimero de ellas ocasionadas por anomalias genéticas, que afectan al
crecimiento tanto de forma global como en alguna parte especifica del
cuerpo.

Bésicamente las personas con problemas de baja estatura se
pueden agrupar dentro de dos categorias: aquellas que presentan una
proporcionalidad entre el tronco, cabeza y extremidades (baja talla
constitucional de origen familiar, deficiencia de hormonas de crecimiento,
hipotiroidismo, diabetes mellitus, sindrome de malabsorcién, malnutricion,
artritis crénica juvenil, disgénesis gonadal, etc.) y otras que presentan cierta
desproporcionalidad entre los miembros y el tronco (acondroplasia,
pseudoacondroplasia, etc.). Mientras que los primeros (baja talla
proporcional) son atendidos por pediatras, endocrinos, etc., los segundos
(baja talla desproporcionada), ademas de una supervisidon estricta de su
desarrollo y un tratamiento adecuado de las posibles enfermedades infantiles,
necesitan ser vigilados y tratados de las complicaciones que pueden aparecer
en su aparto locomotor (huesos, articulaciones, musculos, sistema nervioso,
etc.) y que pueden condicionar, en algunos casos, su calidad de vida en el
futuro.

La acondroplasia es la causa mas comun de enanismo y ocurre en
todas las razas y en ambos sexos (Horton y colaboradores —2007- estiman
gue existen unas 250 mil personas afectas en todo el mundo y, seglin Sola-
Morales y Pons -2003-, en Espafia hay entre 950 y 1050 acondroplasicos). Es
quizds uno de los defectos de nacimiento mas conocidos desde la
antigliedad. Los descubrimientos de esqueletos con edades comprendidas
entre los 7000 y 3000 afios, en Inglaterra y Estados Unidos, y que
aparentemente correspondian a personas acondroplasicas, hacen que la
presencia de esta anomalia genética se remonte al menos al Neolitico. Asi,
en el Antiguo Egipto (2670-2195 a.C.) los enanos eran empleados en casas
de altos oficiales y se les estimaba lo suficiente como para honrarlos con
suntuosos sitios al morir (e.g.: el enano Seneb desempefiaba altas funciones
honorificas y era jefe del guardarropa real del faradn; Figura 1).
Curiosamente, en Egipto nunca se mostré el enanismo como un impedimento
fisico y, asi, las escrituras sobre la sabiduria y las ensefianzas morales
ordenaban que se respetara a los enanos y a otros individuos con
discapacidades (Kozma, 2006). Esta asimilacion social y vision integradora
cambié radicalmente a partir de la Edad Media, donde los enanos pasaron a
jugar preferentemente el papel de bufones en las cortes de reyes y nobles
europeos (Figura 2), o constituian parte de la gran masa de marginados
sociales. Desgraciadamente, hoy en dia sigue siendo la Unica minusvalia
objeto de burla.

11
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La acondroplasia no fue descrita hasta 1878, por el médico francés
Jules J. Parrot (Excideuil 1829 — Paris 1883), y en 1900 el también médico
francés Pierre Marie (Paris 1853 — Cannes 1940) complet6 su descripcion.

Figura 1. Seneb y su familia. Seneb estuvo al servicio de los faraones
Quéope (Keops), constructor de la gran piramide de Giz4; 2609-2584 a.C., y
Quefrén (2575-2465 a.C.); Reino Antiguo, IV o V dinastia; 2670-2195 a.C.
(Museo del Cairo, Egipto).

La palabra acondroplasia proviene del griego y significa “sin
formacion cartilaginosa”, aunque las personas que padecen de esta anomalia
genética si poseen cartilago (esta denominacion errénea ha requerido de un
proceso de sistematizacién para que el resto de las displasias 6seas no sean
todas denominadas acondroplasias). Se estima que la acondroplasia
representa el 15% del conjunto de displasias esqueléticas conocidas.
Normalmente, los tejidos cartilaginosos se convierten en huesos durante el
desarrollo fetal y la nifiez, salvo en algunos lugares como la nariz y los oidos.
En las personas acondroplasicas sucede un proceso andmalo durante el
crecimiento, especialmente en los huesos mas largos. Las células
cartilaginosas de las placas de crecimiento de estos huesos se convierten en
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tejido 6seo de forma demasiado lenta, lo que da lugar a huesos cortos y como
consecuencia baja estatura, en contraposiciéon de los huesos formados a
partir de osificaciones membranosas (parte del craneo, huesos faciales) o por
crecimiento apdfiseo (ilium) que son normales. Los restantes mecanismos de
crecimiento, tales como columnizacion, hipertrofia, degeneracion, calcificacion
y osificacién, tienen lugar normalmente aunque la cantidad formada es
significativamente menor. De esta manera la acondroplasia es el resultado de
una pérdida cuantitativa, mas que la formacion de tejido anormal, ya que la
osificacién subperidstica membranosa de los huesos tubulares es normal, al
igual que el didmetro de los mismos.

Las personas que padecen esta anomalia presentan miembros
superiores e inferiores muy cortos mientras que el tronco muestra
dimensiones consideradas como normales. La cabeza es relativamente
grande en comparacion con el cuerpo.

Figura 2. En la corte espafiola del siglo XVIl y al igual que en otras cortes europeas, los
enanos desempefiaban el papel de bufon o ayudante-acompafiante de reyes e infantes
(Izquierda: “El principe Baltazar Carlos y un enano”, Velasquez 1631, Museo of Fine
Arts, Boston, EE.UU.; Derecha: “Sebastian de Mora”, Velasquez 1645; Museo del
Prado).

1. CARACTERISTICAS GENETICAS

La acondroplasia es un desorden autosomico dominante (para
transmitirla hay que padecerla), pero entre el 75 y 90% de los casos son
debidos a nuevas mutaciones (se desconocen los posibles motivos que dan
lugar a la misma). La tasa de mutacion es relativamente elevada y se estima
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estar entre 1,72 y 5,57x10° por gameto y generacion. La incidencia de esta
anomalia oscila entre un caso cada 10.000 6 100.000 habitantes. En Espafia,
segln Martinez-Frias y colaboradores (1991) la tasa de prevalencia es de un
caso cada 8200 recién nacidos vivos, con una tasa estimada de mutacién de
48,5 por millon de gametos y siguiendo una distribucion geografica uniforme.

En 1994 se descubrié que el gen responsable de la acondroplasia se
localiza en la region telomérica de la banda 16.3 del brazo corto del cuarto par
de cromosomas (Le Merrer et al., 1994). El gen afectado codifica al receptor 3
del factor de crecimiento de fibroblastos (FGF; Fibroblast Growth Factor). La
secuencia de ADN de este gen ha revelado que en los individuos
acondroplasicos existe una mutacion denominada Gly380Arg, que ocurre en
el 97% de los casos. Esta mutacion da como resultado la sustitucion de una
arginina por una glicina en la posicion 380 de la proteina, lo cual corresponde
a la region transmembranal (RTM) del Receptor 3 del FGF (FGFR3) acoplado
a la tirosina-kinasa, que se expresa en la placa de crecimiento del hueso
(Horton, 2005). También se han identificado otras mutaciones menos
frecuente que da lugar a una sustitucion de la glicina 375 por una cisteina
(Gly375Cys), o de la glicina 346 por Glu (Gly346Glu), asi como el
reemplazamiento de la lisina 650 por la metionina (Lys650Met), responsable
esta Ultima de las formas méas severas de la acondroplasia (Guzman-
Aranguez et al., 2008b)

Los fibroblastos son un tipo de célula residente del tejido conectivo
propiamente dicho, y responsables de sintetizar fibras y mantener la matriz
extracelular del tejido de muchos animales. Estas proporcionan una estructura
en forma de entramado a muy diversos tejidos y juegan un papel crucial en la
curacion de heridas, siendo las células mas comunes del tejido conectivo. Se
derivan de células primitivas mesenquimales y pluripotenciales, de manera
gque las células estromales se pueden transformar en fibroblastos,
osteoblastos, adipositos y células musculares. Asi, la consecuencia de
cualquiera de las mutaciones anteriores es un deterioro en la capacidad de
formar hueso a partir del cartilago (formacion 6sea u osteogénesis
endocondral). Se sabe que durante la infancia el FGFR3 normalmente esta
desactivado, lo que permite crecer al cartilago. Sin embargo, en nifios con
acondroplasia, el receptor es muy activo y se cree que es esto lo que inhibe el
crecimiento del cartilago.

En familias formadas por progenitores de talla normal, con un hijo
acondroplasico, la posibilidad de tener otro hijo con la misma anomalia es la
misma que en el resto de la poblacién (el riesgo de recurrencia en hermanos
de los mismos progenitores no afectos se ha cuantificado en el 0,02% -
Mettler y Fraser, 2000). Sin embargo, la posibilidad de tener un hijo
acondroplasico aumenta al 50% cuando uno de los padres es ya
acondroplasico y el otro no. Si ambos padres padecen esta anomalia
genética, la probabilidad de tener un hijo afectado es del 75%. En general, las
personas no afectadas no presentan riesgo elevado de tener descendientes
con acondroplasia, pero algunos padres con aspecto “normal” han tenido dos
e incluso tres descendientes con enanismo acondroplésico tipico (Fryns et al.,
1983). La explicacion a esta inesperada y anormal alta frecuencia parece
radicar en una mutacion en la linea germinal. Es decir, un evento temprano
en la vida embrionaria, principalmente del padre (Glaser y Jabs, 2004),
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cuando so6lo existen unos pocos precursores de células germinales. La célula
que posee la mutacion puede contribuir con numerosas células a la gbnada
(testiculo u ovario) en desarrollo. En estos casos la probabilidad de tener otro
hijo afectado puede ser del 50 %. Por otra parte, Glaser y Jabs (2004)
plantean que la probabilidad de que el hijo se vea afectado por la
acondroplasia aumenta cuando el padre supera los 35 afios. No obstante,
otros estudios sefialan que los espermatozoides que presentan la mutacion
en un area inestable del ADN como es la 4pl6.3, tiene cierta ventaja
selectiva, lo que podria explicar que su incidencia aumente con la edad (Sola-
Morales y Pons, 2003; Alpe, 2007). Curiosamente, Thompson vy
colaboradores (1986) apuntan que los individuos cuyos progenitores son de
edades méas avanzadas padecen formas clinicas menos severas y llegan a
tallas significativamente mayores.

2. CARACTERISTICAS ANATOMICAS

La talla al nacimiento no difiere mucho de los nifios no
acondroplasicos (42-52 cm.), aunque la talla final raramente supera los 144
cm. (122-144 cm. para el varon y 117-137 para la mujer).

En nifios acondroplasicos la lamina de crecimiento del cartilago del
hueso se forma mas lentamente de lo normal, dando lugar a que en brazos y
piernas se produzca una menor cantidad de cartilago transformable en hueso.
Los huesos que crecen menos son el fémur, el himero y la tibia. Por ello, sus
extremidades son cortas, con predominio de la porciéon proximal (parte mas
cercana al tronco, brazos y muslos). En estas, la piel es laxa y la grasa
subcutanea excesiva, presentando pliegues transversales y cojinetes, y
debido a la cortedad de los huesos largos las masas musculares se
apelotonan. Sin embargo, los muisculos y vasos sanguineos que rodean
dichos huesos no estan afectados y tienen un crecimiento normal, como si
estuvieran esperando a que el hueso terminara de crecer (Crecer, 2003). En
las extremidades superiores el brazo es méas corto que el antebrazo. Su
escasa longitud permite a la mano alcanzar tan sélo la regién trocantérea del
muslo en la posicion erecta. Presentan una imposibilidad para la extension
completa del codo y una mano pequefia. Los miembros inferiores se disponen
habitualmente en rotacion externa y es comun la presencia de laxitud
ligamentosa, especialmente en las rodillas. Las pantorrillas pueden arquearse
y por lo general los pies son cortos, anchos y planos.

Por otro lado, el tronco es de longitud normal, con lo que el centro
del cuerpo queda situado por encima del nivel del ombligo. Es ancho en el
diametro transversal y estrecho en el anteroposterior. La displasia toracica
suele ser frecuente en los nifios, auque los adultos no presentan grandes
diferencias respecto a lo habitual en personas no acondroplasicas.

Después del primer afio, por lo general, la espalda superior adquiere
una forma relativamente derecha y la columna lumbar presenta una curvatura
marcada hacia adelante (hiperlordosis). La hiperlordosis en ocasiones
provoca el surgimiento de otra curva en sentido contrario (cifosis) en el raquis
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dorsal bajo. Asi, el aspecto del abdomen suele ser discretamente abombado
debido a la configuracién caracteristica del raquis y de las caderas.

Los pulmones son pequefios pero su funcionalidad, asi como su via
aérea, son normales. Los huesos son cortos y anchos y las superficies
articulares normales. Presentan la frente y la mandibula prominente, el puente
nasal deprimido en su parte superior (entre 0jos), el craneo ancho y la cara
pequefia. Ademas, es comun la presencia de hipoplasia maxilar con dientes
apretados y a veces los dientes superiores e inferiores no estan
correctamente alineados (maloclusion).

Algunos nifios acondroplasicos sufren un ligero retraso en el
desarrollo motor (hipotonia muscular transitoria), asi como laxitud
ligamentosa (hiperlaxitud articular), obesidad y dificultad al hablar como
consecuencia de una lengua suculenta. Ademas, durante el primer afio de
vida, los nifios acondroplasicos suelen presentar cifosis lumbar (Figura 3)
como consecuencia de la falta de tonicidad muscular, que generalmente
desaparece cuando comienzan a caminar.

Normal Cifosis Lordosis

Figura 3. La cifosis dorsal es una acentuacion de la curvatura convexa posterior de la
columna vertebral, mientras que la lordosis lumbar es una curvatura de la region lumbar
de la columna de convexidad anterior (modificado de Lock y Smith, 1981).
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2.1. EL CRANEO.

El craneo es una de las caracteristicas anatémicas mas significativas
de las personas que padecen de acondroplasia, especialmente debido a su
forma (frente y mandibulas prominentes, puente nasal deprimido en su parte
superior, craneo ancho y cara pequefia) y tamafio (ligeramente superior al
medio; macrocefalia).

En la acondroplasia, la mayoria de los huesos craneales se
desarrollan por el mecanismo de osificacion membranal, a diferencia de los
huesos largos que lo hacen a través del mecanismo de osificacion
endocondral, pasando primero por cartilago que posteriormente es osificado.
Sin embargo, algunos huesos en la base del craneo, en la zona baso-
occipital, siguen el patron de osificacion endocondral y, por lo tanto, son
también afectados por el anormal funcionamiento del FGFR3. Las
sincondrosis (interesfenoide y esfeno-occipital) crecen poco y maduran de
forma temprana durante la infancia, lo cual causa un desequilibrio entre el
crecimiento de estos huesos y los del resto del craneo que lleva a la
deformacion craneal que se observa en la acondroplasia (una calota
relativamente grande con una pequefia base craneal y una prominencia de
las areas occipital y frontal), y que a su vez genera una estenosis del foramen
magnum (orificio de la base del craneo que lo comunica con la médula y da
paso al tronco cerebral, arterias vertebrales y nervios espinales).

2.2. MORFOMETRIA DEL CEREBRO.

Debido a la forma del craneo, en los acondroplasicos el cerebro
presenta una estructura morfolégica ligeramente diferente a los patrones
considerados como normales (Figura 4), simplemente como consecuencia del
proceso de adaptacion de la masa cerebral a su recipiente. En este sentido,
Di Mario et al. (1995) apuntan que los acondroplasicos experimentan cambios
en la morfometria del cerebro que dan como resultado un desplazamiento
rostral, con una compresion gradual de los I6bulos frontales, debido al
alargamiento proporcionado de los espacios ventriculares supratentoriales,
con un aumento en la distension de los senos venosos.

Respecto a las personas no acondroplasicas, los acondroplasicos
muestran diferencias significativas en 11 de 17 medidas morfométricas del
cerebro. Estos tienen una anchura bifrontal significativamente mas larga, al
igual que ocurre con la anchura bicaudal, con la longitud diagonal frontal,
anchura biatrial, diametro biparietal y con la distancia desde la iter a la linea
incisural. Sin embargo, muestran una profundidad significativamente menor
del I6bulo frontal, menor angulo del sistema o6ptico, menor diametro del
foramen magno y menores zonas de transicién sinoyugulares. En cambio, no
se observan diferencias en las alturas cerebrales o en la cuatro anchuras
ventriculares. Con la edad, la profundidad del I6bulo frontal es menor respecto
a los no acondroplasicos, mientras que el area descendente del seno
sigmoide se vuelve mas larga.
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2.3. EL FORAMEN MAGNUM.

El forman magnum es pequefio en el momento del nacimiento y
durante el primer afio de vida tiene un crecimiento anémalo, especialmente en
la dimension transversal (el tamafio medio del forman magnum en adultos
acondroplasicos se corresponde con el de un recién nacido no acondroplésico
en el plano transversal, o de 2 afios en el plano sagital; Figura 5). Esto es el
resultado de un crecimiento anormal del hueso endocondral y también de una
colocacion anormal y fusién prematura de las sincondrosis (esto Ultimo ocurre
durante el primer afio de vida, cuando lo normal es que suceda a los 7 afios).
La evaluacién del foramen magnum debe basarse en el tamafio absoluto de
las dimensiones transversal y sagital (Tabla 1; figura 6), y de los centros de
crecimiento con objeto de determinar el potencial de crecimiento de esta area
(Hecht et al., 1989).

Hecht y colaboradores (1989) plantean que seria deseable encontrar
un método eficaz que permita discriminar entre individuos con alto o bajo
riesgo de complicaciones neurolégicas debidas a la estrechez del foramen
magnum. Sin embargo, las curvas existentes no permiten discernir entre
personas sintomaticas y asintomaticas, ya que a pesar de que el crecimiento
del agujero occipital es diferente entre ambos grupos de pacientes, estas
diferencias no son significativas como para separarlos. No obstante, los
individuos sintomaticos normalmente presentan un foramen magnum de
dimensiones mas reducidas. Asi, el 72% y 82% de estas personas presentan,
respectivamente, valores de las dimensiones transversal y sagital del foramen
entre la media y menos dos veces la desviacién estandar (-2SD)
correspondiente a las curvas para la acondroplasia. Por otro lado, también
recomiendan que en la evaluacion del foramen magnum se debiera incluir no
sélo el tamafio absoluto y su forma, sino también el estatus de los centros de
crecimiento y el grado de pinzamiento del tallo cerebral.

Labule frontal
Lobulo occipital

Lobulo temporal Cerebelo

Figura 4. Anatomia general del cerebro humano.
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Figura 5. Curvas de crecimiento (media + 2 SD) del foramen magnum para personas no
acondroplasicas (parte superior de cada mitad de la gréfica) y acondroplasicas (en rojo
en parte inferior de cada mitad de la gréfica). En la mitad superior se muestra la
evolucion con la edad (en meses) de la dimension transversal, mientras que en la mitad
inferior se muestra la evolucién de la dimension sagital (modificada de Hecht et al.,

1989).
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Tabla 1. Parametros del modelo de crecimiento para personas acondroplasicas de las
medidas, tomadas a partir de tomografia computerizada, del foramen magnum
(extraida de Hecht et al., 1989).

A b(x10 0 R*(%
Hombre
Sintomaticos 27 1,66 4,0£1,7 -22,8+18,9 28,4*
Asintomaticos 39 1,65 5,9+1,6 -20,7+22,2 61,8**
Total 66 | 1,67 5,8+1,1 -24,2+14,9 54,4
Mujeres
Sintomaticas 23 1,28 2,910 -3,4+9,8 60,3**
Asintomaticas 65 1,24 1,8+1,1 19,7115 48,9**
Total 88 | 1,26 2,1+0,9 12,6+9,4 43,1%
Total 154 | 1,39 3,7+0,7 -6,848,1 47,5**
Hombres
Sintomaticos 23 1,51 1,5+2,4 32,6+23,7 37 ,4%%*
Asintomaticos 39 1,28 2,7£2,5 59,3+£35,1 57,9**
Total 62 | 1,44 3,9+1,7 39,8+21,9 59,0**
Mujeres
Sintomaticas 23 1,47 6,8+2,7 10,9+27,4 62,8**
Asintomaticas 63 1,12 0,8+1,5 75,2+15,8 70,7**
Total 86 1,27 2,7£1,4 53,2+14,4 64,3**
Total 148 | 1,32 3,241,0 49,1+11,8 62,4**

*(P<0,05); **(P<0,005); ***(P<0,001); n= tamafio muestral; a= punto de partida de la
curva; b= pendiente de incremento lineal; c= cambio en la velocidad de crecimiento;
R’= varianza.
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Figura 6. Resonancia magnética de un paciente con estenosis del foramen magnum.
Obsérvese la reduccion del grosor del cordon medular a nivel de la union del craneo
con la columna vertebral (extraido de Fano y Lajarraga, 2000).

3. CARACTERISTICAS COGNITIVAS.

Las personas que sufren este tipo de alteracién por lo general
presentan una funcién intelectual normal y en ocasiones mas elevada que el
resto de la poblacion. Durante los primeros meses de desarrollo del nifio, un
programa adecuado de estimulacion precoz ayuda a alcanzar un desarrollo
psicomotor normal y compensar la deficiencia motriz debida a la hipotonia
muscular (Tabla 2). Por ello, es muy importante que el nifio asista, desde muy
temprano (desde el primer afio de vida), a un programa de terapia
ocupacional, ya que este permitira que alcance un mejor desarrollo psiquico y
social, que compensaran en gran parte sus pequefias limitaciones motoras.

Por otro lado, es muy frecuente que problemas de autoestima asi
como de sobreproteccion haga que los nifios y jévenes entren en un peligroso
estado de conformismo y abandono, que les haga perder el interés por los
estudios y otras actividades de tipo intelectual. En este sentido, se
recomienda que los nifios y jévenes reciban asistencia psicosocial desde que
se observen sintomas de retraso escolar no asociado a cuestiones de otra
indole (e.g.: pérdida de audicion, etc.). Es muy importante reforzar las
relaciones interpersonales de forma que se busque la integracion e
identificacion del individuo con un grupo (e.g.. compafieros de clase),
potenciando su papel diferenciador en el mismo, desarrollando asi la
autoestima.
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4. CARACTERISTICAS CLINICAS.

Las caracteristicas clinicas que presentan estos nifios son
normalmente reconocibles al nacer: talla pequefia o reduccion global de la
altura debido a un acortamiento de las extremidades, tronco normal, craneo
aumentado de tamafio con region frontal prominente y depresion del puente
de la nariz, y manos anchas y cortas. Los nifios menores de un afio presentan
aumento de la cifosis toracico dorsal, la cual desaparece al comenzar la
deambulacion. En nifios mayores se evidencian alteraciones en el eje de las
piernas presentando genu varum femoral-tibial (separacion excesiva de las
rodillas y es mas frecuente en nifilos que en nifias) y ocasionalmente
deformidad en valgo (separacion excesiva de los tobillos). Como
consecuencia de la deformacién en varo existe la posibilidad de la aparicion
de una artrosis precoz de la rodilla. Algunos nifios pueden presentar
hidrocefalia.

En la radiologia se evidencian signos tipicos: huesos largos cortos y
gruesos, ensanchamiento de las metafisis (union del cuerpo del hueso con la
cabeza del mismo; Figura 7). La columna muestra una disminucion progresiva
y descendente de la distancia interpedicular de la zona dorsal lumbar. Los
cuerpos vertebrales son pequefios con pediculos afinados. Esta disminucién
de distancia interpedicular a la altura del raquis lumbar, que define el espacio
para la médula espinal, puede provocar la compresion de la medula espinal
durante la adolescencia.

Epifisis 0 extremo
de los huesos largos Metafisis o parte de
—hueso situada entre la

epifisis y la diafisis

Forma del hueso en
—— lafase anterior de su

crecimiento.
Diafisis 0 parte del
hueso camprendida 4
entre las epifisis
! .
Metafisis

Epifisis -

Figura 7. Anatomia de un hueso largo (extraido de Lock y Smith, 1981).
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La pelvis también es corta, alas iliacas cuadradas y el acetabulo
(componente pélvico de la articulacion de la cadera) puede estar
horizontalizado, lo que determina la estabilidad de esta articulacion (el nifio
acondroplasico no tiene luxacion congénita de la cadera, frecuente en otros
tipos de osteocondrodisplasias). El aspecto radiolégico de la pelvis es en
“copa de champafia” (didmetros oblicuos y transversos cortos, sacro estrecho
e iliaco acortado longitudinalmente, con aspecto cuadrangular), responsable
de la menor distancia del canal del parto. El techo de la cavidad cotiloidea es
ancho y plano y la escotadura ciatica es pequefia. No existe coxa vara. Son
comunes las contracturas en flexién de la cadera y el genu varum.

Las manos son cortas y anchas, con dedos rechonchos y una
separacion tipica entre el medio y anular con aspecto de “tridente”, a causa
de un aumento del tercer espacio interdigital (Figura 8). Los huesos de los
dedos de las manos (metacarpianos) son cortos y romos.

5. PATOLOGIA ASOCIADA A LA ACONDROPLASIA.

Aunque la acondroplasia es una alteracion puramente esquelética,
hay ciertas patologias que se presentan con mayor frecuencia en estos nifios:
(i) presentan de forma frecuente retraso motor al nacer, (ii) otitis media
serosa, (iii) rinitis serosa, (iv) hiperlaxitud de las rodillas, (v) genu varo/valgo,
(vi) obstruccion sintomética de las vias respiratorias superiores, (vii)
desarrollo de cifosis toracolumbar, (viii) hiperlordosis lumbar, (ix) hidrocefalia,
(x) compresién del cordon medular (por estrechez del foramen magnum o por
estenosis del canal medular), (xi) maloclusion dentaria con mordida anterior
abierta, (xii) obesidad y (xiii)) en algunos casos desarrollan un raquitismo
resistente.

En ausencia de complicaciones, la persona acondroplasica no
presenta discapacidad significativa. No obstante, debido a posibles
desviaciones del desarrollo que se pueden experimentar en los nifios, es
recomendable confiar su cuidado a profesionales sanitarios que conozcan la
historia natural de la enfermedad y siempre bajo un enfoque interdisciplinar
donde el protagonista sea el nifio y la familia.

Los nifios acondroplasicos muestran un desarrollo muscular
adecuado que les permite realizar la mayoria de las actividades de su edad.
Sin embargo, la presencia de alteraciones en la alineacion de los miembros
inferiores (e.g.: genu varo) puede ocasionar ciertas dificultades funcionales al
reducir la base de sustentacion del nifio y empeorar el equilibrio, dando lugar
a una marcha mas penosa y con un mayor gasto energético.

En adultos, entre los 20 y 40 afios, la alteracion mas habitual es la
originada por la estenosis del canal medular. Esta consiste en un
estrechamiento del canal medular a lo largo de toda la columna, que provoca
una compresion de la médula, y sus efectos mas notables se producen en la
parte baja de la espalda y a veces en la regién cervical. Es una complicacion
no patognomaonica pero si constante. Con ella hay posibilidad de compromiso
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neuroldgico significativo con sélo grados menores de invasiéon del conducto
vertebral (pequefas protrusiones discales, que en pacientes normales serian
asintomaticas). Los nifios y adultos, por lo general, no presentan estas
complicaciones pero, con el envejecimiento una profusion de grado menor o
ligeros espolones osteoartriticos pueden tener efectos desastrosos. Los
signos neuroldgicos pueden ser muy variados, desde pesadez al andar, dolor
en la parte baja de la espalda, flojera en las piernas y, en casos muy
avanzados, paralisis permanente.

Las personas acondroplésicas tienen una esperanza de vida normal.

Figura 8. Mano de nifio con dedos cortos y gruesos, dispuestos en tridente debido a la
separacion entre los dedos corazén y anular. Los huesos de los cuatro dedos largos
son de longitud casi andloga y se distribuyen en tres grupos: (i) pulgar, (i) indice y
corazoén y (iii) anular y mefiique.

6. GUIA PARA EL GINECOLOGO.

En las mujeres acondroplasicas parece ser, segun Allanson y Hall
(1986), que la primera menstruacién puede estar retrasada unos 5 meses
respecto a la poblacion no acondroplasica, aunque el ciclo menstrual tiene
una duracion y periodicidad igual al estandar. Igualmente, no se ha detectado
ninguna alteracion en la aparicion, desarrollo y cronologia de los rasgos
puberales. Por otro lado, en la menopausia los sintomas de sofoco, etc,
parecen ser ligeramente mas acusados que en el resto de la poblacion
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femenina. No obstante, se ha descrito una menor incidencia de
leiomiomatosis uterina (7,8% frente al 11% de la poblacién general), pero su
prevalencia en mujeres mayores de 50 afios casi duplica al del resto de la
poblacion (75%).

Los ginecdlogos pueden ser requeridos para asesorar a una familia
cuyo feto haya sido diagnosticado con acondroplasia o se sospeche de su
posibilidad. Este tipo de asesoramiento debe ir acompafiado del provisto por
un genetista y/o un obstetra. La diagnosis de la acondroplasia en el feto se
realiza mas frecuentemente cuando uno de los padres padece de este tipo de
displasia. Sin embargo, en la mayoria de las situaciones en la que los padres
presentan una estatura estandar, la diagnosis sélo puede ser sospechada en
base a mediciones de los miembros del feto a través de ecografias
ultrasonicas realizadas durante el tercer trimestre de gestacion. La presencia
de una desproporcion de las extremidades (principalmente las inferiores, que
son cortas) en relacion con el térax (que es de tamafio normal), o la presencia
de polihidramnios (Latini et al., 2002), debe poner al ecografista sobre la pista
del diagnéstico. No obstante, sélo un tercio de los casos de fetos con
acondroplasia son diagnosticados en la fase prenatal (Saito et al., 2001), ya
gue estas alteraciones se pueden observar en un amplio y heterogéneo grupo
de sindromes.

En la mayoria de los casos, el diagnostico especifico no se puede
realizar con exactitud excepto por examen radioldgico en la fase final del
embarazo o0, mas comunmente, en el momento del nacimiento.
Recientemente, el uso de ecografias en tres dimensiones y tomografias de
hélice computerizada en tres dimensiones permiten una mayor exactitud en el
diagndstico prenatal de las displasias esqueléticas a partir de las 27 semanas
de gestacion (Ruano et al., 2004).

El nimero de mutaciones que causan la acondroplasia es muy
limitado y la metodologia de analisis genético es simple, requiriendo sélo un
PCR (reaccion en cadena de la polimerasa) y fragmento de digestion. La
tecnologia molecular puede ser aplicada a la diagnosis prenatal de un feto en
el que se sospeche que pueda padecer de acondroplasia. La diagnosis
prenatal de acondroplasia homocigética en familias de riesgo, o con padres
heterocigoéticos para los alelos 1138A o 1138C, puede ser realizada a través
de amniocentesis 0 muestras de corion. Recientemente, Li y colaboradores
(2006; 2007) describen el uso de células libres con ADN fetal en el plasma
materno como una herramienta Util para detectar la presencia de mutaciones
en el feto durante el embarazo, evitando asi los riesgos de las técnicas
invasivas como la amniocentesis. Estas células son mas pequefias que las
maternales y pueden ser seleccionas para enriquecer las secuencias de ADN
fetal necesario para un analisis genético.

En los pocos casos en los que el diagnéstico puede ser establecido
de forma inequivoca, ya sea por la naturaleza familiar o por examen
radiolégico prenatal, el ginecoélogo puede tratar con los futuros padres los
siguientes aspectos:

a) Explicar el mecanismo de ocurrencia o recurrencia de la acondroplasia.
Al menos entre el 75 y 90% de los casos se dan en padres con estatura
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b)

c)

d)

e)

f)

media considerada como estandar y que la acondroplasia ocurre debido
a una mutacion esporadica de un gen. Clarificar que los riesgos de
recurrencia son inferiores al 1%. Por otro lado, debe ser explicada la
posibilidad de la existencia de mosaico en la linea germinal (en la cual
algunas células germinales derivan de una linea germinal normal y otras
proceden de una linea germinal con una mutacion), en cuyo caso la
probabilidad de recurrencia se elevan al 50%.

Explicar a los padres los estudios posteriores a los que se deben someter
con objeto de confirmar el diagndstico en el recién nacido. En caso de
aborto o muerte del feto en el momento del nacimiento, es importante la
confirmacion de la diagnosis para asesorar a los miembros de la familia
sobre su posible recurrencia.

Asesorar sobre los tratamientos disponibles actualmente, asi como las
posibles intervenciones quirdrgicas. La informacion debe incluir aspectos
tales como la eficacia, complicaciones, efectos colaterales, costes y otras
consecuencias de estos tratamientos. También se ha de Informar sobre
las posibles mejoras futuras en los tratamientos e intervenciones.

Explorar las opciones disponibles en la familia para la cria y cuidado del
nifio usando un acercamiento no dirigido. Cuando ambos padres sean
acondroplasicos, se debe informar de Ila posibilidad de doble
heterocigosis o de la homocigosis, asi como de sus riesgos. Los nifios
con acondroplasia homocigética suelen nacer muertos 0 mueren poco
después del nacimiento. La acondroplasia homocigética puede ser
diagnosticada normalmente en la fase prenatal.

Si la madre es acondroplasica, existe un elevado riesgo de aborto
espontaneo y de muerte neonatal, ademas de existir una alta incidencia
de partos prematuros (entre 35 y 36 semanas de gestacion), en relacién
con un comprometido estrés respiratorio materno. Este Ultimo esta
motivado por la localizacion casi exclusivamente abdominal del Gtero
debido al menor tamafio del estrecho pélvico superior. Ademas, es
aconsejable el parto con ceséarea debido a la estrechez de su pelvis y asi
evitar el riesgo de producir derrames intracraneales en el feto durante el
parto. Este procedimiento quirargico normalmente conlleva el uso de
anestesia general debido a la estenosis espinal de la madre y, por tanto,
existen riesgos asociados con la conduccién de la anestesia
(espinal/epidural). La madre afectada por acondroplasia debe desarrollar
ejercicios de control de la respiracion durante el tercer trimestre del
embarazo, asi como debe realizarse estudios de funcién pulmonar, ya
que puede desarrollar problemas respiratorios en esta fase de la
gestacion. Un embarazo con riesgo de homocigosis debe tener un
seguimiento con medidas ultrasonicas a las 14, 16, 18, 22 y 32 semanas
de gestacion, con objeto de distinguir la homocigosis o heterocigosis de
los patrones normales de crecimiento en el feto. Considere la posibilidad
de hacer un estudio de ADN.

Después del nacimiento es importante confirmar el diagnostico a través

de estudios radiolégicos (en el pasado no se detectaban
aproximadamente el 20% de los pacientes con acondroplasia, debido a
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g)

h)

gue los examenes fisico no indicaban sospechas y, por tanto, no se
realizaron los estudio radiolégico pertinentes). Tome medidas
morfométricas, incluyendo envergadura de la mano, circunferencia frontal
occipital (perimetro craneal), longitud del cuerpo y proporciones de los
segmentos superior e inferior del cuerpo, y comparelas con las dadas en
las curvas de crecimiento especialmente disefiadas para la acondroplasia
(Figuras 9 a 12). Revise el fenotipo con los padres y hable de los
hallazgos especificos con ambos padres si es posible.

Tras el parto, y siempre que no sea desaconsejable por la existencia de
algun problema en el estado de salud del nifio, el seguimiento del mismo
debe ser el desarrollado de forma rutinaria como en cualquier recién
nacido. Se debe evitar el apartar al nifio de la madre en los primeros
momentos y sobre todo dejar al recién nacido ingresado durante periodo
prolongados para verificar la acondroplasia, o para realizar los estudios
indicados en el apartado f. Esto resulta innecesario y s6lo conduce a un
mayor sufrimiento psicolégico de la familia.

Por otro lado, asesore a las mujeres acondroplasicas sobre el uso de
contraceptivos. La contracepcion oral no deberia ser utilizada durante un
tiempo prolongado porque estas mujeres tienen un riesgo mas alto de
fibroides uterina, que pueden verse agravados por la contracepcion oral.
Sin embargo, el uso de diafragma es dificil debido a los brazos cortos
(Trotter et al., 2005).
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Figura 9a. Curva de crecimiento de hombres acondroplasicos (extraida de Horton et al, 1978).
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7. GUIA PARA EL PEDIATRA.

El tratamiento ha de ser conservador y las evaluaciones del estado
del nifio han de ser iguales que para el resto de los nifios, ya que presentan
las mismas alteraciones (ver el cronograma de actuaciones recomendadas en
la tabla 2). El crecimiento y desarrollo debe ser evaluado comparandolo
exclusivamente con el correspondiente a nifios con acondroplasia (ver figuras
9, 10, 11, 12 y 13). Sin embargo, se debe tener en cuenta que estas graficas
estan construidas con pacientes procedentes mayoritariamente de EE.UU., y
es posible que se hayan incluido en su confeccion personas
pseudoacondroplasicas no identificadas correctamente, por lo que los valores
medios y desviaciones estandar pueden estar algo sobreestimados,
especialmente cuando se aplican a otros grupos étnicos.

El perimetro craneal debe ser medido mensualmente durante el
primer afio (Figuras 11 a y b). En el primer mes de vida se deben empezar las
ecografia transfontanela y en el caso que se observe que el tamafio de la
fontanela es anormalmente grande, que el perimetro craneal aumenta
desproporcionadamente o si se desarrollan sintomas de hidrocefalia, se debe
hacer un estudio ultrasénico del craneo. Documentar las mediciones,
incluyendo las de la circunferencia occipital frontal, la longitud del cuerpo y el
peso. La circunferencia occipital frontal debe ser medida en todas las
revisiones durante el primer afio.

Durante los primeros meses de vida pueden surgir las siguientes
complicaciones (mayormente basadas en AAPCG, 1995 y Trotter et al.,
2005):

a) Entre los pacientes afectados puede ocurrir una mortandad infantil no
esperada (menor al 5%), normalmente asociada a casos de
acondroplasia muy severa. La causa principal suele ser la apnea
asociada a una compresion central secundaria de las arterias a nivel del
foramen magnum.

b) Obstruccion severa de las vias respiratorias superiores, en menos del 5%
de los afectados, por lo que se deben considerar realizar estudios del
suefio si aparecen signos de compromiso respiratorio durante el
descanso 0 mientras duermen, especialmente si se dan indicios de
retraso cognitivo.

¢) La restriccion pulmonar, con o sin enfermedades de aireacién reactiva,
ocurren en menos del 5% de los nifios acondroplasicos menores de 3
afnos. Considérese la posibilidad de realizar una oximetria en pulsos o
una evaluacién de la capacidad pulmonar si hay signos de problemas
respiratorios (agotamiento respiratorio o evidencia de escaso aumento de
peso pese a una adecuada alimentacioén). Las alteraciones respiratorias
son fundamentalmente debidas a trastornos restrictivos u obstruccion de
las vias aéreas y aparecen en un 75-85% de los individuos (Ruiz-Garcia
et al.,, 1997) y son poco habituales en nifios mayores de 2 afios o en
adultos.
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d)

f)

El desarrollo de la cifosis toracolumbar estd asociada con la sedestacion
sin soporte antes de que esté bien desarrollada la musculatura del
tronco. Se aconseja aplicar un programa de rehabilitacion desde muy
temprana edad que ayudara a reducir la hipotonia muscular y evitara este
tipo de problemas.

Es necesario controlar la aparicion de reduccion toracica o una gran
curvatura lumbar (angulacién posterior o cifosis), asociada con debilidad
en el tronco. Recomiende a los padres evitar transportar al nifio con
acondroplasia en posicion curvada. Algunos tipos de sillas de transporte
y carritos para nifios no son adecuados. Se aconseja cochecitos con un
espaldar firme que sostenga el cuello y que el asiento para el coche esté
orientado contrario al sentido normal de marcha, para limitar los
movimientos incontrolados de la cabeza alrededor del estrecho foramen
magnum (hay casos de niflos que a pesar de no mostrar ninguna
anomalia clinica en los examenes, eran asintomaticos, murieron por esta
causa). Desaconseje el uso de utensilios de juego que tiendan a
aumentar el riesgo de aparicion de gibosidad. Se debe evitar siempre la
sedestacion sin soporte (el riesgo secundario de aparicion de cifosis, que
en la acondroplasia se estima que rondar entre el 10 y 15%, queda
completamente eliminado; Pauli et al.,, 1997). Los padres deben ser
instruidos en el modo de proporcionar soporte a la espalda del nifio
durante el primer afio de vida. Desaconseje también el uso de
andadores, mochilas o saltadores (cualquier cifosis presente debe
desaparecer en el momento en que el nifio comience a soportar peso al
iniciar el andar). Haga énfasis en la importancia de adoptar posturas
correctas a lo largo de la vida, con objeto de evitar la lordosis lumbar,
“metiendo las nalgas hacia adentro”. Recomiende los asientos para
comer que mantienen una postura erguida. No permita que el nifio dibuje,
pinte o juegue acostando boca abajo sobre el suelo, ya que esto le obliga
a forzar innecesariamente la columna.

Si empezara a desarrollarse una cifosis severa, realice una
evaluacion quirdrgica pediatrica ortopédica para determinar la necesidad
de refuerzos.

Todos los nifios acondroplésicos presentan un foramen magnum (agujero
occipital) relativamente pequefio, pero pocos se vuelven sintomaticos de
compresion de la medula espinal en la union cervicomedular (unién entre
el craneo y la columna cervical). Esta complicacién se considera la causa
de la hipotonia, aunque estudios recientes indican que no existe
correlacion entre ambas. También se considera la causa de las apneas
de suefio y muerte subita en nifios.

Pueden manifestar signos y sintomas de alta mielopatia cervical,
apnea central o ambas. Raramente se recomienda la descompresion del
foramen magnum. Este problema es raro y parece que se caracteriza
por alteraciones respiratorias, hipotonia no corregida y reflejos de
estiramiento muscular exaltados. Por ello, sugiera una evaluacion de los
riesgos de la articulacion craneocervical, que incluya un cuidadoso
examen neuroldgico (compare los resultados con los presentados en la
tabla 1 y figura 5). Si se aprecian problemas severos (hipotonia profunda
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9)

h)

0 espasmos mantenidos del tobillos, tamafio significativamente reducido
del agujero del foramen magnum en comparacion con los estandares
para acondroplasia, deformacion sustancial de la médula cervical alta,
episodios hipoxémicos con minima saturacion de oxigeno por debajo del
85%, etc.), debe remitir a los padres a un neurocirujano u otro
especialista con experiencia en el tratamiento de problemas neurolégicos
en nifios con acondroplasia.

La hidrocefalia se puede desarrollar durante los dos primeros afios de
vida (Steinbok et al., 1989), de modo que el seguimiento del perimetro
craneal debe ser realizado con mucho cuidado durante este periodo. Si
se sospecha un problema de este tipo (se sobrepasan los percentiles
correspondientes a las figuras 11a 6 11b), derivar al nifio a un neurélogo
pediatra 0 a un neurocirujano pediatra. Los sintomas de la hidrocefalia
son un crecimiento excesivo del craneo, dolor de cabeza, somnolencia,
vomitos y rigidez de las piernas. Raramente se asocia la hidrocefalia con
un estrechamiento del foramen méagnum. Tanto la ventriculomegalia
como un excesivo liquido extra-axial son sintomas benignos de la
acondroplasia y no deben ser tomados como indicativos de la necesidad
de colocacion de un catéter.

Las complicaciones comunes de la médula espinal raramente ocurren en
la infancia pero se manifiestan en individuos adultos con entumecimiento,
hormigueo y sensacion de pesadez después de un paseo prolongado,
debilidad y reflejos de estiramiento muscular exaltados, dolor en la parte
baja de la espalda y flojera en las piernas, con posibilidad de caida. En
casos muy avanzados la pardlisis es permanente y se pierde el control de
la vejiga urinaria. Es mas frecuente, en caso de angulacién anormal de la
columna (cifosis toracolumbar), la aparicién de dolor lumbar con o sin
extensién a los miembros inferiores, debilidad de ciertos musculos y
problemas de control de la miccién y defecacion. Los nifios con cifosis
toracolumbar severa presentan un alto riesgo de sufrir estos problemas.
Por esta razon no se aconseja la sedestacion sin soporte antes de que la
musculatura del tronco este bien desarrollada y fortalecida (aconsejar no
sentar al nifio antes de los nueve meses de edad). Revise los reflejos
profundos de los tendones anualmente en busca de asimetrias o
aumento de los reflejos que sugieran estenosis espinal.

Es frecuente la rotacién externa de las caderas, la cual normalmente
desaparece de forma espontanea cuando el nifio comience a llevar peso.
Este problema no requiere vigorizantes. El andar puede retrasarse hasta
los dos afos y medio de edad. Adelantese al posible arqueamiento de las
piernas como consecuencia del sobrecrecimiento fibular a nivel de
rodillas y tobillos. La aparicion del genu varum esta relacionado con el
sobrecrecimiento fibular (Lee et al., 2007), aunque este parece no
correlacionarse necesariamente con la severidad de la alteracion en el
alineamiento de las extremidades inferiores (Ain, 2006).

Si el arqueamiento imposibilita el caminar, consulte a un pediatra
ortopédico. Controle las caderas del nifio en prevision de aparicion de
contracturas de flexion y de rotacién externa. Haga hincapié en la
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K)

importancia de gque cuando el nifio permanezca sentado sus pies no
estén colgando, por lo que es adecuado incorporar un peldafio a las
sillas que él use de forma frecuente (en casa o colegio; figuras 14 y 15).
Es posible que se requiera la colocacion de un cojin en el espaldar para
alcanzar una éptima postura durante la sedestacion.

Haga un seguimiento del desarrollo motor. Es de esperar un retraso en
el desarrollo motor pero no en aspectos sociales o cognitivos.

Controle la aparicion de otitis media de caracter seroso. Haga una
revision del posible riesgo de aparicion entre los 6 y 12 meses. Indique
que es necesario un examen de los oidos después de cualquier infeccion
de las vias respiratorias (resfriados, gripes, etc.).

Las hormonas del crecimiento, otras terapias con medicamentos y los
suplementos alimenticios o vitaminicos no son efectivos para aumentar
significativamente la estatura. Igualmente, no se ha demostrado la
eficacia de la homeopatia en este campo, asi como tampoco el efecto de
la osteopatia craneo-sacral en temas relacionados a la forma del craneo.

El reflujo gastroesofagico puede ser comin en nifios acondroplésicos y
mas auln en aquellos con complicaciones neurorrespiratorias. Si este es
severo, ademas de los tratamientos habituales, llevar al nifio a un
pediatra especialista.

n) No interpretar un sudor mayor de lo habitual como un indicativo de

problemas médicos, ya que esta es una caracteristica normal en los
niflos acondroplasicos.

fi) Estudie la necesidad de introducir refuerzos de ortodoncia en el futuro

0)

p)

(posible necesidad de abrazaderas dentales después de los cinco afios
de edad) y la evaluacion de ortodoncia temprana para considerar una
expansion palatal.

Recomiende la realizaciéon de un estudio del suefio si observa signos de
compromiso respiratorio 0 si se presenta un retraso en el desarrollo
cognitivo. Los nifios con acondroplasia frecuentemente sudan y roncan
en asociacion con el suefio. Si se sospecha una obstruccién de las vias
respiratorias superiores (aumento de la retractacion, ahogamiento,
respiracion intermitente, apnea o signos de compensacion profunda), es
necesario realizar una evaluacion de la funcion respiratoria y un examen
neuroldgico que incluya potenciales evocados, estudios del suefio e
imagenes de resonancia magnética. Téngase en cuenta que las apneas
del suefio en los niflos pueden causar pérdidas en la capacidad
intelectual que, en su mayor parte, es irreversible si no es tratada
adecuadamente.

La evaluacion del habla debe ser realizada no mas alla de los dos afios
de edad. Si el habla presenta un retraso anormal se debe intentar excluir
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la posibilidad de que sea debida a una pérdida de audicion de
conduccién por otitis media crénica. Segun Sola-Morales y Pons (2003),
menos del 50% de los nifios son tratados adecuadamente y, por esta
causa, muchos son etiquetados como de aprendizaje lento o con retraso
mental. Por otro lado, deben considerase la posibilidad de que exista una
desproporcion mandibula-lingual, deformaciones faciales, etc, que
puedan también causar retraso en el habla.

g) Controle el peso y los habitos alimentarios para evitar obesidad, ya que se

puede convertir en un problema en la infancia y adolescencia. Hasta los
75 cm. de altura, la relacion entre el peso y la altura es idéntica a la de los
nifilos no acondroplasicos, sin embargo a partir de esta talla dicha relaciéon
excede a la del resto de la poblacién. En adultos, la obesidad agrava la
morbilidad asociada con la estenosis lumbar y contribuye a la aparicion de
problemas no especificos en las articulaciones y cardiovasculares, que
pueden ocasionar una muerte temprana de la persona. Utilice las curvas
talla-peso especificas para personas acondroplasicas a la hora de hacer
una evaluacion del peso (Figuras 13 ay b).

r) Aconseje evitar la practica de deportes de fortaleza fisica, tales como la

s)

gimnasia, natacion de competicion, zambullidas, trampolines, acrobacias y
deportes de colisién. Es importante concienciar al nifio para gue no realice
ejercicios de salto, con objeto de evitar un innecesario estrés en las
articulaciones, especialmente en las uniones de la espina dorsal. Hay un
alto riesgo de sufrir lesiones de espalda y cuello debido a la existencia de
estenosis espinal (si el nifio juega al futbol, deberia prohibirsele el golpear
el balén con la cabeza). Desarrolle un programa con actividades tales
como la natacién o el uso de bicicletas. Si aparecen contracturas
musculares a nivel de las caderas o de la espalda, se deben iniciar
sesiones de rehabilitacion mediante fisioterapia.

Oriente a los padres en los temas de ayudas sociales, como es el caso
del IMSERSO (Entidad Gestora de la Seguridad Social para la gestion
de los Servicios Sociales complementarios de las prestaciones del
Sistema de Seguridad Social, y en materia de personas mayores y
personas en situacion de dependencia).

En la tabla 3 se muestra el calendario de revisiones recomendadas para

nifios acondroplasicos con objeto de prevenir problemas de salud, usando
como base la propuesta realizada por Trotter y colaboradores (2005).
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Tabla 2. Cronograma de los logros alcanzados por los nifios acondroplasicos durante los 3 primeros afios de su desarrollo (en gris oscuro se
representan los valores medios; en gris claro la desviacion estandar) (Extraida de Trotter et al., 2005; Pediatrics, 116:771-783).

Logros del nifio N°de Edad en meses
Casos

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 16 18 20 22 24 30 36 42

NN

Controla la cabeza | 117
118

Gira

Se sienta con apoyo 1e

Se sienta solo R

Gatea 119
Intenta incorporarse|| 117

Se pone en ple con 109

ayuda

Se pone en pie solo 120

Anda con ayuda 132

Anda solo 154

Balbucea 95 .
Dice mamalpapa 106

‘Utiliza expresiones 03

de 2 palabras

Usa frases cortas o0
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Tabla 3. Cronograma de revisiones recomendadas para nifios acondroplasicos con objeto de prevenir problemas de salud (X: aconsejable; S:
sujetivo segun la historia clinica; O: objetiva como prueba estandar; R: remitir a especialista; N: neuroimagen; E: ecografia) (Esta tabla ha sido
configurada usando como base la propuesta por Trotter et al., 2005; Pediatrics, 116:771-783).

Prenatal

Diagnosis
E gudio radicgrafico 5 existen sospechas
E gudio fenotipico gl existen sospechas
E gudiar proporeionalidad s existen sospechas
Prusha moleoalar (FGFERS) wer aprt. 1 s diagndstico no exacto

Consejo genético
Irtervencidn temprana X
Riesgos de recurrencia K £ K
Asesor amiento teproductivo
Apoyo familiar
Grupos de apoyo pS X b4 b4 X
Plamificacidn a largo plaza Z Z Z X

Evaluacion meédica
T dlafpesofperimetr o craneal z L |1Z |2 [X] X Ed z £ £ z
Consalta ortopédica
Consulta neuraldgica E |E

Lo

=

Audicidn Z)XR ZR
A daptacidn social 3 3
Consulta odontoldgica
H ahla S0 Efs] =] 50
Evaluacion meédica
FRadiografia pata diagnosis o st £
existen complicaciones (TC, R
del cerelrofespinia cervical)
Polisomnografia £ Cuando se indigue
Adap tacién social
F sicosorial
C ompottamierto v desarrollo 560 50 |50 | 502 50 50 50 50 50
E scuela o o
3 exualidad

54
of ol B
of el B

v
W Olo
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Figura 14. Silla con respaldo y reposapiés regulables en distancia y altura, de forma
que el nifio mantenga la espalda y pies siempre apoyados.

Figura 15. Mobiliario adaptado para permitir mayor comodidad y autonomia personal.

44



La acondroplasia, algo mds que una cuestién de altura.

8. GUIA PARA EL NEUROLOGO.

Las personas acondroplasicas pueden presentar diversos sintomas
gue identifican la existencia de problemas neuroldgicos (Tabla 4). Por ello, se
recomienda se realicen estudios ultrasonicos del cerebro a los 2, 4 y 6 meses
de vida, con objeto de determinar la talla ventricular, especialmente si el
tamafio de la fontanela es anormalmente grande, si el perimetro craneal
aumenta desproporcionadamente o si se desarrollan sintomas de hidrocefalia.
Si es apropiado, considere realizar estudios adicionales de neuroimagen entre
los 6y 12 meses de edad.

Considere la posibilidad de obtener una imagen por resonancia
magnética o por tomografia computerizada de la regiéon del foramen magnum,
en el caso de nifios que muestran signos de compresion medular (ver la
seccion 2.3 - Foramen magnum). La imagen por resonancia magnética debe
incluir la base del craneo, asi como los ventriculos y la médula espinal. La
existencia de hipotonia muscular severa se asocia frecuentemente a una
reduccion del tamafio del foramen magnum, aunque Reynolds vy
colaboradores (2001) descartan dicha correlacién.

Tabla 4. Problemas neurolégicos en 9 nifios acondroplasicos, mayoritariamente
menores de 2 afios (Extraido de Fano y Lejarraga, 2000).

Compromiso

Sintomas Radiologia respiratorio grave
Debilidad de miembros superiores Estenosis del
clonus, apneas centrales, Foramen magnum Si
potenciales evocados (EFM)
somatosensitivos alterados.
Tetraparesia progresiva. EFM Si
Mielomalacia
Debilidad de miembros superiores EFM Si
progresiva.
Hipotonia, hemiparesia, EFM, Mielomalacia,
braquiocrural derecha. Compresion ventral, Si
Union cérvico-
medular
Hipotonia, potenciales evocados EFM Si
somatosensitivos alterados.
Hemiparesia, braquiocrural derecha EFM Si
progresiva
Cuadriparesia, devepe, potenciales EFM, Mielomalacia Sl
evocados somatosensitivos Hipertension
alterados. pu|m0nar
Cuadriplejia aguda postraumatica. EFM No
Edema
Hipotonia, debilidad progresiva, EFM
apneas, potenciales evocados Mielomalacia No
somatosensitivos alterados.
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Evite la intervencion neuroquirtrgica en una hidrocefalia latente, a no
ser que haya un aumento rapido en el tamafio de la cabeza o aumente la
presion intracraneal. Los nifios con acondroplasia corren el riesgo de sufrir
secuelas letales por las anormalidades de la union craneocervical. Los
mejores indicadores de la necesidad de descompresion suboccipital en la
unién cervicomedular incluyen la hiperflexia de los miembros inferiores o
clonus (paralisis en las extremidades superiores y/o inferiores, hormigueo,
etc.), hipoapnea central demostrada por polisomnografia y medidas del
foramen magnum por debajo de los valores medios de los nifios con
acondroplasia. La descompresion del foramen magnum sélo es necesaria
cuando los examenes clinicos, y de imagenes, revelan la compresion de la
médula espinal.

La compresion cérvico-medular es frecuente y potencialmente letal
por complicaciones neurolégicas, por lo que es frecuente recurrir de urgencia
a una intervencion quirtrgica con objeto de realizar una descompresién a
nivel del foramen magnum vy aliviar la presion sobre el cordon cervical
emergente. No obstante, y debido al riesgo que lleva este tipo de
intervenciones, se ha desarrollado un amplio debate sobre su conveniencia
(Ho et al., 2004). Asi, la descompresidn cérvico-medular esta indicada para
los pacientes acondroplasicos con sintomas significativos de compresién del
foramen magnum, como medida para salvar la vida. Ademas, puede eliminar
las apneas profundas, probable causa de muerte subita, y aliviar las
complicaciones neuroldgicas asociadas a la compresion significativa de la
médula espinal. Sin embargo, no hay que olvidar que a pesar de las
alteraciones del foramen magnum y de los signos de compresion del tronco
encefélico, la causa mas frecuente de dificultad respiratoria sigue siendo el
trastorno obstructivo, con o0 sin apnea y con o sin déficit de oxigeno en
sangre.

Pauli y colaboradores (1995) publicaron un estudio en el que se
evalla el riesgo de compresion cérvico-medular, donde se concluye que el
riesgo de mielopatia es elevado y esta presente virtualmente en todos los
niflos con acondroplasia. Por ello, recomiendan llevar a cabo de forma
inespecifica unos cuidados preventivos que incluyan un manejo con
precaucion del cuello, asientos que miren atras en el coche y desaconsejar el
uso de cinturones de seguridad, entre otras medidas. De este estudio se
desprende también que el 7-10% de los nifios con acondroplasia mueren por
compresién cérvico-medular, siendo por tanto fundamental intentar detectar
aquellos con elevado riesgo. Por otro lado, a partir del subgrupo de individuos
a los que se les ha practicado cirugia descompresiva, concluyen que la
hiperflexia o clonus en las piernas, medidas del didmetro del foramen
magnum por debajo de la media y la hipopnea central, permiten predecir el
riesgo en un 97%. A partir de estos resultados, estos autores recomiendan
realizar una exploracion exhaustiva de todos los nifios acondroplasicos y en
caso de que no se detecten factores de riesgo, repetir la exploracién
neuroldgica y respiratoria cada seis meses (hasta los dos afios). Si existe
algun factor de riesgo se debe realizar una resonancia magnética de la unién
cérvico-medular (consultar Sola-Morales y Pons, 2003, para evaluar la
capacidad diagnostica de la tomografia computerizada, resonancia
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magnética, potenciales evocados somatosensoriales y polisomnografia en la
determinacion de la compresién cérvico-medular).

La calidad de vida de los individuos que han sido intervenidos de
descompresion del foramen magnum es similar a la de las personas, del
mismo sexo y edad, que no han sufrido este tipo de problemas. Ademas, la
descompresion ceérvico-medular, con todos los riesgos inherentes a la
intervencién quirdrgica, no parece estar asociada a mayores tasas de
mortalidad o a un aumento en la morbilidad a largo plazo (Ho et al., 2004)

Es frecuente que los nifios acondroplasicos presenten macrocefalia,
consecuencia de distintos factores, pero principalmente de la megaencefalia,
la hidrocefalia y de un crecimiento excesivo del calvario para compensar una
base del craneo pequefia. Sin embargo, la hidrocefalia es debida a un
aumento de la presién venosa, principalmente por estenosis de los foramenes
yugulares, aunque también puede ser por obstruccion del drenaje venoso a
nivel intratoracico, pero en todo caso se trata de una hidrocefalia comunicante
triventricular (Sola-Morales y Pons, 2003). No obstante, DiMario y
colaboradores (1995) han observado que la hidrocefalia puede ser también
causada por la posibilidad de obstrucciones intermitentes y/o progresivas
debidas a cambios morfométricos del cerebro. Estos causan obstruccion de
las cisternas basales por distorsion del tronco encefalico y la obstruccién de
los agujeros de Luschka y Magendie, normalmente sobreimpuesto a una
hidrocefalia comunicante previa.

El grado de dilatacion es variable y muchos nifios tienen hidrocefalia
inicialmente progresiva, aunque posteriormente se compensa y no requiere
tratamiento. Por otra parte, la ventriculomegalia puede corresponder con una
hidrocefalia sintomatica en un 15 a 50% de los casos, que puede llegar a dar
afectacion visual y ceguera irreversible (Sola-Morales y Pons, 2003).

Como la préactica de mielografia es peligrosa en estos pacientes, se
utiliza la resonancia magnética para el diagndstico morfolégico de los
problemas raquideos. Si en un paciente existe un extenso historial de
sintomas en aumento y déficit neurolégico difuso, debilidad creciente o
claudicacién intermitente, trastornos sensitivos o dificultades vesicales o
rectales, lo habitual es encontrar mdltiples areas de estrechamiento debidas a
compresién por espolones artrésicos o protrusiones discales multiples. En
estos casos, se debe proceder a una descompresién posterior (laminectomia)
0 a tratar de corregir quirdrgicamente la hiperlordosis, produciendo una cifosis
dorsolumbar, para disminuir la curvatura y fijar la correccién obtenida por
medio de una estabilizacion posterior o anterior.

9. GUIA PARA EL NEUMOLOGO.

Las dimensiones de la pared toracica son normales en los adultos
cuando se comparan en relacion a la edad o talla, sin embargo esto oculta las
verdaderas medidas del térax 6seo puesto que los cartilagos costales
posiblemente suplen el defecto 6seo. Unicamente el diametro antero-posterior
y el perimetro del térax de los hombres presentan valores inferiores a los
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considerados como estandar (Stokes et al.,, 1988), lo que confiere la
caracteristica forma de térax ancho y estrecho.

El tamafio de los pulmones es pequefio, lo que afecta al crecimiento
alveolar entre los 8 y 12 meses de vida, produciendo frecuentemente una
hipoxemia (Sola-Morales y Pons, 2003). Por otra parte, y aunque el desarrollo
de las costillas no esta tan afectado como en los huesos del craneo, la
musculatura toracica puede tener menor efectividad por la presencia de
alteraciones mecanicas y, junto a la posible hipotonia, contribuir a generar un
volumen corriente bajo, que se normaliza a parir de los 7 afios de edad,
cuando se ajusta la masa corporal (Stokes et al.,, 1990). Asi, Tasker y
colaboradores (1998) evaluaron que la reduccién del volumen corriente,
respecto a los estandares, es entorno al 68% en mujeres y del 72% en
hombres, posiblemente como consecuencia de un hipocrecimiento pulmonar
0 escasa elasticidad (complianza) toracica. En este sentido, Stokes y
colaboradores (1988) han elaborado unas tablas de referencia que permiten
predecir la de capacidad ventilatoria y volumen espirado para adultos
acondroplasicos, segun la siguiente féormula: Medida predicha= intercepcion +
(altura sentado x coeficiente de la altura sentado) + (edad x coeficiente de
edad). Los valores de los coeficientes se dan en la tabla 5.

Tabla 5. Parametros de la ecuacion predictiva de los valores de capacidad ventilatoria
forzada (CVF), volumen espirado en el primer segundo (FEV1) y volumen espirado
forzado entre el 25 y 75% del tiempo de espiracién (FEV25-75) (extraida de Stokes et
al., 1998) (1 pulgada equivale a 2,54 cm.).

Coeficientes

Parametro Edad Intercepcion Altura Edad

(afos) sentado (afios)
(pulgadas)

FvC Hombre -3,56 0,162 0,0666 0,47
(litros)

>25 -0,73 0,162 -0,0466 0,47

Mujer <20 -3,56 0,150 0,0666 0,46

>20 -1,92 0,150 -0,0157 0,46

FEV1 Hombre <25 -2,99 0,137 0,0577 0,41
(litros)

>25 -0,36 0,137 -0,0477 0,41

Mujer <20 -2,99 0,129 0,0577 0,40

>20 -1,46 0,129 -0,0188 0,40

FEV25-75 | Hombre <25 -2,48 0,126 0,0873 0,88

>25 -0,51 0,126 -0,0468 0,88

Mujer <20 -2,84 0,130 0,0873 0,86

>20 -0,42 0,130 -0,0338 0,86
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Las relaciones entre el volumen residual y la capacidad pulmonar
total y entre la capacidad residual funcional y la capacidad pulmonar total son
normales, lo que indica que las fuerzas de capacidad residual funcional y el
volumen corriente son también normales y, por tanto, no es de esperar un
aumento de la rigidez del térax (Stokes et al., 1990).

10. GUIA PARA EL TRAUMATOLOGO.

Seguln Sola-Morales y Pons (2003), las personas acondroplasicas
presentan habitualmente problemas causados por deformaciones Oseas
congénitas, sobrecarga de las articulaciones secundarias a las deformidades
Osea y por crecimiento inadecuado de los huesos.

10.1. Alteraciones de la columna vertebral.

La mala alineacién de la columna vertebral ocurre en el 60% de los
paciente acondroplasicos. Asi, aproximadamente el 34% de estas personas
presentan una cifosis, aunque habitualmente es leve o moderada, mientras
gue entorno al 50% de los mismos sufren de escoliosis (mayoritariamente
leve e inferior a 20°), asociada algunas veces a cifosis (9%). Su deteccion
precoz es importante ya que permite un tratamiento conservador con corsé
ortopédico. Asi, cuando la persona acondroplasica tiene una cifosis entre D11
y L1 superior a 5° Cobb debera colocarse un corsé para reducir la misma y
evitar que, por acufiamiento vertebral, se estructure de forma definitiva
(Gonzélez-Viejo y Hernandez-Morcuende, 2000).

10.2. Estenosis del canal lumbar.

En la acondroplasia, ademas de los huesos largos también esta
afectado el tamafio de los cuerpos vertebrales, el diametro de los arcos
posteriores vertebrales y el foramen magnum, que pueden oprimir de forma
importante las estructuras neuroldgicas adyacentes. Asi, el area del canal
lumbar se encuentra reducida en un 39% a nivel de L1, y en un 27% a nivel
de L5 (Hunter et al., 1998). Sin embargo, la estenosis del canal lumbar afecta
en el 98% de los casos a L2-L3 y, menos frecuentemente, a L3-L4 (61%) o a
L1-L2 (58%) (Thomeer y van Dijk, 2002).

Los sintomas de su presencia suelen ser dolor en las extremidades
inferiores 0 en la parte baja de la espalda (puede expresarse en forma de
dolor neumético o de pardlisis). Si se presenta como compresiéon medular
avanzada, a parte del dolor, puede aparecer descoordinacion (ataxia),
incontinencia, hipotonia y hormigueo. Con la edad, se puede producir una
degeneracion discal que estreche el espacio discal y se produzca la
formacion de osteofitos que reduce mas el espacio y crea una compresion del
canal vertebral y en el foramen articular (Sola-Morales y Pons, 2003).
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El tratamiento es la laminectomia a nivel de la lesidn, aunque
también se ha ensayado el ensanchamiento del diametro interapofisolaminar
sin laminectomia (Thomeer y van Dijk, 2002). Streeten y colaboradores (1988)
indican que la intervencion produce mejoras en un 88% de los casos, pero es
importante realizar estudios uroldgicos previos a la cirugia, puesto que el 80%
de los pacientes presentan complicaciones de este tipo.

10.3. Otras deformidades.

Sola-Morales y Pons (2003) relacionan diferentes defectos Gseos
susceptibles de correccién ortopédica y cuyo tratamiento debe ir acompafado
de un proceso de rehabilitacién exhaustivo:

- Deformidad en flexién en la extremidad distal humeral.

- Deformidades tibiales asociadas a genu recurvatum y torsion lateral. Es una
lesién secundaria al crecimiento del peroné que aparece normalmente en el
paso de la adolescencia a la fase adulta.

- Deformidades del pie (en varo con bloqueo de la pronacién), corregibles
inicialmente con plantillas ortopédicas.

- Contractura en flexion a la altura de la cadera que aumenta con la edad. Es
habitual la coxa valga, con un angulo medio de 162°. La coxa vara es poco
frecuente.

- Artrosis degenerativas preferentemente a nivel del margen anterior de la
columna vertebral.

- Meralgia parestésica que produce dolor a nivel de cadera y rodillas. La
lesion se trata a nivel espinal.

- Derrames articulares e hiperlaxitud ligamentosa que responden bien a
tratamientos conservadores.

10.4.  Alargamiento de extremidades.

La mejor integracion social, a través de proporcionar una talla
corporal que permita superar barreras fisicas y arquitectonicas que limitan el
desarrollo social del individuo, es el motivo béasico del alargamiento de
extremidades (eliminando o reduciendo su grado de minusvalia). A este
motivo se afiade el mejorar la funcionalidad, especialmente marcada por las
limitaciones impuestas por las deformidades del esqueleto (genu varo, genu
valgo, hiperlordosis, etc.), cuya correccion es una parte imprescindible en el
tratamiento quirirgico de estos pacientes. No es menos importante el
aumento de la autoestima del paciente al considerar éste que mejora su
propia imagen personal.

50



La acondroplasia, algo mds que una cuestién de altura.

El proceso de alargamiento de los segmentos éseos en la acondroplasia
ha pasado de ser una practica experimental a consolidarse como un
procedimiento terapéutico bien definido y una alternativa muy realista. Las
técnicas de alargamiento 6seo se remontan al siglo XIX con las descripciones
realizadas por Von Langenbeck (1869), Hopkins, Penrose (1989), y Von
Eiselberg (1897). El tratamiento moderno del alargamiento 6seo se inicia en
1904 con el trabajo de A. Codivilla (Bolonia, Italia), quién realizaba una
osteotomia y por medio de un clavo de traccién, colocado en el calcaneo a
través de un yeso, realizaba alargamiento para tratar coxa vara. En 1921,
Putti (Italia) describi6 una osteotomia, con un minimo trauma, y un
alargamiento progresivo controlado usando un aparato unido a los clavos
llamado Osteoton, con una elongacion media de 7 a 12 cm. No obstante, es
Gavril A. llizarov (Kurgan, Rusia) a quien se le considera el pionero en el
estudio de la biologia 6sea y regeneracion de partes blandas. Su técnica fue
empleada inicialmente en 1951 para el tratamiento de defectos déseos en
tuberculosis, y estaba disefiada para estimular el potencial bioldgico de los
tejidos y conseguir formacion de nuevo hueso por distraccién. Su aparato
permitia la correccion de deformidades multiplanares y multidireccionales. Sin
embargo, su trabajo permanecié desconocido en Occidente, donde se
empleaba la técnica descrita por Wagner, utilizando un fijador monolateral.
Esta Ultima no ofrecia ninguna ventaja, con excepcion de la movilizacion
temprana, ya que requeria un mayor nimero de intervenciones quirdrgicas al
hacer una gran disrupcion de las partes blandas y producia muchas
complicaciones tardias. Posteriormente, De Bastiani (Verona, ltalia) y
Cafiadell (Pamplona, Espafia), aplicando las ideas de llizarov, utilizaron un
fijador dinamizable unilateral, que tenia la ventaja de comprometer en menor
grado las partes blandas (Arango-Luque et al., 1999). Todo ello, dio lugar a
un importante desarrollo de los estudio en la elongacién 6sea.

En relacion a la acondroplasia, las caracteristicas fisicas y
morfolégicas de estas personas permiten que se den una serie de
circunstancias que favorecen los métodos de elongacion (es mas asequible el
alargamiento de un miembro de un acondroplasico que el de un individuo sin
alteraciones del crecimiento), principalmente debido a la gran laxitud de los
tejidos y a la hipertrofia de las partes blandas que presentan los
acondroplasicos.

Es importante aclarar que no todas las personas con acondroplasia
deben ser sometidas a una intervencién de alargamiento 6seo, ya que en
determinados casos esta incluso contraindicada, con un alto riesgo de
empeoramiento de su condicién fisica y grado de minusvalia tras la
intervencién. Sin embargo, aquellas personas que lo soliciten deben ser
informadas de forma realista y detallada de las caracteristicas de los
procedimientos, resultados obtenidos, riesgos y complicaciones de la
intervencién, y si sus condiciones personales le permiten entra dentro del
protocolo de elongacion global de las extremidades. El traumatdlogo no debe
olvidarse nunca que el alargamiento de extremidades debe tener como
objetivo principal disminuir o eliminar las limitaciones que sufre el paciente y
facilitar su integracion social, y no ser la causa de un aumento de su grado de
minusvalia por estar la intervencién contraindicada desde un principio, siendo
previsibles sus consecuencias por las caracteristicas concretas del paciente.
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En todo caso, la intervencion ha de ser realizada por un equipo altamente
experimentado y que sea parte de una unidad multidisciplinar de referencia
sobre patologias del crecimiento.

Para llevar a buen puerto un proceso de elongacion 6sea hay que
tener en cuenta las siguientes premisas:

a) Suministrar al paciente Informacion real sobre las ventajas e
inconvenientes del proceso.

b) Seleccion adecuada de los pacientes.

¢) El alargamiento 6seo es un tratamiento complejo y de larga duracion.
Es preciso asegurar la maxima colaboracion por parte del nifio y su
familia.

d) Es necesario la estrecha cooperacion entre pediatria, psicologia,
cirugia ortopédica y rehabilitacién. Esto ultimo es fundamental.

e) Si se plantea el alargamiento, hay que completarlo con la elongacion
de los miembros superiores (himeros) y no cefiirse exclusivamente a
los miembros inferiores.

f) La edad recomendada para llevar a cabo las elongaciones oscila
entre los 8 y los 12 afios, dependiendo de la madurez del nifio.

Existen pocas contraindicaciones para el alargamiento de las
extremidades en los acondroplasicos y basicamente se pueden agrupar en
dos tipos: (i) las de caracter médico y (ii) la edad. En pacientes que superan
los 20 afios se plantean problemas de consolidacion del hueso alargado, por
lo que se desaconseja la practica de grandes elongaciones Oseas. La
protocolizacién del alargamiento de extremidades supone, por una parte, una
valoracién preoperatoria que incluye estudios a nivel genético y hormonal, de
ausencia de contraindicaciones de caracter sistémico, valoraciones de tipo
ortopédico (considerar la alineacion axial y otras posibles alteraciones
articulares) y, lo mas importante, una valoracioén de caracter psicolégico. Es
decir se requiere un estudio multidisciplinario (pediatras, endocrinos, cirujanos
ortopédicos, rehabilitadores, psicélogos y psiquiatras) con objeto de valorar
de forma integral la problematica de la persona y los efectos de la
intervencion.

Los aspectos psicolégicos y psiquidtricos en la valoracion
preoperatoria son de importancia capital, no so6lo por el impacto sobre la
persona que sufre de talla baja, sino porque las técnicas de alargamiento de
extremidades son dolorosas y requieren de una gran paciencia por parte del
paciente (y la familia) y un alto compromiso o motivacién en el cumplimiento
de los objetivos terapéuticos. Se ha de evaluar concienzudamente la
condicion de la persona, su personalidad, estado emocional y expectativas.

Por otro lado, en el éxito de la elongacion es tan importante, 0 mas
que la propia intervencién quirirgica, el desarrollo de un estricto programa de
rehabilitacién, perfectamente coordinado con las intervenciones. Este debe
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comenzar a desarrollarse desde el momento mismo en el que los
traumatologos y rehabilitadores determinen que el paciente ha pasado el
postoperatorio. Es decir, cuanto antes y de forma continuada.

10.4.1. Métodos de alargamiento y caracteristicas.

En las tablas 6 y 7 se resumen las caracteristicas mas significativas de
los tres métodos existentes de alargamiento 6seo y de los fijadores utilizados
en cada uno de ellos, haciendo hincapié en los resultados obtenibles y las
complicaciones que se pueden presentar durante el proceso.

10.4.2. Procedimiento quirdrgico.

Seguidamente se describen cada uno de los procesos quirdrgicos a
que son sometidos los pacientes para conseguir la elongacién global de las
extremidades (segun se detallan en ICATME, 1996). Es evidente que estos
procesos seran en gran parte dependientes de las caracteristicas de los
pacientes, pero se intentara describir, de forma lo méas generalizada posible y
sin entrar en excesivo detalle, las técnicas quirirgicas desarrolladas para el
alargamiento de huesos por el Dr. J.M Vilarrubias y su equipo (Instituto
Dexeus, Barcelona). Hasta 1995, con esta técnica se habian practicado
elongaciones en mas de 500 pacientes, de los cuales 150 estaban afectados
por talla baja, principalmente por acondroplasia (se desconoce el grado de
éxito y el nimero y tipo de complicaciones encontradas durante los
alargamientos).

a) Alargamiento de tibias.

El proceso de alargamiento de los acondroplasicos siempre se inicia
con la elongacién simultanea de ambas tibias. La intervencién dura
aproximadamente 90 minutos y se puede realizar tanto con anestesia epidural
como general.

Todos los pasos de la intervencién son realizados mediante minimas
incisiones que no superan los 2,5 cm. de longitud, y siempre se efectda un
control mediante el intensificador de imagenes de Rx (la exposicién no supera
los 50 segundos en la mayoria de las intervenciones).

Se da comienzo a la intervencién colocando un pequefio clavo desde
el peroné hacia la tibia para evitar luxaciones del tobillo durante el
alargamiento. Seguidamente se practica una reseccion de 1 cm. del peroné a
nivel de su mitad inferior. Sin realizar este paso es imposible conseguir una
elongacion del segmento tibial. A continuacién, se colocan dos clavos
roscados en cada uno de los extremos del hueso, siempre respetando el
cartilago de crecimiento para poder permitir el crecimiento fisiolégico del
hueso. Se efectian unos pequefios cortes escalonados en el tendén de
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Aquiles para que no se produzcan deformidades tanto en el plano frontal
como lateral. El proceso termina colocando una proteccion de escayola que
mantendra el tobillo en posicion correcta durante el alargamiento.

Una vez finalizada la intervencion se coloca un fijador externo
monolateral (Figura 16), adaptado a los clavos, corrigiendo las desviaciones o
retracciones de este fuerte tendén y evitar posiciones anémalas del pie. El
paso final es realizar un corte en el hueso de la tibia, a través de una pequefia
incision de 1 cm., de forma que se produzca una fractura transversal en la
zona superior del hueso, justo por debajo de los clavos situados en el extremo
superior del mismo.

Figura 16. Fijador monolateral de aluminio tipo monotubo. Este aparato esta disefiado
para mantener una estabilidad axial y rotacional compartiendo la carga con el hueso en
el plano axial (extraido de Arango-Luque et al., 1999).
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Tabla 6. Procedimientos utilizados en el alargamiento 6seo, asi como sus resultados y
complicaciones.

Método Procedimiento Resultados Complicaciones Fijador

De Alargamiento La media de La secuenciacion en | Orthofix
Bastiani simultaneo de tibia alargamiento en las intervenciones
y fémur de un pie y las extremidades obliga al paciente a
luego del otro, inferiores es de 20- | completar el alarga-
mediante una 25 cm. No son miento, con el riesgo
condrodiastasis y partidarios del de que se presenten
callostasis. alargamiento de complicaciones
los humeros. médicas o
psicoldgicas.
llizarov Consiste en el La media de La secuenciacion en | llizarov
alargamiento de la alargamiento en las intervenciones
tibia de un pie y el las extremidades también obliga al
fémur del otro inferiores es de 30 paciente a completar
simultdneamente, cm.yde9ail4cm. | el alargamiento,
seguido por la tibia en las corriéndose el riesgo
y el fémur restante. En | extremidades de que se presenten
algunos casos se superiores. complicaciones.

alargan simulta-
neamente ambas
tibias y luego los
fémures. Se alargan
los humeros de forma

rutinaria.

Vilarrubias | Consiste en el La media de Wagner
alargamiento alargamiento en modificado
simultaneo de ambas las extremidades o fijador
tibias seguido de inferiores es de 30 monolateral
ambos fémures, cm.yde9al4cm. gue permite
separados por un en las un alarga-
intervalo de tiempo extremidades miento
dependiente de las superiores. maximo de
condiciones fisicas y 15 cm.

psicoldgicas de
individuo. Utiliza la
técnica ICATME y la
corticotomia de
llizarov. Aplican
tenotomia
(percutanea) de forma
rutinaria.
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Tabla 7. Tipos de fijadores utilizados en los alargamientos éseos.

Fijador

llizarov

Intramedular

Fecha 1972 1970 1987 En desarrollo

Descripcion | Fijador externo Fijador externo Fijador externo Sistema
uniaxial. Consiste multiaxial. uniaxial. implantable
en una estructura Consisteen 4 6 Consiste en una | que parece
metalica unilateral mas anillos estructura una especie
y alargada, de (completos e unilateral, de clavo fijado
base cuadrangular, | incompletos) que | cilindrica, que con tornillos.
que se introduce y circunda la en sus extremos | Dispone en un
es movilizada extremidad y la puede ser extremo de un
dentro de una mantienen en articulada con motor que
vaina de igual tensién con agujas mas determina un
forma. pequefios gruesas (6 mm) | alargamiento

alambres (1,5 a que atraviesan progresivo. Se
1,8 mm) que s6lo una cara de | controla
atraviesa la extremidad y externamente
diferentes caras es fijada al por telemetria.
de la extremidad. | hueso.

Ventajas Simplicidad. Gran versatilidad. | Mayor Permite un
Eliminacion precoz | Permite corregir versatilidad que | alargamiento
de los fijadores deformidades el Wagner, pero | continuo.
externos. rotacionales y menor que el

realizar llizarov. Permite
alargamientos corregir
simultaneos, deformidades
proximales y angulares.
distales, del

mismo hueso.

Desventajas | Mayor numero de Mayor curva de No permite la Requiere de
intervenciones aprendizaje. correccion de un didmetro
quirdrgicas. deformidades adecuado en

rotacionales. la cavidad
medular del
hueso.
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b) Postoperatorio y elongacién.

El postoperatorio inmediato no es méas doloroso que el de otra
intervencién ortopédica y las molestias se controlan habitualmente con
analgésicos comunes. Debe controlarse la movilidad, coloracién y sensibilidad
de los dedos y la postura de las rodillas, que no debe ser en flexion.

Transcurridas 24 horas de la intervencion se procede a la primera
elongacion, que se efectla girando una rueda situada en el extremo del
fijador externo (Figura 17). El mecanismo es muy sencillo y puede ser
realizado por cualquier familiar, incluso por el propio paciente. Se alarga 1
mm cada 24 horas. Esta velocidad de alargamiento es la habitual en estos
procesos, aunque en algunos casos puntuales, y tras ver el primer control
radiologico, se puede aumentar un maximo de 2 mm por dia segun la
formacion 6sea que aparezca.

Durante la hospitalizacion, que suele ser de tres dias, el personal de
enfermeria ha de instruir al paciente y sus familiares de como se deben
realizadas las curas diarias, con la finalidad de evitar infecciones de las
heridas.

Los controles radiolégicos se efecttan mensualmente. Para una
elongacion de tibia de 15 cm. se necesitan 5 meses y para obtener una
formacion 6sea adecuada entre 3 y 5 meses mas.

Una vez se ha completado la formacién ésea se procede a la
extraccion de los aparatos, y para poder hacer una correcta limpieza de los
orificios se somete al paciente a una ligera sedacion. Tras la retirada de los
fijadores se colocan unas largas escayolas protectoras, durante 2 meses, con
las que el paciente podra iniciar la deambulacion cuando se estime
conveniente. Terminado el periodo de escayolas, se comienza la
recuperacion funcional de las extremidades inferiores. Durante esta fase el
paciente debe recuperarse de la gran atrofia muscular producida por el
reposo articular y debe adaptarse a su nuevo centro de gravedad. Para ello,
se ha de reeducar la marcha y los movimientos automaticos. Es de mucha
ayuda la practica de la natacién y la bicicleta estatica. El programa de
rehabilitacién debe iniciarse de inmediato, ya que de él dependera en gran
medida el éxito de las elongaciones y la recuperacion adecuada de su tono
muscular y grado de movilidad.

c) Alargamiento del fémur.

Una vez lograda la recuperacion funcional tras el alargamiento de las
tibias, se puede optar por el alargamiento de ambos fémures y himeros. Si el
tamafio del humero es aln excesivamente pequefio, es preferible realizar
primero la elongacién femoral. Es importante saber que con el alargamiento
de los fémures se logra reducir la hiperlordosis lumbar, con lo cual se
previene la grave aparicion de sintomatologia neurolégica derivada de la
estenosis del canal.
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La intervencion dura aproximadamente una hora para ambos
fémures y se puede realizar tanto con anestesia epidural como general. La
técnica es muy similar a la descrita para la elongacion de las tibias, pero al
tratarse de un solo hueso es mas sencilla.

Se inicia la intervencién colocando los clavos roscados en los
extremos de los huesos, respetando los cartilagos de crecimiento. A
continuacion se practica una incision de 2,5 cm. en la cara externa del muslo,
a nivel del tercio superior, y a través de ella se efectdan unas incisiones
transversales en la aponeurosis de la fascia lata. Seguidamente se procede a
efectuar en esta misma zona el corte del hueso, siempre bajo control de
intensificador de imagenes de Rx.

El proceso quirdrgico finaliza con la adecuada colocacion de los
fijadores (Figura 17) y unas pequefias incisiones para descargar la tension de
los musculos aductores y del recto anterior.

d) Postoperatorio y elongacién.

La elongacion se inicia a las 24 horas de la intervencion quirurgica.
La velocidad de elongacion es igual que en el proceso descrito para las tibias,
1 mm por dia, consiguiéndose un alargamiento de 3 cm. por mes (Figura 17).
El proceso de limpieza y curas diarias de los orificios de los clavos es también
el mismo.

La rehabilitacién difiere de la realizada en la elongacion de las tibias,
ya que no permite realizar la flexion de las rodillas mas de 20 6 30 grados,
para evitar la subluxacién de las mismas y la retraccion en flexo. Sin
embargo, se permite y de hecho es recomendable, la bipedestacién y la
deambulacién durante todo el proceso de elongacion femoral. Esto ayuda a
acostumbrase progresivamente a la nueva estatura y a modificar la
hiperlordosis lumbar, que es uno de los objetivos del alargamiento femoral. A
la mayoria de los pacientes que presentan hiperlordosis lumbar, esta se les
reduce en un 30 6 40%, lo cual es muy importante para el futuro de su
columna.

Para alcanzar los 15 6 17 cm. de elongacion se requiere un periodo
de tiempo similar al caso de las tibias. Una vez finalizada la elongacion, varia
mucho el tiempo de consolidacién del hueso, pero suele oscilar entre 3y 5
meses.

Todas las técnicas de recuperacién funcional y fisioterapia dirigidas a
mejorar el tono muscular, la propiocepcion, la reeducacion de la marcha, etc.,
son muy beneficiosas de cara a la recuperacion global del paciente,
especialmente en aquellos que iniciaron el alargamiento a una edad superior
alos 15 afios.
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Figura 17. Técnica ICATME para la elongacion del fémur (extraida de Gémez-Prat et
al., 2001).

e) Alargamiento del humero.

Esta fase es la méas sencilla y cémoda para el paciente. Sin
embargo, el cirujano debe tener méas precision en la colocacion de los clavos
que se sitlan justo por encima del codo. Una vez realizada, los pacientes
suelen adaptarse a la perfeccion a la vida cotidiana mientras llevan los
fijadores en los humeros.

Se estima necesario la elongacion de los humeros en aquellas
personas acondroplasicas que se han sometido a un proceso de alargamiento
de las extremidades inferiores. Por las caracteristicas de la acondroplasia, el
segmento humeral es especialmente corto (de 4 a 6 cm. mas corto que el
antebrazo), lo que hace que en algunas circunstancias el paciente vea muy
limitada la realizacion de funciones tan importantes como ponerse unos
calcetines o atarse los cordones de los zapatos, e incluso realizar su higiene
personal.

La intervencién quirdrgica dura aproximadamente media hora para
cada himero y se realiza siempre bajo anestesia general. Es similar a la
intervencién realizada en los fémures, no siendo necesario practicar
tenotomias, y al colocar el fijador se procura aumentar la extension del codo
que en la mayoria de los acondroplasico se encuentra limitada.

f) Postoperatorio y elongacion.

Después de la intervencion, solo se necesitan 48 horas de
hospitalizacién. Al dia siguiente, el paciente debe ser capaz de realizar la
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mayoria de los movimientos del antebrazo y casi todos los del brazo. Debe
comer y asearse casi sin ayuda.

La elongacion se realiza de forma idéntica a los casos anteriores, 1
mm al dia, y solo se requiere rehabilitacion al principio para poder recuperar
toda la movilidad del codo y del hombro. Durante todo el periodo de
elongacion los pacienten asisten con normalidad a clases y pueden efectuar
todos los movimientos. Lo Unico que se limita es la practica de educacion
fisica y deportes por precaucion ante la posibilidad de caidas y golpes a los
fijadores externos.

Habitualmente los alargamientos de himeros son de 9 a 11 cm. y el
tiempo que se requiere hasta retirar los fijadores es de 7 a 9 meses.
Posteriormente se requiere cierta precaucion hasta que el hueso formado
adquiere la consistencia normal.

10.4.3. Riesgos y complicaciones.

Como en cualquier procedimiento quirdrgico, las intervenciones de
elongacion de extremidades no estan exentas de ciertos riesgos y de alguna
complicacion. Los riesgos son los de todas las intervenciones de cirugia
ortopédica, tales como la embolia pulmonar, lesiones neurolégicas o
vasculares periféricas, infeccion de las heridas quirirgicas y los riesgos que
se asocian a la anestesia general o epidural. Sin embargo, estos riesgos
ocurren en menos de un 1% de los casos.

Las complicaciones propias del procedimiento de elongacién son
varias y la mayoria pueden resolverse de una forma facil durante el
alargamiento, aunque otras requeriran una nueva intervencion quirdrgica para
resolverlas. Las mas frecuentes son las desviaciones del eje del hueso que
se esta alargando, lo cual se soluciona normalmente realineando el fijador
externo. En ocasiones la desviacién ocurre después de haber retirado el
fijador, pero si el hueso es todavia elastico puede corregirse con escayola. Si
esta totalmente formado debe realizarse una nueva intervencion quirGrgica
para su correccion.

Otra complicacién, no poco frecuente, es la rigidez parcial de alguna
articulacion, especialmente la rodilla y cadera, después del alargamiento
femoral, por los que debe insistrse mucho en la rehabilitacion.
Ocasionalmente se ha observado tendencia a la luxacion de la rétula, también
tras el alargamiento femoral, debiéndose corregir mediante operacién. La
subluxacion de la cadera se asocia a una displasia acetabular preexistente.

Rara vez ocurre la falta de formacién de hueso en el trayecto de
elongacion. Si esto sucede, se debera proceder a una nueva intervencion
para realizar injerto 6seo en la zona de elongacién. Finalmente, hay que
comentar la posibilidad de aparicion de algunas complicaciones menores
como las estrias cutaneas, las ufias encarnadas del primer dedo del pie,
dedos en garra y las infecciones superficiales de los orificios de los clavos.
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Esto ultimo es importante notificarlo cuanto antes para evitar que profundice
la infeccién.

El porcentaje de aparicion de complicaciones aumenta con la edad
del paciente (mas de 14 afios), especialmente en aspectos relativos a
incidencias asociadas al fémur, problemas del callo, problemas articulares y
cirugias adicionales. Los segmentos de los pacientes de 14 o méas afios
presentan indices de maduracion mayores que los segmentos de pacientes
mas jovenes. La consolidacion del callo de los pacientes mayores de 29 afios
tarda el doble que en los menores de 12 afios. A partir de los 19 afios hay un
mayor retardo en la consolidacion. Por otro lado, los segmentos donde se
realiza una osteotomia metafisaria tienen una incidencia significativamente
mayor de complicaciones totales y cirugias adicionales que en fémures con
osteotomia diafisaria.

En los pacientes acondroplasicos las partes blandas oponen poca
resistencia a la distraccion progresiva ya que, a diferencia de otros
acortamientos congénitos, la afeccion radica fundamentalmente en el hueso y
no en las partes blandas que lo rodean. Los musculos de los acondroplasicos
son proporcionalmente mas largos que los huesos cuando se comparan con
los sujetos normales. Por otro lado, los estudios arteriograficos antes y
después de las elongaciones en pacientes acondroplasicos muestran que los
vasos son serpenteantes antes de la elongacion y rectos después de la
distraccion.

10.4.4. Duracion total del proceso de alargamiento.

La modernizacién de las técnicas ha permitido reducir el tiempo de
hospitalizacion, aunque la duracién del procedimiento completo depende del
alargamiento planificado y de las complicaciones que puedan surgir, siendo
generalmente superiores a los dos afios (de 30 a 40 dias por cada centimetro
alargado).

10.4.5. Comportamiento de la piel durante el alargamiento.

La extension longitudinal de la piel durante el alargamiento de las
extremidades inferiores no ocurre sélo en la porcion alargada de hueso entre
los fijadores, sino que también tiene lugar en las uniones con las rodillas y
tobillos. La longitud perimetral de las piernas disminuye y el volumen de tejido
blando no aumenta en proporcion al incremento en longitud de las
extremidades. El volumen de tejido blando comienza a aumentar en la regioén
central de las piernas después de que estas hayan aumentado un 30% en
longitud, alcanzando un incremento del 10% en volumen al final del proceso.
Es decir, existe una respuesta de extension del tejido blando, posiblemente
como consecuencia de la rizomelia y la hipertrofia de las partes blandas,
previa a la formacion de nuevo tejido, al menos durante la fase inicial (Hiraki,
et al., 2006).
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11. GUIA PARA EL ANESTESISTA.

Es importante recalcar que aunque existen toda una serie de
generalidades que definen las patologias asociadas a la acondroplasia, cada
caso hay que afrontarlo de forma individualizada. En este sentido, el manejo
de la via aérea en el paciente afectado por acondroplasia puede ser dificil,
debido a la posible presencia de macroglosia, hipertrofia amigdalina,
hipoplasia faringea y laringea, hipoplasia de fosas nasales, hipoplasia de
maxilar y mandibula desproporcionada (Coca et al., 1995; Krishnan et al.,
2003). La ventilacién con mascarilla puede verse afectada por la presencia de
un maxilar corto, con una mandibula y una lengua grandes que dificultan el
sellado correcto. La estructura de la caja toracica y la baja capacidad residual
de los pulmones pueden exigir grandes esfuerzos para mantener la
ventilacion manual. La disminucién de la capacidad residual funcional y el
volumen de cierre elevado predisponen a la hipoxemia y a las atelectasias vy,
ademas, reducen el margen de seguridad que concede la preoxigenacion
durante una induccion de secuencia rapida.

Se han descrito problemas de intubacion debidos principalmente a la
deformidad craneofacial y a la fusién prematura de los huesos de la base del
créneo, lo que conduce a una limitacion de la extension cervical.

En la evaluacién preoperatoria es importante valorar: (i) la estabilidad
cervical, por la frecuencia con que estos pacientes presentan estenosis del
foramen magnum y subluxacién atloaxoidea; (ii) las posibles dificultades para
el manejo de las vias aéreas, ya que especialmente los nifios pueden sufrir
obstruccion de las vias aéreas superiores después de una sedacion o de la
induccién de la anestesia (la induccién por inhalacién de sevoflurano o con
halothano es una alternativa segura). Por esto Ultimo, se debe realizar un
examen fisico que sirva para evaluar la apertura bucal, el tamafio de la lengua
y mandibula, la movilidad cervical y la posicion de la laringe (Coca et al.,
1995). La hiperextensién del cuello durante la intubaciéon debe ser evitada
para disminuir al méximo el riesqo de traumatismo medular cervical 0 se
deben usar aparatos que consigan la estabilizacion cervical (halos tractores o
collarines).

Se recomienda tener en cuenta los siguientes factores para el
manejo intraoperatorio: (i) debe evitarse la sedacién en caso de potencial
obstruccion de la via aérea superior (se aconseja como una premedicacion
anticolinérgicos, especialmente si existen secreciones excesivas, se
sospecha intubacion dificil o se ha previsto intubacion con fibrobroncoscopio);
(i) la disminucién de la capacidad residual funcional y el volumen de cierre
elevado predisponen a la hipoxemia y a la atelectasia, lo que obliga a un
seguimiento de la S0, y del Pef-COy; (iii) la administracion de bloqueadores
neuromusculares debe retrasarse hasta obtener una ventilacion satisfactoria
con mascarilla facial; (iv) se deben usar mecanismos que proporciones
estabilidad cervical para evitar la hiperextension del cuello durante la
intubacion endotraqueal y prevenir asi el riesgo de lesion medular cervical (se
han descrito signos de compresion medular y muertes por seccion medular
durante la intubacién); (v) puede ser dificil la visualizacién de la laringe, por lo
que es recomendable la utilizacién de un laringoscopio con mango corto; los
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métodos para la intubacion traqueal dificil incluyen la intubacion con el
paciente despierto, el uso de fibrobroncoscopio y la palpitacion directa de la
epiglotis seguido de intubacion ciega naso u orotraqueal (en nifios puede ser
adecuada la intubacion transnasal con fibrobroncoscopio con el paciente
respirando espontdneamente bajo anestesia general inhalatoria, pero hay que
tener en cuenta la posible existencia de adenoides hipertroficas). Otra
alternativa es la intubacion retrograda con una guia pasada a través de la
membrana cricotiroidea; en pacientes con cuello muy corto y con movilidad
limitada y deformidad toracica importante es recomendable la presencias de
personal especializado en traqueostomia, por si fuese necesario; (vi) se debe
disponer de una variedad de tubos endotraqueales de un tamafio inferior al
previsto antes de la induccién a la anestesia (Tabla 8); (vii) el uso de
mascarilla laringea puede ser una alternativa a la intubacion orotraqueal,
teniendo en cuenta que la macroglosia puede dificultar su insercién (Coca et
al., 1995; Sisk et al., 1999; Krishnan et al., 2003).

El acceso intravenoso también puede presentar problemas,
especialmente en los nifios. La canulacion venosa periférica es dificil por la
obesidad y laxitud de la piel y del tejido subcutaneo (Mayhew et al., 1986;
Coca et al., 1995). La canulacion de la vena yugular interna puede ser muy
complicada o imposible en pacientes con cuello muy corto, escoliosis cervical
o sistemas de estabilizacion cervical. La canulacion de la vena subclavia
también es dificil, especialmente en personas con cifoscoliosis o
deformidades en la zona superior del térax. Asi, Coca y colaboradores (1995),
en caso de ser necesario acceder a una vena central, recomiendan canular la
vena subclavia y si no es posible la vena femoral.

Por otro lado, la aplicacion de anestesia regional es especialmente
complicada debido a las alteraciones esqueléticas de estos pacientes.
Ademas, algunas secuelas neuronales debidas a alteraciones medulares
pueden ser achacadas a estas técnicas anestésicas. No obstante, técnicas
regionales como subaracnoidea y epidural se wusan con pacientes
acondroplasicos sin que tengan secuelas neurolégicas (Coca et al., 1995;
Morrow y Black, 1998). En el caso de la epidural, existe un importante riesgo
de puncioén accidental de la duramadre por la disminucion del espacio epidural
y puede dificultar la colocacion del catéter (Coca et al., 1995).

Tabla 8. Calibre de tubos traqueales recomendados en funcién del peso del paciente
(Extraido de Coca et al., 1995).

Peso (en Kg.) Didmetro interno del tubo (mm)

6-15 45-50
20-30 55-6,0
Mas de 30 65-7,0
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En las pacientes acondroplasicas gestantes, la desproporcion
pélvico-cefélica obliga a la realizacion de ceséareas, principalmente porque la
pelvis materna es pequefia y estrecha y ademas presentan lordosis lumbar
severa. En estos casos se deben tomar las precauciones habituales para
disminuir el riesgo de aspiracion pulmonar (ayuno, antagonistas H,, antiacidos
de accién local, etc.), particularmente si se sospecha cierta dificultad para
intubar. Resulta necesario tener en cuenta la funcion pulmonar ya que esta
puede estar alterada debido a la marcada disminucion de la capacidad
residual funcional por la escoliosis y la presencia de un utero gravido (la
distancia de la sinfisis pubiana a la apdfisis xifoides es un 25% menor que en
las pacientes de desarrollo normal). Por ello, antes de realizar la cesarea se
recomienda obtener una gasometria arterial para valorar la funcion
respiratoria. También es importante prevenir la compresién aortocava para
evitar la hipotensién (Coca et al., 1995). Se recomienda la anestesia general.

La estenosis del foramen magnum y del canal medular exige la
descompresion quirdrgica cuando existen sintomas neurolégicos. Las
complicaciones asociadas a esta técnica neuroquirirgica comprenden el
embolismo aéreo, la isquemia o infarto del tronco encefélico y/o de la médula,
la pardlisis del plexo branquial y el edema de la lengua. Asi, existe un menor
riesgo de embolismo aéreo y de hipotension en la posicion quirargica en
decubito prono (mas incébmoda para el cirujano) que en sedestacion. No
obstante, si se decide realizar la intervencién en sedestacion, sera obligatoria
la cateterizacién de la auricula derecha, ya que se debe disponer de medios
faciles de aspiracion de los émbolos gaseosos tras un diagnostico precoz
(Coca et al., 1995).

Se piensa que la isquemia de la médula y del tronco encefélico se
debe a la extrema flexion del cuello, a la edematizacién del tejido neuronal o a
alteraciones en el aporte sanguineo por la manipulacién quirdrgica. Segun
Coca y colaboradores (1995) el wuso de potenciales evocados
somatosensoriales puede ayudar, ya que un cambio en el periodo de latencia
actia de aviso respecto a las alteraciones de la perfusiéon medular. Sin
embargo, pueden darse casos de isquemia e infarto medular sin que ocurran
alteraciones en los potenciales evocados durante la intervencion. Incluso,
farmacos como el isoflurano pueden alterar los potenciales evocados y
enmascarar los cambios que ocurre con la isquemia.

También, la pardlisis del flexo braquial se ha asociado con una
incorrecta sujecion de los hombros durante la cirugia de larga duracién en
posiciéon de sedestacion, por los que es recomendable el uso de mecanismos
de soporte de los hombros y el codo. Ademas, la razén del edema de lengua
es desconocida, pero la anatomia alterada de estos pacientes, unida a la
flexion extrema del cuello, pueden contribuir al desarrollo de obstrucciones
linfaticas y venosas en la lengua (Coca et al., 1995).
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12. GUIA PARA EL MEDICO REHABILITADOR.

El médico rehabilitador, asi como el fisioterapeuta, desempefian un
papel muy importante cara a mejorar la calidad de vida futura de los nifios y
adultos acondroplasicos. Es importante que los nifios sean tratados desde
muy temprano por fisioterapeutas y médicos rehabilitadores con experiencia
en acondroplasia, ya que gran parte de los problemas que pueden surgir
durante el desarrollo podran ser evitados en esta primera fase.

Estos nifios suelen presentar una baja tonalidad muscular la cual
limita su movilidad, en comparacion a la considerada normal en nifio de su
misma edad. El programa de ejercicios debe estar inicialmente orientado a
reforzar la musculatura de control de la cabeza y de la espalda. Esta Ultima
debe alcanzar un adecuado grado de fortalecimiento antes de que el nifio
inicie ejercicios de sedestacion.

Para corregir la cifosis toracolumbar a veces resulta necesario la
prescripcién de ortesis (corsés para el tratamiento de la cifosis toracolumbar,
férulas para genu varum), al menos hasta los tres afios de edad. No se
aconseja realizar ejercicios en los que el nifio soporte su peso sobre los pies
de forma muy temprana, ya que esto puede favorece la formacién del genu
varo. Es frecuente la rotacion externa de las caderas, la cual normalmente
desaparece de forma espontanea cuando el nifio comience a llevar peso.
Este problema no requiere ningun tipo de vigorizantes. Prescriba ejercicios
que puedan disminuir la lordosis lumbar y las contracturas de flexion en las
caderas.

El genu varo constituye un problema ortopédico importante y hay que
concederle desde el principio una atencién especifica. El tratamiento
rehabilitador consiste en la adaptacion de ortesis plantar (foot orthosis: FO)
con cufia externa de 5 mm descendente hasta la linea media, ortesis en
termoplastico de uso nocturno (Knee-ankle-foot-orthosis: KAFO) y el uso de
un calzado adecuado (contrafuerte resistente, lengiieta y cordones) (Blanco-
Lopez et al., 2005). Por otro lado, el genu valgo es fundamentalmente un
problema estético y suele corregirse cuando se realiza otro tipo de cirugia
(e.g.: alargamiento de extremidades), mientras que en casos de genu
recurvatum, con angulos superiores a 20°, puede originar inestabilidad en la
marcha, dolor y destrucciéon articular progresiva. En este ultimo caso, el
tratamiento se basa en el fortalecimiento de los muisculos isquiotibiales y
biceps crural, y el uso de una ortesis de termoplatico (Knee orthosis: KO) en
ligera flexion. Si la deformidad no se controla de este modo se ha de recurrir a
correccion quirdrgica (osteotomia).

Un problema importante que pueden presentar los nifios
acondroplasicos es que la extensién del antebrazo es incompleta y a veces se
acompafa de luxaciones posterolaterales de la cabeza radial. Es importante
realizar ejercicios orientados a consequir la extension del codo, de forma que
se evite la pérdida de flexibilidad del mismo por formacion de callos 6seos (en
el 70% de lo casos la limitacion es debida al arqueamiento posterior de la
parte distal del himero, mientras que en un 20% de los individuos esta es
debida a la dislocacién de la cabeza radial; Kitoh et al. 2002). Debe indicarse
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un programa de ejercicios encaminados a corregir o evitar este problema. Es
aconsejable que los ejercicios sean también aprendidos por los familiares vy, si
es posible, por el propio paciente, para que sean llevados a cabo de forma
continuada a lo largo del desarrollo del nifio y adolescente.

En el caso de que el paciente opte por el alargamiento éseo, disefie
un programa de ejercicios preoperatorios orientados a reforzar la condicion
fisica. Por otro lado, después del proceso de alargamiento de extremidades
es necesaria la fisioterapia, 10 antes posible y de forma continuada. En este
sentido, Blanco-Lépez et al. (2005) recomiendan, en la rehabilitacién de nifios
con elongacion Gsea, tener en cuenta lo siguiente: realizar periodos cortos de
tratamiento con un objetivo definido para evitar la excesiva hospitalizacién y
su incidencia negativa en la escolarizacion, usar bastones durante el menor
tiempo posible para ayudar a alcanzar el mismo patrén de marcha previo al
alargamiento, usar ortesis nocturnas (KAFO si hay genu valgo y AFO mas
comunmente) pasiva o activa con articulacion de Tamarack para prevenir
equinismo, y realizar una evaluacion periddica de la marcha y efectuar un
balance articular y muscular para detectar la presencia de contractura o
debilidad que pueda interferir con la funcion.

Realice un estudio del dolor lumbar. Indicacién de tratamiento
conservador.

Es muy importante incidir en el cuidado de la higiene postural del
paciente a lo largo de toda su vida, recalcando sobre todo en un buen control
postural en la sedestacién, la bipedestacién prolongada y la manipulacién de
cargas (Hernadndez-Armas y Curbelo-Curbelo, 2008).

13. GUIA PARA EL FISIOTERAPEUTA.
13.1. Fisioterapia preventiva y de recuperacion funcional

Hernandez-Armas y Curbelo-Curbelo (2008) han desarrollado un
guia de ejercicios y técnicas de fisioterapia adaptada al tratamiento de las
diferentes dolencias que suelen presentar las personas acondroplasicas,
segun sea su fase de desarrollo (lactante, nifio-adolescente o adulto). No
obstante, y segln lzquierdo-Rodriguez (2008), a la hora de hacer una
fisioterapia preventiva, los tratamientos podran desarrollarse en grupos, pero
cuando se trate de realizar tratamientos curativos o de recuperacion
funcional, este se debe realizar de forma totalmente individualizada, ya que
cada paciente tiene necesidades especificas, lo que impide establecer reglas
protocolizadas y estrictas para todos por igual.

0] En el caso de los lactantes aconsejan prestar especial atencion a la
posible existencia de estrechez del foramen mégnum. Esta, junto con la
hiperlaxitud a nivel atlo-axoideo y el menor tamafio de los odontoides, hacen
que el cuello sea una zona de riesgo. Por ello, se debe evitar el bamboleo de
la cabeza, especialmente cuando el bebé ain no alcanzado el suficiente
control sobre la misma debido a la hipotonia que presenta. La hipotonia
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generalizada debe ser tratada adecuadamente y de forma temprana para
evita que el marcado peso de la cabeza conduzca a una tendencia a la flexién
de la columna, favoreciendo el acufiamiento de la primera y segunda vértebra
lumbar. Esto provoca una cifosis dorso-lumbar que puede llegar a requerir
tratamiento ortésico en fases posteriores del desarrollo.

La estimulacion motriz, que se ha de iniciar lo antes posible, debe
estar orientada a conseguir el control de la cabeza, del tronco, la
bipedestacién y la deambulacion, sin olvidar la instruccion en el cuidado
postural. Esta ha de ser iniciada en un centro de rehabilitacion, dirigido por un
médico rehabilitador, controlado por un fisioterapeuta, y después debe ser
aprendido por los padres para que el programa pueda ser efectuado deforma
rutinaria en el domicilio. Es importante que nunca se fuerce el desarrollo
motor del nifio, de modo que hasta que el nifio no consiga el adecuado control
de la cabeza no se debe permitir la sedestacion. Esta Ultima ha de ser
siempre con apoyo para no favorecer la cifosis dorso-lumbar, colocando un
soporte en la espalda del bebé para que esta se apoye enteramente durante
el tiempo que permanezca sentado.

Segun Gonzalez-Viejo (1999), el programa de estimulacion se realiza
en tres posiciones fundamentales: decubito prono y lateral, sedestacion y
bipedestacion:

a) Decubito prono y lateral. Es muy importante iniciar la estimulacion
precoz del nifio con ejercicios que permitan ir fortaleciendo su
musculatura, especialmente la de la espalda, de cara a impedir la
formacion de la cifosis toracico dorsal y su acentuacion al comenzar
la deambulacion.

Con el nifio colocado boca abajo se pretende conseguir que, a través
de una serie de ejercicios, consiga controlar el peso de la cabeza, con
el incremento de la fuerza en la musculatura cervical y dorsal. El
objetivo es alcanzar que el nifio consiga soportar el peso de su cuerpo
sobre los brazos, con las manos extendidas, y con la cabeza erecta.
También se debe estimular el dorso del tronco para que se produzca
una respuesta erectora del raquis o colocado sobre una pelota, sujeto
por los pies, para que controle las caidas laterales.

b) Sedestacion. Los ejercicios de sedestaciéon no deben ser iniciados
antes de los nueve meses de edad, cuando se ha alcanzado un
desarrollo adecuado de la musculatura del tronco, y siempre sin
forzar la situacion.

A través de una serie de ejercicios, el nifio sentado ha de conseguir
controlar el tronco con el incremento de la fuerza en la musculatura
cervical y dorsal. Los ejercicios deben estimular que el nifio lleve las
manos hacia la linea media, las manos a la boca, las manos al pie,
asistiendo de forma pasiva a la rotacion del tronco y consiguiendo las
respuestas del tronco y polo cefdlico mediante inclinaciones
diagonales. Una vez obtenidas se debe estimular el desarrollo de las
reacciones de la cabeza y el tronco en posicion sentada.
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Es importante que durante la sedestacion prolongada el nifio tenga
los pies colocados sobre un apoyo (peldafio), para evitar la tendencia
a la rotacion externa de la cadera.

c) Bipedestacion. Con el nifio sentado sobre las rodillas se ha de lograr,
a través de una serie de ejercicios, que consiga controlar el peso del
tronco y pueda realizar la bipedestacion o, sentado en una banqueta,
consiga extender las rodillas e iniciar la bipedestacion. Los nifios
acondroplasicos pueden no lograr andar de forma independiente
hasta los 2 6 3 afios de edad.

Hernandez-Armas y Curbelo-Curbelo (2008) aconsejan que durante
este periodo se comience con ejercicios respiratorios, sobre todo de control y
fortalecimiento del diafragma, por ser esto importante en etapas posteriores.

(i) En la nifiez y adolescencia es frecuente la aparicion de
deformaciones ortopédicas que pueden condicionar seriamente la vida del
paciente, entre las que destaca la perdida de extensibilidad a nivel del codo.
Para no perder flexibilidad y el recorrido articular, el nifio debe hacer ejercicios
que impliquen extension repetitiva del codo, asi como estiramientos suaves
de la musculatura flexora, previa ensefianza y bajo supervision (un ejercicio
sencillo es simular el lanzamiento de un balén hacia una canasta, con ambas
manos simultdneamente y ejercicios del pulsion). El objetivo del tratamiento
es mantener la deformidad por debajo de 30° y no conseguir una movilidad
completa. Ademas, hay que evitar el masaje sobre la regién del codo, por el
riesgo de osificacion periarticular, y las tracciones bruscas por riesgo de
pronacién dolorosa (Blanco-Lopez et al., 2005).

Otras articulaciones sometidas a retraccion en flexion son las
caderas, situacion que suele evolucionar negativamente hasta provocar
mayor anteversion pélvica y, como consecuencia de esto, hiperlordosis
lumbar. Para prevenirla o reducirla se deben realizar ejercicios en retroversion
pélvica, insistiendo siempre en una buena contraccion del transverso del
abdomen antes de solicitar el resto de la musculatura abdominal, y ejecutar
estiramientos suaves y progresivos de la musculatura lordosante,
principalmente isquitibiales y psoas-iliacos. Estos ejercicios deben ser
llevados a cabo por el fisioterapeuta y luego por el paciente (Hernandez-
Armas y Curbelo-Curbelo, 2008).

Se debe vigilar la aparicion de problemas de escoliosis,
programando fisioterapia correctora si fuera necesario.

Es muy frecuente la presencia de alteraciones en los ejes de las
extremidades inferiores (en valgo y mas comUnmente en varo). Si la
deformidad en varo no es muy severa, se puede evitar que progrese con el
estiramiento de las cadenas musculares internas acortadas y el
fortalecimiento de las externas débiles y distendidas. Cuando la deformidad
es el valgo el tratamiento se invierte. En caso de desviaciones graves se ha
de recurrir a ortesis o plantillas (Hernandez-Armas y Curbelo-Curbelo, 2008).
Ademas, durante la nifiez y adolescencia es imprescindible realizar una
valoracién sistematica de los reflejos tendinosos. Se han de buscar déficit,
asimetrias o hiperflexias que sugieran la presencia de estenosis lumbar.
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Recomiende la realizacion de actividades de descarga como la
natacion y el uso de la bicicleta, asi como desaconseje todos aquellos
deportes que puedan implicar colision, saltos repetitivos o carga y que
provoquen un innecesario estrés en las articulaciones.

(iii) Existe un alto riesgo de que en la fase adulta se presente estenosis
espinal lumbosacra, que deriva de una compresién medular por estrechez del
canal vertebral a nivel lumbar. Esta dolencia puede llegar a ser un factor de
invalidez si no se detecta a tiempo. Por eso la importancia de un seguimiento
de los reflejos tendinosos a lo largo del desarrollo del individuo, asi como
vigilar la evolucion o acentuacion de la hiperlordosis lumbar que podria
agravar mas la situacion. Asi, y como medida preventiva, aconsejan evitar
todos aquellos empleos que requieran largos periodos en bipedestacién o con
extensiones repetitivas de columna, ya que ambas situaciones disminuyen el
canal medular y pueden inducir la aparicién de dolor lumbar.

13.2. Fisioterapia previa al alargamiento de extremidades.

En el caso de que el paciente haya optado por el alargamiento de
extremidades, es aconsejable que este se someta a un programa de
fisioterapia orientado a mejorar su condicion fisica, previamente a la
intervencién quirdrgica. Esto le permitird afrontar mejor el largo periodo
postoperatorio de inactividad muscular, con una menor disminucion de
funcionalidad y mayor capacidad de recuperacion (Izquierdo-Rodriguez,
2008). De esta manera, la atrofia muscular sera mas tenue y la musculatura
estara mas fuerte y elastica, con lo cual la impotencia funcional sera menor,
facilitando la recuperacion de fuerza y elasticidad perdida. Igualmente, los
tendones también tendran mayor flexibilidad y resistencia, reduciendo asi su
inflamacion (tendinitis ocasionales). Por otro lado, como que cualquier
articulacion sana después de ser inmovilizada tras un largo periodo de tiempo
sufre un bloqueo por rigidez de sus estructuras blandas (capsula articular,
ligamentos, tendones), este programa de ejercicios previos ha de conseguir
gue las articulaciones presenten una movilidad 6ptima de forma mas rapida y
permita al paciente recuperar con mas facilidad la movilidad normal al igual
que favorezca el control del tronco y estatica. Ademas, los tratamientos
prequirdrgicos también influirdn a la hora de prevenir posibles complicaciones
durante el proceso de alargamiento.

13.3. Fisioterapia posquirurgica.

Para que el alargamiento de extremidades no signifigue un aumento
de la discapacidad del paciente, sino que se logre una mejora en la calidad de
vida del mismo, se ha de aplicar un adecuado programa de fisioterapia
posquirdrgico. Es decir, una excelente intervencion quirargica se puede
convertir en el mayor de los fracasos si no esta acoplada a un adecuado
programa de rehabilitacion que se apligue inmediatamente después de la
misma. Es sin duda la etapa mas delicada y crucial de todo el proceso.

Este proceso es largo, tedioso y un tanto dificil, durante el cual el
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fisioterapeuta ha de trabajar diaria y estrechamente con el paciente y durante
mucho tiempo. De este modo, tras el alargamiento de tibias o fémures, el
programa de recuperacion fisioterapéutica dura unos diez meses con
sesiones diarias. En el caso de los humeros este periodo suele ser un poco
mayor, pero algo mas comoda para el paciente (Izquierdo-Rodriguez, 2008).

En el alargamiento de tibias, durante la primera etapa, el paciente
permanecera sentado en una silla de ruedas con las rodillas completamente
en extension, con un fijador externo atornillado a las tibias y con un yeso que
le inmovilizara por completo la articulacién del tobillo. Después de seis meses
se le retirara el yeso que sera sustituido por férulas, y a los ocho meses de la
intervencion se le retiran los fijadores. Seguidamente se inmoviliza, con otro
yeso, desde la parte superior del muslo hasta los dedos del pie, dejandole la
rodilla en extensién completa (esta fase durara aproximadamente 2 meses).
El objetivo es logra un alineamiento de los ejes de las tibias respecto a los
fémures. Igualmente, en el alargamiento de los fémures, no se permite
tampoco la flexion de rodilla, con lo cual la inmovilizacién sera también
bastante estricta (el ajuste del fijador lleva la cabeza femoral a anterior:
retroversion pélvica, verticalizacion sacra, tension isquiotibial y relajacion en
aductores, recto anterior, sartorio y tensor de la fascia lata).

Las intervenciones de miembros inferiores conlleva muchos meses
de sedentarismo obligado, lo que supone un menor trabajo cardiovascular y
respiratorio, atrofia muscular bastante marcada, rigidez articular, impotencia
funcional, cambios en el centro de gravedad del cuerpo, afectacién de la
postura en bipedestacion, alteracion del equilibrio, pérdida de la
deambulacién, alteraciones en la marcha normal, hipotonia en la musculatura
abdominal y del raquis, rigidez del pie en eversion (subastragalina) y/o
limitacion de la flexién dorsal del tobillo (equino tibio-peroneo-astragalina).
Ademas, se forman adherencias provocadas por la cicatrizacion de los cuatro
orificios profundos de cada pierna, muslo y brazo, que quedan tras la retirada
de los fijadores. Con lo cual, la fisioterapia debe ir orientada a devolver al
paciente una condicion fisica lo mas similar posible a su estado anterior a la
cirugia, evitando asi que aumente su grado de minusvalia fisica una vez
terminado el proceso. En este sentido, es primordial tener en cuenta que la
fisioterapia no solo es valida para recuperar la funcionalidad del aparato
locomotor, sino que es de suma importancia para mantener en condiciones
Optimas tanto el aparato cardiovascular como el sistema respiratorio, y evitar
asi complicaciones de los mismos (embolias pulmonares, alteraciones
vasculares periféricas) (Izquierdo-Rodriguez, 2008).

Por otro lado, y no menos importante, el fisioterapeuta ha de
supervisar continuamente el progreso del paciente y comunicar al médico
traumatologo el estado y evolucion del mismo. Cualquier contratiempo o
anomalia durante el proceso ha de ser comunicado para que se tomen las
medidas pertinentes.

Segun Izquierdo-Rodriguez (2008), el trabajo de recuperacion funcional
gue se ha de desarrollar esta basado en:

(i) Ejercicios especificos para trabajar la musculatura, fuerza, potencia,
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elasticidad y resistencia.

(i) Movilizaciones articulares para no peder amplitud en las articulaciones
libres durante el proceso y para recuperar al 100% lo que se pierda a
consecuencia de las largas inmovilizaciones.

(iii) Ejercicios de la pelvis y tronco, para mantener la estatica, trabajo
abdominal para reforzar la columna lumbar y corregir la hiperlordosis,
evitando el dolor o quitarlo si apareciese.

(iv) Técnicas de normalizacion de mdsculos y tendones para evitar
inflamaciones en ambos. Todos los tendones de los musculos alargados
sufrirdn una sobretension, por los que es necesario ir también alargando la
masa muscular y que ahora trabajara con un brazo de palanca mayor, con un
mayor esfuerzo muscular, que hace necesario su adaptacién. Es posible que
esto provoque que ciertos tendones sufran inflamacién o tendinitis, sobre todo
en aquellos que soportan mayores tensiones por la cantidad de masa
muscular que anclan al hueso, como puede ser el tenddn rotuliano. Esta ha
de ser evitada y, si se sospecha su comienzo, atajarlas lo antes posible con el
tratamiento adecuado.

(v) Trabajar también el equilibrio ya que el paciente tiene que adaptarse a su
nueva estatura trabajando en bipedestacion. Con la bipedestacion también se
trabajan las cargas, que seran parciales en una primera etapa utilizando como
elemento de descarga un andador, y totales en etapas mas avanzadas y
cuando lo autorice el especialista. Tanto en etapas tempranas como mas
avanzadas, las primeras cargar se realizaran estaticas para continuar con
cargas dindmicas y en deambulacién. Se ha demostrado que la carga precoz,
autorizada por el traumatologo, en huesos fracturados estimula las células
que producen tejido dseo y ayuda a la formacion del cayo éseo. Por otro lado,
la estatica de su raquis varia debido tanto al desplazamiento del centro de
gravedad como a la atrofia que se genera a causa de la falta de
bipedestacion y abuso de sedestacion, en este caso en la silla de ruedas, lo
cual también puede provocar rigidez de las caderas en flexo (anteversion
pélvica e hiperloddsis).

(vi) Es necesario realizar una profilaxis postural, ya que es muy importante
que el paciente aprenda a mantener la postura Optima, para evitar dafios en
su espalda a consecuencia de la extensa sedestacion.

(vii) Es importante también la reeducacion de la marcha y los movimientos
automaticos, ya que la inmovilidad prolongada hara que ésta esté totalmente
afecta.

(viii) Utilizar técnicas de normalizacion de las cicatrices de los orificios de los
fijadores para evitar adherencias, cicatrices hipertrofiadas y fibrosas.

No obstante, y segun lIzquierdo-Rodriguez (2008), existen dos
premisas a tener en cuenta para alcanzar una repercusion éptima: a) desde el
comienzo hasta el final de la rehabilitacion, todos y cada uno de los
tratamientos, y por lo tanto sus técnicas, hay que aplicarlos con experiencia y
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mucho sentido comudn, caminado con pies de plomo y valorando al paciente
constantemente (esto es asi porque los tratamientos pueden resultar armas
de doble filo con suma facilidad); y b) es necesaria una buena actitud y
colaboracion por parte del paciente, ya que de este modo se conseguird un
buen resultado funcional y el grado de satisfaccién también ser& mejor.

14. GUIA PARA EL OTORRINOLARINGOLOGO.

En las personas acondroplasicas son frecuentes los episodios de
otitis medias y serosas (mas de tres episodios anuales en la mayoria de los
nifios), debido a la orientacion y estrechez de las trompas de Eustaquio y la
propia estructura del craneo. La obstruccién del conducto de las trompas de
Eustaquio lleva a un aumento en la densidad del fluido que se encuentra
detras del timpano, que adquiere una consistencia parecida a la clara de
huevo (esta patologia también es conocida como oido pegamento), como
consecuencia de la mucosidad producida durante los resfriados comunes y
una mala aireacion de dichos conductos. Esto suele derivar en una alta
incidencia de sordera, especialmente de transmision, al perder movilidad los
elementos que constituyen el oido medio. Por ello, es recomendable que los
nifios sean observados después de haber sufrido algun resfriado o proceso
gripal. Es frecuente que se tenga que recurrir a la instalacion de drenajes
(miringotomia) en los oidos con el fin de mejorar la aireacién del mismo y
evitar hipoacusia y otras complicaciones asociadas. Segun distintos estudios,
entre el 60 y 75% de la poblacion sufrira de otitis media durante el primer afio
de vida, incidencia que se reduce al 11% en adultos mayores de 18 afios
(Sola-Morales y Pons, 2003).

Entre los 9 y 12 meses deberia realizarse una evaluacion formal del
comportamiento audiométrico. Debe realizar una valoracion de la hipoacusia,
ya que un retraso en el lenguaje puede estar asociado a problemas de
audicion (Williams et al., 2007). En este sentido, es importante resaltar que la
hipoacusia afecta al 17% de los nifios de 8 afios y al 38% de los adultos
(Glass et al.,, 1981). En general se trata de alteraciones de conduccion
secundarias en un 58% de los casos, debido a cambios agudos después de
las otitis medias. En el resto de los casos se producen por cambios cronicos
del oido, ya sea por fusién de la cadena osicular a las estructuras 6seas que
la rodean, rigidez o malformaciones congénitas de la cadena osicular,
deformidades secundarias en la céclea o cambios en el hueso temporal,
sobre todo por rotacion en direccion medial del oido medio que
desestructuran la arquitectura normal del oido interno (Shohat et al., 1993).
Por otro lado, segun Pauli y Modaff (1999), algunas de las hipoacusias no
explicadas pueden ser debidas a la dehiscencia del golfo yugular, con la
consiguiente profusion del bulbo yugular en el cuadrante inferoposterior del
oido medio (la hipoacusia se asocia en el 50% de los casos con dehiscencia y
también es causa de mayor sangrado en la colocacién de drenajes).

Un 10% de los casos presentan trastornos respiratorios. También

son habituales las apneas del suefio (75% de los casos segun Waters et al.,
1993), cuyo origen no necesariamente esta relacionado con la compresion del
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bulbo y la médula cervical, sino que con mayor frecuencia se producen por
obstruccion local de la via aérea superior (deformidad craneofacial, estenosis
en las vias respiratorias superiores, mentén retrasado, aumento del angulo
del plano mandibular por una parcial y temprana osificacion de los huesos
craneales, aumento de la altura inferior de la cara por el aumento del angulo
mandibular, hipoplasia faringea, macroglosia y deformidad toracica) (Onodera
et al., 2006).

La obstruccion severa de las vias respiratorias superiores ocurre en
menos del 5% de los afectados, por lo que se deben considerar realizar
estudios del suefio si aparecen problemas respiratorios durante el descanso o
mientras duermen, especialmente si se observan indicios de retraso cognitivo
o en el habla. Las alteraciones del suefio pueden causar, entre otras
consecuencias, pérdidas en la capacidad intelectual, problemas de estudio y
pérdida de memoria, que pueden ser irreversibles si no son tratados
adecuadamente. En la mayoria de los casos estas apneas son producidas por
una hipertrofia de las amigdalas y pueden provocar enfermedades
cardiovasculares y trastornos de comportamiento en la edad adulta. Es
importante realizar un diagnostico correcto, ya que en muchos de los casos
los nifios con trastornos de suefio son tratados como si sufriesen problemas
de hiperactividad.

Las apneas obstructivas pueden ser mejoradas con adenoidectomia,
pérdida de peso y mdascaras nasales con una presion de aire positiva y
constante. La adenoidectomia y/o amigdalectomia son efectivas, pero son
comunes los sintomas de recurrencia, particularmente cuando el
procedimiento inicial ha sido la adenoidectomia (en aproximadamente el 90%
de los casos).

Las apneas centrales pueden ser mejoradas con tratamiento
quirdrgico en caso de hidrocefalia. Algunas patologias como el reflejo
gastroesofagico asociadas a enfermedades de las vias respiratorias pueden
requerir multiples tratamientos incluyendo la descompresién de foramen
magnum.

15. GUIA PARA EL MEDICO ENDOCRINO

Las hormonas de crecimiento han sido utilizadas en diferentes
estudios con pacientes acondroplasicos con objeto de mejorar su altura y, a
corto plazo, los resultados abarcan un rango de respuestas que va desde las
positivas a las moderadas (Shohat et al., 1996). Sin embargo, se ha
observado que el desproporcionado adelantamiento en la edad de los huesos
puede comprometer los resultados positivos obtenidos con dichos
tratamientos. Hay dudas razonables de que el tratamiento con hormonas de
crecimiento pueda provocar un cierre prematuro de los cartilagos de
crecimiento y empeorar la desproporcion del tronco con las extremidades
(Wood, 1999), lo que conduce a la necesidad de un alargamiento 6seo de las
extremidades para corregir dicha desproporcion en la edad adulta. En este
sentido, las hormonas de crecimiento y otras terapias a base de productos

73



La acondroplasia, algo mds que una cuestién de altura.

farmacolégicos parecen no ser efectivas para aumentar la estatura de las
personas acondroplasicas, a no ser que dicho individuo sufra de un proceso
de disfuncion hormonal (ver apartado 19). Sin embargo, a este respecto
existe una gran variabilidad en la respuesta individual a los tratamientos
hormonales, observandose un aumento en la tasa de crecimiento en algunos
individuos tratados con hormonas, especialmente durante la pubertad,
aungue falta por conocer los resultados finales en la edad adulta. La terapia
con hormonas de crecimiento parece ser Util para mejorar los casos de
personas acondroplésicas con un retardo severo en el crecimiento.

16. GUIA PARA EL ORTOPEDA.

Los ortopedas deben tener en cuenta, a la hora de tratar a un
paciente con acondroplasia, todos aquellos otros aspectos asociados a este
problema, incluyendo el desarrollo natural y otras complicaciones al margen
de las puramente ortopédicas (Haga, 2004).

Realice una evaluacion ortopédica cuando el nifio tenga
aproximadamente 5 afios, con objeto de proporcionar, si es necesario, un
plan de tratamiento adecuado. Estudie la posibilidad de reducir la severidad
del genu varum a través de medidas ortopédicas adecuadas, tales como
plantillas. Para ello, es recomendable establecer contacto previo con el
traumatologo y meédico rehabilitador que estén realizando el seguimiento del
paciente.

17. GUIA PARA EL PSICOLOGO Y PSIQUIATRA.

Aunque las personas con acondroplasia pueden sufrir un cierto
grado de minusvalia debidas a las deformidades esqueléticas y a la cortedad
de sus extremidades, asi como a problemas auditivos o neuronales asociadas
también a su estructura 6sea, la mayoria de los nifios reciben una educacién
estandar, ya que no presentan ningun problema de tipo intelectual. Su escala
de maduracion social es comparable a la del resto de nifios, auque no asi su
desarrollo en la escala de locomocion.

Las alteraciones psicoldgicas que pueden aparecer en estos nifios
parten de la percepcion de su aspecto diferente a los demas, asociada
ocasionalmente a situaciones de discriminacion injustificadas o a excesiva
proteccion paterna (Hernandez-Morcuende y Gonzélez-Viejo, 2000). Para
luchar contra estos problemas de imagen corporal hay que enfatizar las
cualidades del nifio, ofrecer una informacion realista a los padres/educadores
y al nifio cuando éste llegue a la adolescencia (en casos extremos, que no
son comunes, se ha de recurrir a la atencion psicoldgica al nifio y a la familia,
entendida dentro de la atencion interdisciplinar y no de modo aislado). En este
sentido, muchos nifios acondroplasicos son tratados mas acorde a su talla
que a su edad, lo que provoca un elevado indice de inmadurez, pobre
adaptacion y caracteristicas de negaciéon. En general, tienen una actitud
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positiva respecto a su aspecto, capacidad de lideraje y habilidades para
expresar sus ideas. Antes de los 16 afios su nivel de autoestima es
significativamente mas alto que en la poblacion general, pero esta
consideracion personal se invierte a partir de dicha edad.

Es necesario que prepare al nifio para las preguntas y curiosidades
de otros. Por ello, es importante asegurarse que el nifio o nifia saben explicar
por que son bajos.

De forma frecuente, las personas acondroplasicas perciben que su
calidad de vida es peor que el de las personas sanas, lo que se refleja
también en una baja autoestima. No obstante, los niveles de ansiedad son
més bajos en los nifios respecto a los no acondroplasicos, pero esta
tendencia se invierte en los adultos. Con respecto a las personas no
acondroplasicas, los adultos perciben méas problemas en la realizacion de sus
actividades cotidianas y en las relaciones sexuales, mientras que los
adolescentes tienen mas dificultades en el colegio y con los amigos, y
presentan una menor satisfaccion con su apariencia personal que el resto de
jovenes. Por otra parte, las mujeres acondroplasicas suelen tener un nivel
ocupacional mas bajo que sus hermanas con un mismo nivel educativo
(Haga, 2004). Ademas, los adolescentes, a pesar de poseer un nivel
intelectual normal, muestran un mayor indice de fracaso escolar. Por ello, es
muy importante revisar la adaptacién social de los nifios y adolescentes (este
tipo de problemas pueden ser motivo de indicacion de determinadas
intervenciones quirdrgicas, tales como el alargamiento de las extremidades).

Ayude a la adaptacion a una vida independiente y a la obtencion del
permiso de conducir. Esto ultimo requerira la adecuacion del vehiculo,
alargando los pedales (existen alargadores en el mercado que pueden ser
facilmente montados y desmontados cuando se necesiten). En muchos casos
serd necesario desactivar el airbag, porque, incluso con los pedales
alargados, en estas personas el corto tamafio de los brazos impide una
posicion de conduccion lo suficientemente alejada del airbag (25,5 a 30,5 cm.)
para que este sea efectivo.

Por otro lado, las familias han de ser aconsejadas sobre este tipo de
problemas y beneficiarse del contacto con otras con miembros afectados por
este tipo de displasias. Observe el estado emocional de la familia, asi como
las relaciones intrafamiliares. Aconsejar a los padres de que modo deben
contar el problema del nifio a sus familias y amigos. Es adecuado hacerles
ver la necesidad de educar a todos los miembros sobre las caracteristicas de
la acondroplasia. Asesoreles sobre los posibles contactos con grupos de
apoyo y asociaciones de afectados. Incida en la importancia que tiene para el
nifio una normal socializacién y el contacto con otros nifios.

Hable con los padres de la posibilidad de adaptar las caracteristicas
de sus casas con objeto de lograr que el nifio sea méas independiente (bajar
las llaves de la luz, grifos y aumentar el nUmero de peldafios a las escaleras).
Puede ser importante adaptar el bafio, con pasamanos y agarraderas para
facilitar su uso, para permitir un uso independiente y mas confortable. Adaptar
la ropa y los juguetes (especialmente los triciclos) a las caracteristicas del
nifio. Puede ser necesaria una consulta de terapia ocupacional. También es
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importante que la ropa les sea adaptada y apropiada a la edad, ya que esto
reforzara su imagen y autoestima.

18. GUIA PAR EL ODONTOLOGO.

El principal problema odontolégico que presentan las personas
acondroplasicas es la maloclusion bucal de tipo Il (Dunbar et al., 1980),
consecuencia del inherente acortamiento de la base del craneo. Esta
configuracién anormal conduce a la retraccion y decrecimiento en la altura
vertical de la maxila. Un maxilar superior estrecho da lugar a una mordida
cruzada y, de forma habitual, se observa un apelotonamiento dental. Por otro
lado, Stephen y colaboradores (2005) encuentra que el principal problema en
los nifios esta relacionado con el aspecto practico del cuidado dental, méas
gue con ninguna anormalidad especifica de los dientes y mandibulas.

Los estudios de Hunter y colaboradores (1998) muestran que el 3%
de los nifios presentaban necesidades significativas de tratamiento de
ortodoncia antes de los 10 afios y deben ser valorados, aunque no sean
tratados hasta edades mas tardias. Por otro lado, hasta el 50% de los casos
(nifios y adultos) tenian problemas buco-dentales, aunque soélo el 40% recibia
tratamiento adecuado.

A la hora de realizar una intervencion dental, con o sin anestesia,
tenga en cuenta que existen dificultades concernientes a la respiracion bucal
debido al reducido calibre de las vias respiratorias superiores, asi como
posibles problemas asociados a la estrechez del formen magnum, por lo que
se debe tener un especial control con la posicion y movimientos de la cabeza
(Stephen et al., 2005).

19. TRATAMIENTO FARMACOLOGICO.

Hasta el momento actual, no hay ninguna medicaciéon especifica
para aumentar la talla en los niflos acondropldsicos aunque, como se
explicara en el siguiente apartado, se estan realizando importantes avances
en este sentido.

Por otro lado, se han realizado diversos ensayos orientados al uso
de hormonas de crecimiento en pacientes con diversas displasias 6seas,
entre las que se encuentran la acondroplasia, pseudoacondroplasia,
hipoacondroplasia, etc. (Kanazawa et al., 2003). No obstante, las
experiencias existentes se limitan a tratamientos cortos en el tiempo
(Hagends y Hertel, 2003; Hertel et al., 2005). El uso de hormona de
crecimiento en estos pacientes ha mostrado tener poca eficacia, aunque en
un primer momento parece ser efectiva con aumentos de 2-3 cm. en el primer
afo, pero parece ser que no consigue un aumento significativo en la talla final
del individuo y puede acentuar la desproporcionalidad del cuerpo. Sin
embargo, es una técnica desaconsejada en los casos con severas
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deformidades de columna. Aunque se produce un crecimiento en el hueso,
los ligamentos y la matriz resultan demasiado débiles como para soportar el
tono muscular y el efecto de la gravedad, dando como resultado un
empeoramiento en la cifosis y lordosis.

20. TENDENCIAS ACTUALES EN INVESTIGACION.

Desde que se descubrié el gen responsable de la acondroplasia en
1994 (Francomano et al., 1994; Le Merrer et al., 1994; Velinov et al., 1994),
han tenido lugar importantes avances hacia la posibilidad de encontrar una
terapia farmacolégica. Se sabe que la mutacion puntual que afecta al
funcionamiento del receptor 3 del factor de crecimiento de los fibroblastos
(FGFR3) es la responsable de esta displasia. El FGFR3 es un regulador
negativo de la proliferacién y diferenciacion en las placas de crecimiento del
hueso y la mutacibn que da lugar a la acondroplasia sobreactiva este
receptor.

El producto del gen FGFR3 es el mondmero FGFR3. El receptor se
activa en presencia del FGF y de proteoglicanos del grupo heparina-sulfato
dando lugar a la formacion de dimeros que se encuentra en la membrana de
los condrocitos (Figura 18). Esto altera la estructura del receptor y pone en
marcha su actividad tirosin-kinasa (Costaya, 2007). Los estudios realizados
sugieren que la mutacién produce la estabilizacion de los dimeros receptores
y, consecuentemente, la activacion continua del mismo. La activacion lleva a
la fosforilacién de los residuos de tirosina en la cara citoplasmatica del
receptor, que sirve como lugar de fijacién para proteinas y efectores que
propagan las sefiales del FGFR3, a través de rutas que eventualmente
conducen a la proliferacién y diferenciacion (Horton, 2006).

La activacion del receptor FGFR3 puede, por tanto, regular la
diferenciacion temprana de la linea de células condrogénicas y el desarrollo
del cartilago. La formacién de la unidn receptor-ligando permite la emisién de
una sefial que activa dos tipos de proteinas dentro de la célula, las ERK 'y
STAT. Estas regulan la expresion de los genes de los condrocitos,
permitiendo asi que proliferen, se hipertrofien y finalmente se diferencien,
generando crecimiento del hueso. No obstante, en la acondroplasia, el
receptor mutado esté continuamente activo (estable), incluso en ausencia del
ligando correspondiente. La intensa activacion da lugar a que las sefiales en
las células estén muy exageradas y, consecuentemente, produce una
sobreactivacion de las proteinas ERK y STAT. De este modo, los condrocitos
dejan de proliferar antes de tiempo y en consecuencia no crece el hueso.
Ademas, se ha sugerido que el receptor FGFR3 mutado presenta una menor
degradacion lisosomal, permitiendo su desvio de la ruta de reciclaje y
prolongando de esta forma su supervivencia en la membrana y, por tanto, su
capacidad continua de enviar sefales (Guzman-Aranguez et al., 2008b).

En definitiva, los cambios originados por la mutacién aceleran la

maduracion de los condrocitos, transformando por completo su
comportamiento y la naturaleza de la matriz extracelular que producen. Esto
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favorece la osificacién, que ocurre mas rapidamente de lo que debiera,
produciendo que los huesos no crezcan adecuadamente (Pintor, J., Comm.
Pers.).

Estas herramientas estan siendo actualmente utilizadas para ordenar
el mecanismo molecular base de la acondroplasia y lograr una terapia para
este tipo de desorden esquelético. Asi, existen tres lineas de investigacion
abiertas: la primera utiliza inhibidores quimicos selectivos para el FGFR3
tinosina-kinasa. Esta estrategia ha sido usada con éxito en el tratamiento de
algunos tipos de cancer, particularmente la leucemia linfocitica crénica. En
este sentido, Guzméan-Aranguez et al. (2008a) han observado que los
condrocitos acondroplasicos pretratados con Ap4A (diadenosin tetrafosfato),
son capaces de incrementar el calcio intracelular después de la estimulacion
del FGF, indicando que esta molécula, a través de los receptores P2Y,
bloquea la respuesta desencadenada por el FGFR3 mutado, permitiendo el
crecimiento del hueso. Segin Guzman-Aranguez y colaboradores (2008b), el
Ap4A consigue que el receptor del FGFR3, que en la acondroplasia no se
internaliza y degrada con normalidad, pase a ser degradado como sucede en
las células normales haciendo que desaparezca de la membrana de los
condrocitos acondroplasicos. Ademas el PPADS, derivado de la vitamina B,
también elimina los niveles de fosforilacion de las proteinas tirosina-kinasa,
normalmente elevadas en el receptor FGFR3 acondroplasico.

La segunda estrategia terapéutica se basa en anticuerpos de
blogueo que interfieren en la unién entre el ligando FGF y el FGFR3 (Avierzer
et al.,, 2003). Esta estrategia de bloqueo usa el anticuerpo Herceptin
monoclonal contra el receptor del factor de crecimiento epidermal (EGFR),
gue ha sido empleado para tratar el cancer de mama. Se debe resaltar que el
mecanismo molecular responsable de la acondroplasia es esencialmente el
mismo que el de muchos tipos de cancer, lo que explica por que se estan
explorando las mismas estrategias terapéuticas (Horton, 2006). En este
sentido, ProChon Biotech Ltd. (empresa israeli de biotecnologia) esta
desarrollando un anticuerpo, cuyo nombre comercial es ProMabin, que
bloquea especificamente la funcion de formas hiperactivas y mutadas de los
receptores del factor de crecimiento (aun esta en la fase previa a los ensayos
clinicos, no comercial, ya que hasta el momento so6lo se han publicado los
logros obtenidos in vitro en ratones genéticamente modificados). Sin
embargo, ProChon se encuentra en fase de produccion de este anticuerpo, a
través de la multinacional alemana MorphoSys, con el objeto de inicial los
ensayos de toxicidad entorno al afio 2010. La ventaja del uso de anticuerpos,
gue se producen de forma natural en el sistema inmunitario, estd en que
presentan escasos efectos secundarios, son altamente especificos, estables
a largo plazo y pueden ser faciimente modificados y optimizados para una
mayor estabilidad y eficiencia.

La tercera posibilidad utiliza péptidos natiureticos del tipo-C (CNP),
con efecto sobre el fluido y balance electrolitico y tono vascular, y que estan
siendo considerados como agente terapéutico en ciertas enfermedades
cardiovasculares (Scotland et al, 2005). Desde que se ha mostrado que el
CNP disminuye la activacion inducida por el FGF sobre las rutas de la MAP-
kinasa en las placas de crecimiento de los condorcitos y contrarresta el efecto
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de la mutacién en ratones acondroplasicos, se ha sugerido como posible
tratamiento para la acondroplasia (Yasoda et al., 2004).

Anticuerpo blogueante

Inhibidor e
quimico

| Monémeros
& FGFR2 inactivos

Mucleo H] Dimero FGFR3

‘*1 activos

i -}

Placa de crecimiento o j I_nac_tiva!activa
“/ - tirosina-kinasa |

- .

Figura 18. Esquema de la activacion del receptor FGFR3. La unién del ligando FGF al
receptor induce la dimerizacion (1), que a su vez activa a los receptores tirosina-kinasa
y que son fosforilados en la vertiente citoplasmatica de la membrana (2). Los
receptores fosforilados actian como punto de enganche para moléculas que inician la
propagacion de la sefial del FGFR3. Las rutas de la STAT y MAP-kinasa (3) parecen
ser las mas relevantes en regular la proliferacion y diferenciacion del crecimiento de los
condorcitos (4). Estas rutas ejercen un efecto inhibitorio en la trascripcién de otros
genes en el nacleo cuyos productos influyen directamente en el comportamiento de la
célula en la placa de crecimiento del hueso (Extraida de Horton, 2006).

En esta misma linea, se estan realizando importantes avances en el
estudio del gen snail (Frutos et al., 2007). Este gen es fundamental en el
desarrollo embrionario, pero no se expresa en adultos (regula el crecimiento a
través de la division celular). Snail se muestra, en el embrién normal, en la
zona de parada de la division celular e inicio de la diferenciacion. Las células
que presentan la proteina snail de forma normal son las que paran su
desarrollo, dejan de dividirse e inician la diferenciaciéon y, cuando ésta se
alcanza, la proteina en cuestion desaparece. No obstante, en algunos casos
su actividad estd aumentada dando lugar a enfermedades. Cuando se activa
de forma patolégica, los huesos crecen de forma anormal en ratones (el
crecimiento longitudinal del hueso se debe a la division celular de los
condrocitos, que luego pasan por una etapa de diferenciacion). En estas
circunstancias, los huesos largos son mas cortos por defectos en la placa de
crecimiento, mostrandose los condrocitos desorganizados. Asi, la zona de
crecimiento es mucho mas corta y hay muchas menos células en divisién
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debido a que la excesiva presencia de la proteina snail disminuye la division
celular.

La formacion del complejo FGFR3-ligando produce, a través de
snail, la traslocacion al nicleo de la proteina STAT1, que a su vez activa una
transcriptasa que da lugar a la proteina P21. El aumento de la proteina P21
bloquea el crecimiento celular, al inhibir la divisién de los condrocitos. En la
acondroplasia el efecto final del exceso de sobreactividad del FGFR3 hace
que los condrocitos dejen de dividirse (no proliferen) y los huesos sean mas
cortos. Ademas, el FGFR3 también activa otra ruta que produce alteraciones
en la diferenciacion de los condrocitos. Asi, snail transmite la sefial del
FGFR3 en el cartilago y su activacion excesiva induce la acondroplasia.
Cuando se bloquea su actividad, a través de inhibidores quimicos, en células
in vitro, el receptor FGFR3 con la mutacién de la acondroplasia ya no
funciona de forma patolégica.

21. CONSEJOS UTILES PARA LOS NINOS Y PADRES.

El nifio acondroplasico puede y debe llevar una vida normal. Sin
embargo, es recomendable seguir ciertas normas simples cuyo cumplimiento
puede aumentar su calidad de vida:

a) No forzar artificialmente el desarrollo motor del nifio: sentar a un nifio que
aun no tenga la suficiente fuerza en los musculos de la espalda, como
para_hacerlo por si mismo, puede favorecer la aparicién de la cifosis
toracolumbar.

b) La realizacion de ejercicios diarios, de tipo pasivo y simple, por parte de
los padres (previo adiestramiento) puede controlar ciertas deformidades
(flexo de codos, etc.).

c¢) Es muy importante la higiene postural a lo largo de toda la vida, evitando
estar sentado durante mucho tiempo sin apoyo en los pies.

d) Controlar el sobrepeso. La obesidad es un factor que influye
negativamente sobre la columna y los miembros inferiores del adulto
acondroplasico.

e) Evitar la sobreproteccién. Estimular de forma real las cualidades del nifio.

f) Las actividades fisicas recomendables son la natacion y el ciclismo,
fundamentalmente. Hay que huir de la gimnasia que conlleve
movimientos forzados de la columna y, en general, de todos los deportes
de contacto. No permita que el nifio dibuje, pinte o juegue acostando
boca abajo sobre el suelo, ya que esto le obliga a forzar
innecesariamente la columna.

g) Los adultos acondroplésicos deberian evitar, en la medida de lo posible,

aquellos empleos que exijan permanecer mucho tiempo de pie o los que
precisen la realizacibn permanente o repetitiva de movimientos de

80



La acondroplasia, algo mds que una cuestién de altura.

extension de la columna (inclinarse hacia detrds). Ambas situaciones
disminuyen el canal medular y pueden precipitar la aparicion de dolor
lumbar.

h) Con relaciéon a la recomendacion anterior, es prioritario no demorar la
consulta al especialista si aparece dolor lumbar asociado a debilidad y
hormigueos. La realizacion de una cirugia descompresiva puede evitar
dafios irreparables.
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22. COROLARIO: RECOMENDACION DE UN TRATAMIENTO
ESPECIALIZADO.

Las personas con acondroplasia, por las caracteristicas propias de
su desarrollo, pueden presentar a lo largo de su vida diversos problemas
medicoquirdrgicos que necesitan tratamiento especializado. Estas personas,
tanto durante la infancia como en la adolescencia o edad adulta, necesitan
una_ sequimiento y asesoramiento por parte de equipos de profesionales
especializados en el diagnéstico y tratamiento de las diversas formas de
patologias del crecimiento y las posibles consecuencias de su particular
desarrollo. Con el fin de obtener esta atencion, y debido a la baja incidencia
de esta mutacion,_es necesario favorecer el establecimiento de un centro
hospitalario de referencia que disponga de la capacidad profesional y técnica
para_abordar _de forma integral la atencién sanitaria_gue necesitan estas
personas. Solo un centro de estas caracteristicas podria considerar el
establecimiento de un programa de alargamiento de extremidades en
individuos de marcada talla baja, con un protocolo muy definido de
indicaciones y criterios de valoracion preoperatoria, de técnica quirargica y de
seguimiento/supervisioén (estas afirmacion tienen como base el documento
realizado por Sola-Morales y Pons -2003- para el Ministerio de Sanidad y
Consumo del Gobierno de Espafia).

Hasta el momento actual en Espafia no existe ningin centro sanitario
de referencia, dentro del paraguas ofrecido por Instituto Nacional de la
Seguridad Social o por las distintas Comunidades Auténomas, que aglutine
los medios y profesionales con experiencia en acondroplasia u otras
displasias 6seas. El Gnico centro hospitalario en Espafia que cuenta con una
unidad de patologia del crecimiento, conformada por profesionales de
reconocido prestigio en un contexto multidisciplinar, es el Instituto Dexeus
(ICATME) de Barcelona. Por ello, diversas comunidades auténomas han
estableciendo convenios de colaboracién con dicho Instituto, usandolo como
centro de referencia, para el seguimiento de las personas afectadas de
acondroplasia, en particular en todo lo relativo al alargamiento 6seo de las
extremidades.
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23. DIRECCIONES DE INTERES.
I. Fundaciones y Asociaciones en Espafia.

Fundacion ALPE Acondroplasia
Sra. Carmen Alonso Alvarez

C/ La Merced 20 — 1°D

Gijon (Asturias)

Tfno. 985176153; Fax. 984196152
Email: acondro@netcom.es

Fundacion Lopez Hidalgo

C/ Pefia Sirio, 15B

Madrid

Tfno. 913149827; Fax. 916614798
E-mail: netssharing@aemd.es

Fundacion Magar Acondroplasia
Vigo

Tfno. 678704625

Web: http://www.acondroplasia.com

Asociacion para las Deficiencia que afectan al Crecimiento y Desarrollo
(ADAC)

C/ Manuel Villalobos 41, 41009 Sevilla

Tfno. 954358786; 952355152

E-mail: i.carrasco.000@recol.es

Asaociacion Familiar de Afectados por Acondroplasia (AFAPA).
C/ Bravo Murillo, 34-1D

35219 Ojos de Garza, Telde

Gran Canaria

Tfno. 609501189

Asociacion de Familiares y Afectados de Patologias del Crecimiento
(AFAPAC)

C/ Horacio, 15

08022 Barcelona

Tfno. 639584564

Asociacion Aragonesa para Problemas de Crecimiento (APAC)
C/ Julio Garcia Condoy, 1, local 3

50015 Zaragoza

Tfno. 976742791

E-mail: info@asociacion-apac.org

Web: http://www.asociacion-apac.org
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Asociacion CRECER

C/ Cuartel de Artilleria 12-bajo, 30002
Murcia

Tfno. 968346218; Fax. 968346202
E-mail: crecer@crecimiento.org.
Web: http://www.crecimiento.org

Asociacion CRECER
C/ Pérez Vergés s/n
Edf. La Pau

08020 Barcelona
Tfno. 933145849

Asociacién CRECER

C/ Antéon de Alaminos, 3
Palos de la Frontera
Cadiz

Tfno. 959530134

Asociacion CRECER

C/ Francisco de Rojas 9 - 5° izquierda, 5° dpcho
28010 Madrid

Tfno. 914468340

Asociacion CRECER

C/ Manuel Villalobos, 41 (Ledn XIII)
41009 Sevilla.

Tfno. 954350348

Asociacion CRECER
C/ Vinyaca 12, bajo C
Palma de Mallorca
Tfno. 971463545

Asociacion CRECER

C/ Jaén, 11

Urb. Jardines de la Vega 22 fase
18151 Ogijares

Granada

Tfno. 958503026

Asociacién CRECER
C/ Col6n, 28

46770 Picassent
Valencia

Tfno. 961232997
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PEGRAL — Pequefios grandes luchadores
C/ Travesia Madrinita, 17.

38440 Santo Domingo, La Guancha.
Tenerife.

Tfno. 616713350

E-mail: asociacionpegral@yahoo.es
Web.: http://www.pegral.com

Il. Médicos.

Dr. Miguel Angel Gonzélez Viejo (rehabilitacion, experto en displasias 6seas)
Centro Médico

Muntaner 270-1°D, Barcelona

Tfno: 93 2001778

Dr. Ignacio Ginebreda (patologia del crecimiento y fijacion externa)
Institut Catala de Traumatologia i Medicina de I'Esport (ICATME)
Institut Dexeus

Iradier 3, 08017 Barcelona

Tfno. 93 2054362; Fax. 93 2057808

Web: http://www.icatme.com

Dr. Juan Andrés Conejero Casares (rehabilitacion)
Rehabilitacion Infantil

Hospital Universitario Virgen Macarena

Sevilla

Tfno. 95 5008781

E-mail: conejero@bsab.com

Ill. Psicologos.

Servicio de Psicologia Aplicada

Universidad Nacional de Educacion a Distancia (UNED)
Dr. José Luis Martorell Ypiéns (director)

Tfno: 913987952

E-mail: spa@psi.uned.es

Dra. Miriam Pérez Vallmitjana (Psic6loga)
Unidad de Patologia del Crecimiento
Institut Dexeus

Paseo Bonanova, 67

08017 Barcelona

Tfno. 93 2274747

Consulta: Iradier 3, Barcelona

Tfno. 93 2054362, Fax. 93 2057808
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IV. Fisioterapeutas.

Fisioterapia José Luis Izquierdo

C/ Fernandez de los Rios, 15
28015 Madrid

Tfno. 914470605

E-mail: fisioizquierdo@tlefonica.net

V. Asociaciones y Entidades Internacionales.

Acondroplasia Uruguay
Web: http://www.acondroplasiauruguay.org

Asaciacién Civil Zoe —Personas Baja Talla
Argentina parte de Red Iberoamericana de Acondroplasia
Web: http://www.zoeacondroplasia.blogpot.com

Asaciacion de Personas Pequefias del Pert (ASPEPP)
C/ Beta C-50; Urb. Juan XXIII

San Borja, Lima

Peru

Tfno. (51 1)2230282; (51 1)90078414

E-mail: contacto@acondroplasiaperu.com

Web: http://www.acondroplasiaperu.com

Associazione per I'Informazione e lo Studio dell’Acondroplasia
Via Luigi Anelli 6

20122 Milano

Italia

Tfno: 02 87388427

E-mail. segreteria@aisac.it

Web: http://www.aisac.it

BundesselbsthilfeVerband Kleinwiichsiger Menschen e. (VKM)
Deutschland (Alemania)

E-mail: vkm(at)kleinwuchs.de

Web: http://www.kleinwuchs.de

Bvkm belangenvereniging van kleine mensen
Mr. M.J.H. de Groot (Secretario)

P.O. Box 2776

3500 GT Utrecht

The Netherlands (Holanda)

Web: http://mwww.bvkm.nl
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BKMF —Osterreich (Bundesverband Kleinwiichsige Menschen und ihre
Familien)

Griesstralle 2

A-4502 St. Marien

Osterreich (Austria)

Tfno. 07227/20600

E-mail: office@bkmf.at

Web: http://mww.bkmf.at

Dveergeforeningen (Danish Dwarf Association)
Tfno. +45 2249 1841

Denmark (Dinamarca)

E-mail: se@lfvdk.dk

Web: http://www.Ifvdk.dk

European Organization for Rare Disorders (EURORDIS)
13 Place de Rungis

75013 Paris

France (Francia)

Tel. +33 1 44 162747 ; Fax. +33 1 44 162712

Web: http://www.eurordis.org

Foreningen For Kortvuxna — DHR
Mgnum Edman

Dynéas 120

87033 Docksta

Sweden (Suecia)

Tfno: +46 61341085

E-mail: magnusedman@swipnet.se
Web: http://www.fkv.se

Gente Pequefia de Guatemala
Web: http://littlepeopleguatemala.spaces.live.com

Human Growth Foundation

997 Glen Cove Avenue Suite 5

Glen Head NY 11545

EE.UU. (USA)

Tfno.: 800-451-6434; Fax: 516-671-4055
Email: hgfl@hgfound.org

Web: http://www.hgfound.org

International Skeletal Dysplasia Registry
Cedars-Sinai Medical Center

440 S. San Vicente Blvd.

Los Angeles, CA 90048

USA (EE.UU.)

Web: http://www.csmc.edu
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L’Association québécoise des personnes de petite taille (AQPPT)
2177, rue Masson, suite 205

Montréal, Québec

Canada

H2H 1B1

Tfno.: 514 521 9671 ; Fax : 514 521 3369

E-mail : info@aqppt.org

Web: http://www.agppt.org

Little People of America

P.O. Box 745

Lubbock, Texas 79408

USA (EE.UU.)

E-mail: littlelogl@aol.com
Web: http://www.lpaonline.org

Little People of America (LPA)

5289 NE Elam Young Parkway Suite F-100
P.O. Box 750

Hillsboro OR 97124

USA (EE.UU.)

Email: info@Ilpaonline.org

Little People of Kosova

rr. Adem Trepca no. 4
40000 Mitrovice

Kosova (Kosovo)

E-mail: info@Ipkosova.com
Web: http://www.Ipkova.com

Lyhytkasvuiset — Kortvaxta ry

Suomi (Finlandia)

Tfno. +358(0)443559499

E-mail: lyhytkasvuiset@Ilyhytkasvuiset.fi
Web: http://www.lyhytkasvuiset.fi

MAGIC Foundation for Children Growth
1327 North Harlem Avenue

Oak Park, IL 60302

EE.UU. (USA)

Web: http://www.magicfoundation.org

Norsk Interesseforening for kortvokste (NiK)
Pb. 4568 Nydalen

0404 Oslo

Norge (Noruega)

Tfno: 414 13 662

E-mail: nik@Kkortvokste.no

Web: http://lwww.kortvokste.no
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Pequefios Gigantes de Colombia
Tfno: (091)2584665; (091)2142405
E-mail: paolacris74@hotmail.com
Web: http://pequenosgigantes.8k.com

The Billy Barty Foundation
929 W. Olive Ave., Suite C.
Burbank, CA 91506

USA (EE.UU.)

The Restricted Growth Association
P.O. Box 1024

Peterborough

PE1 9GX

England (Reino Unido)

Tfno: +44 1733759458

E-mail: office@restrictedgrowth.co.uk
Web: http://www.rgaonline.org.uk

Verein Kleinwlchsiger Menschen der Schweiz

Suiza
Web: http://mww.kleinwuchs.ch
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25. Glosario de términos.
ACETABULO: componente pélvico de la articulacion de la cadera.

ADENOIDECTOMIA: extirpacion de masas de tejido linfatico, llamadas también
vegetaciones adenoides, que se forman por engrosamiento de la
amigdala faringea.

ADN (Acibo DESOXIRRIBONUCLEICO): constituye el codigo genético que regula
el mecanismo de la herencia.

AGUJERO MAGNO: agujero occipital.

AGUJERO occIPITAL: orificio de la base del craneo que comunica la cavidad
craneal con la médula y da paso al tronco cerebral, arterias vertebrales
y nervios espinales.

ALELO: una de las entre dos o varias formas de un gen que ocupa el mismo
lugar (o locus) en un cromosoma particular.

AMIGDALECTOMIA: extirpacién quirdrgica de las amigdalas palatinas.

AMNIOCENTESIS: puncion de la cavidad amnidtica a través de la pared
abdominal en una mujer encinta, que permite extraer cierta cantidad
de liquido amniético para su analisis.

ANTICOLINERGICO: €S un compuesto farmacéutico que sirve para reducir o
anular los efectos producidos por la acetilcolina en el Sistema nervioso
central y el sistema nervioso periférico.

APNEA: suspension voluntaria o patologica de los movimientos respiratorios.

APNEA DEL SUENO: suspension patolégica de los movimientos respiratorios
durante el suefio.

APOFISIS: elevacién 6sea bien sobresaliente que, en general, es el lugar de
insercion de muasculos; se llama también proceso 6seo.

ASTRAGALO: uno de los huesos del tarso, que esta articulado con la tibia y el
peroné.

ATAXIA: sintoma que se caracteriza por provocar la descoordinacion en el
movimiento de las partes del cuerpo (dedos, manos, brazos, piernas,
cuerpo, habla, movimientos oculares, etc.).

ATELECTASIAS: es el colapso de una parte periférica del pulmén o de todo el
pulmén, debido a la obstruccion de la via aérea, en bronquios o
bronquiolos, o provocado por una respiracion muy superficial, que
impide el intercambio gaseoso.

AUTOESTIMA: es el sentimiento valorativo de nuestra persona, de nuestra
manera de ser, de quien somos, del conjunto de rasgos corporales,
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mentales y espirituales que configuran nuestra personalidad. Esta se
aprende, cambia y se puede mejorar, y es a partir de los 5-6 afios
cuando se empieza a formar un concepto de como nos ven las
personas que nos rodean (padres, maestros, compafieros, amigos,
etc.) a partir de las experiencias que vamos adquiriendo.

BIPEDESTACION: relativo a la postura erguida del cuerpo mantenido sobre los
pies, al andar.

CALOTA CRANEAL: estructura 6sea superior del craneo humano.

CANAL LUMBAR: canal formado en el interior de las vértebras lumbares,
situadas entre la duodécima dorsal y el sacro.

CARTILAGO: es el tejido firme, pero flexible, que cubre los extremos de los
huesos en una articulacién. También da forma y apoyo a otras partes
del cuerpo, tales como a las orejas, nariz, trAquea y discos vertebrales.
El cartilago sano ayuda a moverse al permitir que los huesos se
deslicen por encima de los otros. También protege a los huesos
impidiendo que se froten entre si.

CAVIDAD COTILOIDEA: cavidad donde se aloja la cabeza del fémur.

CIFOsIS DORSAL: curvatura de la columna vertebral dorsal, que presenta una
ligera convexidad hacia atras. La cifosis, que dentro de ciertos limites
es fisioldgica, si constituye una deformacion particularmente evidente
suele denominarse joroba.

CLONUS: es un término médico usado para describir uno de los signos de
ciertas alteraciones neuroldgicas, que consiste en la aparicion
involuntaria de contracciones musculares repetitivas y ritmicas al
estirarse ciertos grupos musculares.

CoGNITIVO: relativo al conocimiento, a la inteligencia.

COMPENSACION PROFUNDA: inhalacién profunda de aire como consecuencia de
un ahogamiento o falta prolongada del mismo en los pulmones.

CoNDRoOCITOS: células propias del tejido cartilaginoso.

CORION: membrana que envuelve el producto de la concepcién en los
primeros dias de su desarrollo y que, posteriormente, concurre a la
formacion de la placenta. Produce una hormona, la gonadotropina
coridnica, que puede detectarse en la orina y que permite comprobar
el eventual estado de embarazo.

CromMoOSOMAS: formaciones contenidas en el interior de las células,
depositarias de los caracteres genéticos, es decir, hereditarios.

CRICOIDES: Cartilago que, junto con el tiroideo, forma la seccion més estrecha
de la laringe.
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CURVA DE CRECIMIENTO: representacion gréfica del incremento de talla con la
edad para un determinado tipo humano o grupo étnico.

DECUBITO LATERAL (POSICION): el cuerpo descansa sobre un costado, con los
brazos hacia adelante, con las rodillas y caderas flexionadas. La
cabeza se encontrarAd en linea recta con relacion a la columna
vertebral.

DEcUBITO PRONO (POSICION): acostado boca abajo, cuello en posiciéon neutra,
miembros superiores extendidos, pegados al tronco y con las palmas
de las manos hacia abajo, y extremidades inferiores también
extendidas con pies en flexion neutra y punta de los dedos pulgares
hacia abajo.

DEHISCENCIA: abertura espontanea de una zona que se habia suturado
durante una intervencion quirurgica.

DIABETES MELLITUS: se suele denominar simplemente diabetes y es una
disfuncion del organismo consistente en la incapacidad para utilizar el
azlcar como fuente de energia por falta de insulina.

DispLAsiA: anomalia del proceso de diferenciacion a través del cual los
distintos tejidos y o6rganos, originados de las primeras hojas
embrionarias, adquieren paulatinamente en las distintas fases del
desarrollo intrauterino sus caracteristicas especificas. En la displasia
el 6rgano o tejido no alcanza su nivel normal de diferenciacion. En
algunos casos las displasias son susceptibles de correccién quirdrgica.

DISTRES RESPIRATORIO: €s una insuficiencia respiratoria grave, debida a edema
pulmonar no hemodinamica, causado por aumento de la permeabilidad
de la barrera alvéolo - capilar y secundario a dafio pulmonar agudo.

DRENAJE TIMPANICO: es el procedimiento quirdrgico que se realiza para drenar
(dejar paso a) las secreciones del oido medio al oido externo,
mediante una incisiéon en el timpano y la inclusién de unos tubos de
ventilacion (tubo de timpanostomia, diabolo o grommet).

ECOGRAFIA ULTRASONICA: técnica diagnéstica basada en la exploracion
mediante ultrasonidos que, una vez reflejados en los 6rganos, se
visualizan en un monitor.

EmMBOLISMO AEREO: el embolismo aéreo venoso puede resultar como
complicacion de procedimientos invasivos o traumatismos, debido al
ingreso de un gas, generalmente aire, en la circulacién venosa que
llega hasta la circulacion pulmonar. Esto da lugar a un cuadro clinico
con un espectro que varia entre pasar desapercibido hasta el colapso
cardiovascular y muerte. Es una complicaciébn reconocida en la
neurocirugia en posicion sentada, aunque también ha sido descrito en
procedimientos tan variados como cirugia ortopédica (artroplastia de
cadera o de hombro, cirugia de raquis), intervenciones sobre la
cavidad abdominal, trasplante hepatico, cesarea o mastectomia.

101



La acondroplasia, algo mds que una cuestién de altura.

EPIDURAL (ANESTESIA): es un tipo de anestesia local que proporciona alivio
continuo del dolor del ombligo hacia abajo (incluyendo las paredes
vaginales). Durante el parto se inyecta un anestésico en el espacio
epidural, cerca de la médula espinal, lo cual adormece temporalmente
la parte inferior del cuerpo.

EPiFISIS OSEA: nombre con el que se indican los extremos de los huesos
largos, por ejemplo del hiumero o del cubito.

EsSTENOSIS: estrechez patoldgica que puede llegar hasta la oclusion completa
de un orificio, conducto, 6rgano hueco o vaso.

EsTubio DEL SUENO: tiene como objetivo evaluar las consecuencias
psicologicas y fisiolégicas que se originan por los trastornos del suefio
como consecuencia de las apneas que se producen durante el mismo.

EsTuDIO RADIOLOGICO: localizacion de determinadas alteraciones a través de
radiografias impresionadas por rayos X.

FENOTIPO: expresion visible de los genes, consecuencia de la interaccion del
genotipo y del ambiente.

FIBROBRONCOSCOPIO: instrumento flexible con una pequefia luz y cadmara que
es insertado a través de la nariz o la boca para analizar los bronquios.

FISIOTERAPIA: tratamiento por medio del ejercicio terapéutico, calor, frio, luz,
agua, masaje Yy electricidad para la recuperacion fisica y rehabilitacion
de la fuerza muscular, capacidades funcionales, amplitud del
movimiento articular y capacidad vital, asi como ayudas al control de la
evolucion.

FONTANELAS: formaciones membranosas sin osificar, en numero de 6, que
unen los huesos del crdneo del recién nacido y del lactante. Las 5
fontanelas menores se cierran y sueldan en el primer afio e vida, y la
mayor (zona frontal del craneo) cuando el nifio tiene 15 meses
aproximadamente.

FORAMEN MAGNUM: agujero occipital.

FUNCION PULMONAR: mide el grado de funcionamiento de los pulmones de una
persona. Un ejemplo de prueba de la funcién pulmonar es la
espirometria, que consiste en soplar a través de un aparato que
registra la cantidad y la velocidad del aire que se puede espirar tras
una profunda aspiracion.

GEN DOMINANTE: parte del ADN contenido en el nucleo de la célula que
contiene la informacién necesaria para la formacién de una proteina
con funcién especifica y que transmite los caracteres hereditarios. La
agrupacion de genes constituyen los cromosomas. Cuando dos genes
compiten por una caracteristica, el que se expresa es el dominante.

GENETISTA: especialista en el analisis del material genético.
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GENU RECURVATUM: deformacién de la rodilla caracterizada por una extension
excesiva de la pierna sobre el muslo, que forma en conjunto un dngulo
abierto adelante, en posicion de pie, o en el curso de la extension
forzada.

GENU VARUM: separacion excesiva de las rodillas y desviadas hacia el exterior.

GENU VALGO: separacion excesiva de los tobillos y rodillas desviadas hacia el
interior.

HALOTHANO: gas anestésico.

HERNIA DISCAL: situacion que resulta de la rotura de un disco intervertebral
(uno de los anillos de cartilago que separan las vértebras) con
dislocacion de un fragmento o de la parte central del propio disco.

HEPARINA: sustancia anticoagulante natural, presente en todos los tejidos
animales y especialmente en el higado. La heparina es un poliholésido
formado por condensacién de numerosas unidades de la
glucuronoglucosamida.

HETEROCIGOTICO: organismo cuyas células, a excepcion de las sexuales,
poseen dos genes diferentes (alelomorfos) para un mismo caracter
dado.

HiDROCEFALIA: dilatacién anormal del craneo, presente por lo general en el
nacimiento, debida a la acumulacién de liquido cefalorraquideo en las
cavidades del cerebro como consecuencia de un bloqueo de la
circulacion normal de dicho liquido.

HiPERFLEXIA: flexibilidad excesiva. Exageracion de la amplitud de los
movimientos con posibilidad de desplazamientos extremos.

Hipoacusia: disminucién de la agudeza auditiva.

HipoAPNEA: disminucion del flujo aéreo o de los movimientos téraco-
abdominales en un 50%, siempre que la duracién del episodio sea
mayor de 10 segundos.

HiPOPLASIA MAXILAR: desarrollo incompleto o defectuoso del maxilar.

HIPOPLASIA NASAL: disminucion en el crecimiento, en altura, del puente nasal.
Nariz en silla de montar.

HipoTIROIDISMO: funcién reducida del tiroides.
HIPOTONIA MUSCULAR: disminucion del tono muscular.
HiPOXEMIA: es una disminucién anormal de la presion parcial del oxigeno en la

sangre arterial. No se debe confundir con la hipoxia que es una
disminucién de la difusion de oxigeno en los tejidos.
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HowmocicoTico: dicese de una célula o de un organismo diploide portador de
los mismos alelos de un mismo gen.

HORMONA DEL CRECIMIENTO (SOMATOTROPINA): compuesto presente de forma
natural en el organismo humano. Facilita el aumento de tamafio de las
células y estimula su divisiéon, con lo que se desarrolla un nimero
creciente de estas y tiene lugar la diferenciacion de determinados tipos
de células, como las de crecimiento 6seo.

INFARTO: necrosis isquémica de un o6rgano (muerte de un tejido),
generalmente por obstruccion de las arterias que lo irrigan.

INTUBACION ENDOTRAQUEAL: una intubacion endotraqueal es un procedimiento
médico en el cual se coloca una canula o sonda en la traquea. Esto se
hace para abrir la via respiratoria con el fin de suministrarle a la
persona oxigeno, medicamentos o anestesia.

ISOFLURANO: gas anestésico.

ISQUEMIA: la isquemia es una enfermedad en la que se produce una
disminucion del flujo de sangre rica en oxigeno a una parte del
organismo debido a la obstruccién de una arteria.

LAMINECTOMIA: procedimiento quirlrgico para extirpar una porcién de una
vértebra, llamada la lamina, bajo la cual uno encuentra el disco roto
que esta presionando los nervios y ocasionando dolor y disfuncion.

LARINGE: estructura tubular que se encuentra en el cuello, a través de la cual
pasa el aire que llega hasta los pulmones.

LARINGOSCOPIO: instrumento tubular rigido que se utiliza para visualizar la
laringe.

LAXITUD LIGAMENTOSA: estado en que los ligamentos se distienden facilmente,
pudiendo ser causa de falta de estabilidad de las extremidades
inferiores.

LEIOMIOMATOSIS UTERINA: tumores compuestos por musculo liso y tejido
conectivo en el Utero.

LINEA GERMINAL: familia celular descendiente de una Unica célula germinal y
cuyos componentes son idénticos a los de la célula progenitora.

LorbosIs: curvatura de la convexidad anterior de la columna vertebral en las
zonas lumbar y cervical.

Luxacion: pérdida de la normal relacion entre los dos extremos articulares
que constituyen una articulacion. Suele deberse a traumatismo, y
consiste en la desviacion, mas o menos importante, de un hueso de su
posicion normal dentro de la articulacion.

MACROGLOSIA: trastorno en el que la lengua es mas grande de lo normal.
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MALABSORCION (SINDROME DE): grupo de enfermedades en las que a menudo,
por un defecto hereditario de los sistemas enzimaticos de la mucosa
intestinal o por un defecto congénito del intestino, esta alterada la
absorcién de uno o mas componentes de la dieta.

MALOCLUSION DENTARIA: imperfecto contacto de las arcadas dentarias superior
e inferior a causa de la posicion o del crecimiento irregular de los
dientes.

MEDULA ESPINAL: cordon blando de tejido nervioso, de casi un centimetro de
espesor, encerrado en el canal vertebral, que comprende desde la
primera vértebra cervical, en la base del craneo, hasta la segunda
vértebra lumbar.

METAFISIS: punto de unidn de la diafisis (cuerpo central de un hueso largo) con
la epifisis (cada uno de los extremos de un hueso largo).

MERALGIA PARESTESICA: también conocida como sindrome de Bernhardt, se
presenta como alteraciones de la sensibilidad en la cara anterolateral
del muslo que van desde la sensacién de adormecimiento, frio, calor,
quemazon, a un dolor superficial no bien definido en dicha zona.

MicciON: proceso mediante el cual el cuerpo elimina, en forma de orina, el
exceso de liquidos, sales y otros residuos.

MIELOGRAFIA: es una técnica radiolégica utilizada para visualizar el espacio
subaracnoideo espinal mediante la introduccion de un contraste iodado
a través de la puncion lumbar.

MIELOPATIA: término general para las enfermedades de la médula 6sea.

MIELOPATIA CERVICAL: reduccién del calibre del canal medular, con
subsiguiente compresion sobre la médula. Se caracteriza por
aparicion, insidiosa y progresiva, de espasticidas en los miembros
inferiores, que el paciente percibe como dificultad e incertidumbre al
andar. En muchos casos se dan trastornos de la sensibilidad, dolores
en el cuello, atrofias y fasciculaciones en la musculatura de los
miembros superiores y de las manos e incluso parestesias.

MIRINGOTOMIA: procedimiento para drenar liquido que se ha acumulado detras
de los timpanos y su propdésito es restaurar el funcionamiento normal
del oido.

MORBILIDAD: proporcion de personas que padecen los efectos de una
enfermedad en una poblacion.

MORFOMETRIA: relacion de proporcionalidad entre las diferentes medidas del
cuerpo y de su forma.

MuLTIAXIAL: que presenta multiples ejes de fijacion.
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MUTACION: aparicion repentina en una célula de una alteracion de su
patrimonio cromosomico, es decir, de la parte de la propia célula que
asegura a las células hijas la presencia de una misma caracteristica.

ORTESIS: Aparato que intenta corregir una funcién deficiente, compensar una
incapacidad o en crear el rendimiento fisiolégico de un érgano o de un
miembro (e.g.: corsés para el tratamiento de la cifosis toracolumbar,
férulas para genu varo, etc.).

OSTEOCONDRODISPLASIAS: bajo este término se agrupan a las enfermedades
O6seas que afectan al crecimiento, las cuales se subdividen en tres
grupos: displasias, distrofias y disostosis.

OsTEOFITOS: son protrusiones del hueso y del cartilago que se desarrollan en
las zonas donde una articulacion se esta degenerando, a modo de
pequefio bulto redondo de extra hueso que crece alrededor de las
mismas. Son consecuencia de la respuesta del organismo para
compensar la degeneracion del hueso y ligamento existente debido a
la edad o a una lesion, pero desafortunadamente el intento de
autorreparacion no tiene éxito.

OTiTis MEDIA: inflamacion aguda o cronica del oido medio, provocada por
gérmenes que pueden llegar al oido desde la garganta, a través de la
trompa de Eustaquio, cuando el paciente tiene infeccion de amigdalas,
garganta inflamada, sinusitis o un fuerte resfriado.

PATOGNOMONICA: se utiliza para denominar aquellos signos (manifestaciones
visibles) o sintomas (manifestaciones no visibles, subjetivas) que, si
estdn presentes, aseguran que el sujeto padece un determinado
trastorno.

PCR (REACCION EN CADENA DE LA POLIMERASA): prueba utilizada en el analisis
genético del AND celular.

PEDiCULOS VERTEBRALES: parte delgada de las vértebras que limita los
agujeros de conjuncion y une el cuerpo con la masa apofisaria.

PErIOSTIO: Membrana fibrosa dura que rodea la superficie de los huesos,
excepto en las extremidades cartilaginosas. Esta constituido por dos
capas estrechamente unidas, la mas externa compuesta por tejido
fibroso y la mas interna rica en células. El periostio es muy abundante
en terminaciones nerviosas.

POLIHIDRAMNIOS: presencia excesiva de liquido amnidtico durante el
embarazo.

POTENCIALES EVOCADOS: modificacion local de potencial detectable en una
estructura cerebral bajo el efecto de una estimulacién eléctrica de otra
situada a distancia o de una estimulacién sensitiva o sensorial.

PrRoOGNOSIS: conocimiento anticipado del algin suceso.
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PROTRUSION DISCAL: lesion en las vértebras de la columna.

PSEUDOACONDROPLASIA: enfermedad que causa otro tipo de enanismo
micromélico hereditario autosomico. Se descubre hacia el segundo
afo de vida debido a la reducida estatura del nifio, que se hace mas
evidente con la edad. El enanismo causado a veces es mas severo
que en la acondroplasia, no alcanzando los pacientes mas de 130 cm.
de estatura. A diferencia de la acondroplasia, no existen deformidades
en craneo y facies. Puede existir cifosis pero menos marcada,
oblicuidad pelviana, coxa vara, genu varo, genu recurvatum y
tendencia a la subluxacion anterior del fémur sobre la tibia.

RaQuis: denominacién poco corriente de la columna vertebral, con sus
articulaciones y musculos.

RaQuiTismo:  enfermedad caracterizada por graves alteraciones y
malformaciones 0seas.

RESONANCIA MAGNETICA (RM): método de reconstitucion de iméagenes
anatomicas que utiliza la propiedad de ciertos nudcleos atémicos de
comportarse a la vez como pequefios imanes y como pequefios
giroscopios.

RESTRICCION PULMONAR: reduccién de la capacidad pulmonar.

RiNiTis: inflamacién aguda o crénica de las mucosas nasales que produce
secrecion.

RizoMELIA: cuando el segmento proximal de las extremidades es més corto.

SEDESTACION: relativo a la postura de sentado.

SEVOFLURANO: gas anestésico.

SINCONDROSIS: articulacion cartilaginosa situada entre dos huesos fijos, como
la sincondrosis del craneo, la sinfisis del pubis, el esternén y el
manubrio.

SOBRECRECIMIENTO FIBULAR: crecimiento excesivo del peroné.

SUBARACNOIDEA (HEMORRAGIA): es un sangrado en el area comprendida entre
el cerebro y los delgados tejidos que lo cubren, llamada espacio
subaracnoideo.

SUBLUXACION ATLOAXOIDEA: desplazamiento de su posicion natural de la
primera vértebra cervical. Las manifestaciones clinicas son dolor
cervical, rigidez, disminucion de la movilidad, asi como alteraciones y
déficit sensitivos y motores, que pueden estar causados tanto por
compresion mecanica de la médula como por alteracion vascular.

TENOTOMIA: seccidn quirdrgica de un tendén.
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TOMOGRAFIA COMPUTERIZADA: la tomografia axial computerizada, también
conocida como TAC o escaner, es una técnica de diagnéstico utilizada
en medicina. Es una exploracién con rayos X que, a diferencia de la
radiografia, obtiene mdltiples imagenes al rotar alrededor del cuerpo.
Un ordenador combina todas estas imagenes en una imagen final que
representa el cuerpo como si fueran rodajas. Mientras que con la
radiografia se obtiene una imagen plana (en dos dimensiones), con el
TAC se obtiene una imagen tridimensional del cuerpo.

TRAQUEOSTOMIA: procedimiento quirlrgico realizado con objeto de crear una
abertura dentro de la trdquea, a través de una incision ejecutada en el
cuello, para la insercién de un tubo o canula con objeto de facilitar el
paso del aire a los pulmones.

UNIAXIAL: que presenta un solo eje.

VENTRICULOS CEREBRALES: son cuatro cavidades del cerebro que contienen en
su interior liquido cefalorraquideo. Los dos primeros son los laterales,
fraguados en el espesor de cada hemisferio, comunican a través del
pequefio agujero de Monro con el ventriculo central, el tercero, el cual
por detrds, a través del acueducto de Silvio, comunica con el cuarto
ventriculo, que esta a su vez en relacion con los espacios
subaracnoideos por medio del agujero de Magendie.

XIFOIDES: cartilago o apéndice cartilaginoso y de figura algo parecida a la
punta de una espada, en que termina el esternén del hombre.
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REFLEXIONES DE LA AUTORA.

Recuerdo que de camino al instituto, con 15 afios, después de
atravesar la plaza, tenia que pasar por una calle en la que habia una casa
siempre con la puerta abierta. Normalmente, sentado en la entrada estaba un
chico, muy simpético, que diariamente me decia algo agradable o me cantaba
estrofas de alguna cancién roméntica. Era enano y recuerdo que siempre
senti un gran respeto hacia él.

Alejandro nacié un 8 de noviembre de 2000 y al principio todo fue
desconcierto e incertidumbre. No sabiamos que enfermedad tenia y cuando
me dieron el diagndstico pensaba que se iba a morir. Sin mas, el médico me
dijo, tras un largo interrogatorio sobre nuestro arbol genealdgico, que tenia
acondroplasia. Era la primera vez que escuchaba esa palabra y me sond
horrible. Ningin médico del hospital donde estuvo ingresado durante una
semana supo explicarme que implicaciones, riesgos o cuidados especiales
requeria mi nifio. Alejandro era mi primer hijo y afiadido a la inexperiencia de
una madre primeriza se unia una “enfermedad” desconocida totalmente para
mi y, lo peor, para los profesionales que lo asistieron en los primeros dias de
su vida.

A partir de ese momento comenzé una labor de investigacion que a
dia de hoy aun estd lejos de acabar. Gracias a Internet y todas sus
posibilidades pudimos ponernos en contacto con la Asociacion Crecer y con
la Fundacién Alpe. Susana y Carmen me animaron y me explicaron lo que
significaba que mi hijo fuera acondropldsico y cuales eran los primeros
cuidados que requeria, desde como cogerlo a los posibles problemas que
podia tener, como sostener la cabeza y sentarse mas tarde, lo mismo que el
comienzo de la deambulaciéon. Tras acudir a varios especialistas en
Barcelona, comenzamos con la estimulacion temprana y la rehabilitacion para
fortalecer sus mdusculos, visitas a otorrinolaringélogos ya que padecia de
hipoacusia y fuertes ronquidos nocturnos, sin olvidar las consultas al
neurdlogo y, como cualquier otro nifio, al pediatra. El apoyo de mi familia, en
especial el de mi hermana, y el profundo amor de mi marido fueron esenciales
en esos primeros meses. El conocer a Alexis Fuentes, en el hospital
sonriendo, lleno de energia y ganas de vivir a pesar de estar convaleciente de
una operacion, me permitié ver otra parte distinta de la realidad, la de las
personas. Siento un gran carifio por él.

Ahora Alejandro tiene casi 8 afios, y todo esto parece bastante lejano
al recordarlo hoy, pero no por eso deja de llenarme de tristeza. Es un nifio
encantador, con un sinfin de virtudes y enormes ganas de vivir. Pero la
ignorancia e intolerancia de la sociedad, sobrellevada dia tras dia, hace que
mi corazén sufra al tener que explicarle porqué los demas se rien de él por
ser bajito y tener la cabeza grande, por ser simplemente diferente. Si pudiera
darle mis piernas y mis brazos no lo dudaria ni un segundo. Esta herida que
tengo en el corazén sangra cada vez que alguien le hace dafio y nadie puede
imaginar como duele. El amor que siento por él es tan grande, que pensaba
gue no podria querer a nadie mas, de la misma forma, y este miedo me freno
durante mucho tiempo a tener un segundo hijo. Pero, hace ahora dos afios
que nacié Adriana y he comprobado que mi amor por ella es exactamente
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igual. Su llegada ha sido muy positiva para Alejandro, al principio le costo
cederle parte del protagonismo, pero es gratificante verlos compartir y jugar
juntos, pelear y como se quieren.

Alejandro es como cualquier otro nifio, con pequefias limitaciones
debido en mayor parte a su baja estatura, pero que no le impiden llevar una
vida normal. El Unico problema, la Unica causa que hace que Alejandro no
quiera ser como es, son los demas. Tiene que enfrentarse constantemente a
las miradas, a los comentarios, a las burlas, enfadandose, ya que se da
cuenta y queriendo marcharse de cualquier lugar en el que estemos. En estos
casos, siempre le decimos que debe ignorarlos, que a mi no me importa que
me miren y que a él tampoco le debe importar. Le quitamos importancia, a
pesar de lo duro que es tropezar reiteradamente con la falta de educacion de
algunas personas y soportar estoicamente el dafio que hacen, para conseguir
gue Alejandro construya su propia coraza, se haga una persona fuerte, con
una alta autoestima y que nunca le de vergiienza salir a la calle ni ir a donde
él quiera. Poco a poco lo vamos consiguiendo.

Aun Alejandro no quiere operarse de alargamiento de extremidades,
se quiere tal y como es y se siente muy querido en casa, con su familia, por
su hermana, en el colegio por sus profesores y compafieros. Es muy feliz y
esto es lo Unico que me importa, que se sienta feliz. Todos mis esfuerzos van
en este sentido, en conseguir que tanto él como su hermana sean felices y se
quieran tal y como son. Tanto si en un futuro se quiere operar como si no,
cuando llegue el momento, siempre estaremos a su lado apoyandole en todo.

No es un camino facil, pero cada dia le doy gracias a Dios por
haberme dado a mis nifios, son mi vida, y es mi deseo, de todo corazon, que
este libro ayude a muchas familias a afrontar el nacimiento de un nii@ con
acondroplasia, a aliviarles un poco el enorme peso del desconocimiento. Por
otro lado, la desinformacién inicial que sufrimos en el hospital y en otros
centros médicos a donde acudimos, queremos subsanarla en lo posible,
asumiendo nuestras limitaciones y con la modestia mas sincera, ofreciendo a
los profesionales una guia donde puedan encontrar informacion y referencias
sobre los cuidados que requieren estos nifios desde los primeros dias de vida
y, de este modo, puedan aconsejar adecuadamente a los padres y familiares.

Sin duda, la acondroplasia es mucho mas que una simple cuestion
de altura. Es un motivo mas para derribar muros contra la intolerancia y la
ignorancia, ya que no ayuda simplemente saltarlos y dejarlos atras, porque
seguiran ahi entorpeciendo a otros mas débiles que nosotros. Alejandro
Magno no fue considerado magno por ser alto, todo lo contrario ya que segun
cuentan era relativamente bajito, fue magno porque hizo cosas grandes a los
ojos de sus contemporaneos. Nuestros “Alejandros” también pueden hacer
cosas grandes, solo dependera de ellos. Por nuestra parte, no ahorraremos
esfuerzos para ayudarle a conseguirlo.

Ana Teresa Santana Ortega
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siendo como los “nifios perdidos”, perdidos para una sociedad necesitada de
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que lleguemos a verlos y sentirlos tan “normales” que, simplemente, sean
dignamente “invisibles”.
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Asociacién Familiar de Afectados por Acondroplasia

El asociacionismo familiar entorno a la acondroplasia surgi6 en
Canarias en el afio 2001 con AFAPA vy, seguidamente, con
PEGRAL (2002). El objetivo fundamental de ambas asociaciones
es conseguir una mejora en la calidad de vida de las personas de
talla baja patolégica, particularmente la acondroplasia, pasando
por la exigencia de un tratamiento y seguimiento especializado y
multidisciplinar, con un centro médico de referencia a nivel
nacional. También estd entre sus objetivos, y de forma
fundamental, no limitarse a la cuestion médica, sino convertirse
en un punto de apoyo para las familias y un foro desde el que
reclamar un mayor reconocimiento social para estas personas.
Todos estos objetivos se van alcanzando poco a poco, con
ayuda de mucha gente y de otras asociaciones y profesionales
de la medicina. Sin embargo, no cabe la menor duda de que este
proyecto gira, hoy, entorno a una persona, Alexis Fuentes
(PEGRAL), cuyo tesén y valentia son un referente para todas las
personas acondroplasicas del Archipiélago y para sus familias.
El, a lo mejor sin proponérselo, ha adquirido una imagen social
importante para los acondroplésicos, actuando de catalizador de
cuantas acciones se realizan hoy en favor de las personas con
talla baja patolégica en las islas. Nuestro mas sincero
reconocimiento a su labor e ilusién. Las personas como él
demuestran, cada dia, que las causas de discapacidad no estan
todas recogidas en los inventarios del INSERSO. Tanto es asi,
gue no estad reconocido como minusvalia el que muchas
personas, desgraciadamente, sean capaces de vivir “sin
cerebro”, con una forma de pensar que no les permite ir mas
lejos y reconocer lo positivo que hay en los demas y en sus
diferencias. En este sentido, que aun la acondroplasia cause risa
es solo un penoso ejemplo. Posiblemente, la “falta de cerebro”
Nno se reconoce como minusvalia porque no habria presupuesto
que soportase tantas prestaciones sociales de incapacidad. En
definitiva, y como posiblemente pensaria Amenhotep lll, la burla
solo desacredita a los que se burlan y a las sociedades que lo
consienten. ¢Es este nuestro caso?



