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Introduccion

La primera vez que aparece la palabra acondroplasia fue en 1878 (1), esta
denominacién ha hecho fortuna y se utiliza de forma errénea, y por exten-
sion, para denominar a todas las displasias dseas (2). Ha sido necesario que
los procesos se sistematizaran (3) para que el resto de las displasias dseas
no sean todas denominadas acondroplasias.

Estas enfermedades déseas que afectan al crecimiento se han divido, hasta
hace relativamente poco, en tres grupos: Displasias, Distrofias y Disostosis,
pero en la Ultima revision de la Nomenclatura Internacional de las Enfermeda-
des Oseas Constitucionales (5) se agruparon bajo la denominacién de
Osteocondrodisplasias (OCD).

Actualmente se conocen més de 150 enfermedades, su division se basa
fundamentalmente en el fenotipo, las caracteristicas radioldgicas, la forma de
herencia y la genética (6-8). La Nomenclatura Internacional de las Enferme-
dades Oseas Constitucionales propone una clasificacion que sistematiza a
estas en tres grupos diferentes:

* Defectos de los huesos tubulares y columna vertebral con 24 subsgrupos,
son sujetos de talla muy baja y desproporcionada, presentdndose al na-
cimiento en un gran nimero de enfermedades como la Acondroplasia,
Displasia Kniest, Displasia espondiloepifisaria o espondilometafisaria, aun-
que muchas de ellas son letales al hacimiento. En otras la talla baja apare-
ce durante la infancia, como ocurre en la Hipocondroplasia, la
Condrodisplasia metafisaria o la Condrodisplasia espéndilo epifisaria.

¢ Desarrollo desorganizado del cartilago y de los componentes fibrosos
del esqueleto, como la Enfermedad de Ollier o la Displasia Fibrosa.

¢ Osteolisis idiopética.




¢Qué es la Acondroplasia?

JQUE ES LA ACONDROPLASIA?

Esta publicacion tiene por objeto facilitar informacion y apoyo, a los padres
de nifos con acondroplasia, a los propios afectados, a sus familias, profeso-
res y a profesionales de la salud.

He pasado 74 anos, desde que mi hjjo naclio con aconaroplasia, intentan-
do obtener el nivel de conocimientos sobre esta condlicion para ser ca-
paz de comunicarme con doctores y otros profesionales de la sanidad y
ayudarle a tener las mejores oportunidades en su vida. Espero que este
folleto asegure que el resto de las personas no tensan 18s mismas luchas
para obtener informacion y comprension.

Aungue en el momento de su publicacién, los contenidos de este folleto
eran correctos, el conocimiento sobre la acondroplasia esta creciendo conti-
nuamente, especialmente en las reas de genética y ortopedia, es por esto,
gue te animamos a gque descubras nuevas investigaciones.

La Acondroplasia, aln cuando es una enfermedad con una baja incidencia,
es uno de los tipos mas comunes de déficit de crecimiento con estatura
desproporcionada (en este caso, este término se refiere a personas con un
tamano de cuerpo normal pero con extremidades cortas). Como ocurre
con muchas patolosias de baja estatura, la acondroplasia es principalmente
una condicién fisica teniendo las personas afectadas, un coeficiente inte-
lectual normal y capacidad para ocupar posiciones en todos los sectores
sociales.

Tras el shock inicial del diagndstico, en la mayoria de los padres, aparece una
gran inquietud por el futuro a sus hijos. La acondroplasia es una condicion
gue cubre un amplio rango de alturas y capacidades. La mayoria de las per-
sonas con acondroplasia pueden desarrollar una vida practicamente normal,
aungue siempre con ciertas limitaciones fisicas.

Muchas de las dificultades practicas que encuentran estas personas se pue-
den superar con un poco de imasginaciéon. Las ropas pueden ser modifica-
das, los coches / bicicletas se pueden adaptar, etc. y no hay razdn por la
gue una persona con acondroplasia no pueda participar en la mayoria de las
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actividades. Todos los nifos ( iy también los adultos! ), no sélo aquellos con
acondroplasia, encontrardn sus propias limitaciones y obstaculos, y es impor-
tante reconocer que, dentro de lo que cabe, no son impuestas por otros o
por la sociedad.

Al realizar este folleto, nos ha sido de
§ran ayuda nuestra experiencia en el
trato y convivencia con personas con
aconaroplasia. Ellas nos han mostra-
do lo digna y plena que puede ser
una viaa, nos han ensenado que hay
otros que estén en el mismo barco
que nosotros y que comprenden to-
aas nuestras inquietudes y preocupa-
ciones

(Qu¢é significa Acondroplasia?

Literalmente significa “no-crecimiento del cartilago”, aunque en realidad se tra-
ta de un crecimiento alterado. Es una condicién genética, que comienza cuan-
do el nino esta todavia en el Utero, continuando a lo largo de toda su vida.

En el bebé y el nino que crece, el hueso se forma desde el cartilago. Este,
es producido en los extremos de los huesos largos, en una zona llamada
l[dmina de crecimiento. En personas con acondroplasia, la ldmina de creci-
miento trabaja mas lentamente de lo normal. Esto significa que en los brazos y
en las piernas, solo se va a producir una peguefa cantidad de cartilago que
posteriormente se convertird en hueso. El resultado se traduce en extremi-
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dades cortas. Los tejidos (mUsculos / vasos sanguineos, etc.) que rodean
dichos miembros no estén afectados por la ldmina de crecimiento por lo que
su crecimiento es normal. Esto explica por qué las personas con acondroplasia
tienden a tener brazos y piernas muy voluminosos. Es como si los misculos
estuvieran esperando a que el hueso terminara de crecer.

Capa de Cartilago

Cabeza de Huesalargo Epifisis
Lamina de erecimiento
donde ce produce el
cartilago que posterior-
mente se convertird en Metaficis
hueso, alargindose asi

este progresivaments

Este proceso se ve afectado
en la acondroplasia

> Diafisis
Estructura del huesa largo
{hueso compacto) - El hueso
se va formando agreganda capas

hacia fuera. \ -
Este proceso no se ve afectado Cavidad de 12

en la acondroplasia médula dsea

Desarrollo de los huesos largos

La altura media tanto para hombres como para mujeres con acondroplasia se
encuentra entre 110 y 140 cm. Sin embargo, encontramos amplias variacio-
nes entre unos individuos y otros, pudiendo ser mas altos o mas bajos de esta
media.

Actualmente, los pediatras usan tablas de crecimiento disehadas
especificamente para ninos con acondroplasia, para predecir su tasa de cre-
cimiento v altura final.
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OTROS EFECTOS DE LA ACONDROPLASIA

La apariencia entre las personas con acondroplasia varia tanto como en la
gente sin dicha enfermedad. Sin embargo, como grupo pueden compartir
ciertas caracteristicas fisicas. Estas incluyen:

¢ Longitud del tronco cerca de lo normal con brazos y piernas cortas.
* Mayor tamano craneal con frente prominente y puente nasal ensanchado.
* Curvatura lumbar incrementada (Jordosis lumbar).

* Antes de la deambulaciéon aumento de la curvatura dorsal, pudiendo apa-
recer cifosis de gran arco.

* Argueamiento de los huesos por debajo de las rodillas (genu valgo/varo).
* Posibilidad de apinamientos y torceduras dentales con mentdn prominente.

* Baja estatura, complexion gruesa, pie plano y manos cortas, con separa-
cién entre los dedos mediano y anular (mano en tridente).

* Tendencia a tener las articulaciones excepcionalmente flexibles.

5-
|




CQ Ué esS ‘d Acondrop‘OSid?—

Los bebés desarrollan las habilidades motoras y la movilidad mas lentamente
de lo normal, como consecuencia de la combinacion de una cabeza més pe-
sada con unos brazos y piernas mas cortos. Ademaés en estos nifos podemos
encontrar una disminucion del tono muscular (hipotonia) son nifos mas “olandli-
tos”. Esta hipotonia es secundaria a una miopatia dismadurativa o alteraciones
neuroldgicas de origen central, por compresion al nivel del foramen masnum o
al nivel medular. Suele resolverse con el tiempo.

El inicio del habla podra verse afectado, ya que el nino concentra toda su
atencién en adquirir habilidades motrices, no obstante, esto no significa que
sus facultades intelectuales estén alteradas. Como conclusion, podemos decir
gue el desarrollo psicomotor del nino estd dentro de lo esperado aungue
siempre con un cierto retraso temporal y con una serie de peculiaridades
ocasionadas por las deficiencias fisicas que caracterizan la patolosgia. Pode-
mos ver reflejado este hecho en el testimonio de esta madre:

Siempre intentaba comparar @ mi bebé con su hermana mayor que empe-
Z0 @ andar y hablar muy precozmente. Pero Ben siempre estuvo feliz y
contento, y ahora ino para de hablar!

PosiBLES COMPLICACIONES

A menudo, aparecen ciertas complicaciones médicas asociadas con la
acondroplasia. Sin embargo, la persona afecta puede encontrar cierta difi-
cultad en reconocer si un sintoma particular estd o no relacionado con su
condicién. Estas dudas deben ser solventadas por el médico de cabecera
familiarizado con la acondroplasia, pero desgraciadamente, esto no suele
ser muy frecuente.

DIFICULTADES  ESTRUCTURALES

En la primera etapa de la vida, el crdneo estd formado por grandes ldminas
6seas unidas entre si mediante tejido cartilaginoso. Este tejido permite el creci-
miento progresivo del cerebro. En los ninos con acondroplasia, aparecen pro-
blemas con respecto a la proporciéon y coordinaciéon del crecimiento de estas
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ldminas dseas, lo gque lleva a una distorsion del crecimiento craneal. Un ejemplo
de esto es la frente prominente, rasgo tipico de la acondroplasia, que por si
mismo, No es motivo de preocupacion.

Las alteraciones en el crecimiento craneal pueden también desencadenar la
aparicion de una mandibula pequena con la consiguiente aglomeracion de la
dentadura. De esta forma, el hipocrecimiento de la mandibula puede derivar
en problemas en los dientes superiores e inferiores, que pueden no alinear-
se correctamente, provocando alteraciones en la oclusion. Esto puede ge-
nerar una masticacion muy dificultosa. En algunos casos, incluso serd necesa-
rio extraer algunos dientes y emplear algun tipo de protesis correctora.

HIDROCEFALIA

Esta es una rara pero seria complicaciéon, gue puede darse en nifos con
acondroplasia. Hidrocefalia literalmente significa agua en el cerebro, aparece
cuando hay un aumento de la presidon que ejerce el fluido que se encuentra
en los espacios cerebrales (los ventriculos). Normalmente, este liquido fluye
desde los ventriculos y desciende hasta la columna vertebral. En la acondroplasia
esta via puede encontrarse blogueada al nivel de la unién entre el créneo v la
columna vertebral (a causa de un pequeho foramen masnum), Produciéndo-
se una obstrucciéon del flujo entre estas dos regiones anatdomicas.

. - vuelv )
Si esta presion se vuelve demasiado alta, NORMAL HIDROCEFALIA
puede causar dolores de cabeza per- Ventriculos de tamado Ventriculos engrasados por
. . normal con un orrecto el sumento de fluide produ-
sistentes (a veces, esto puede ser el Pri- flujo da fluide sntra elloz y cidndose un aumento de (a
. . . la médula espinal presian sobre el cerebra
mer signo de una hidrocefalia en desa-
rrollo), ensanchamiento de la cabeza e Corebra
incluso pérdida de habilidades intelec-
tuales. Por ello, es muy importante que N
. . Cerebel,
la hidrocefalia se detecte en una fase M”_': I“
, l3dula
temprana, momento en el que podra ser espinal
. ; Foramen Magnam Blaguan del drenaje antra
tratada de forma efectiva; es esencial, s o b ls Lnlmculus y |;'| el
A i i i _ espinal por estrechamiento
ademas, que el pediatra mida la circun o) oraien magaum
ferencia craneal de tu hijo de forma pe-
riodica (mensualmente durante el Como ocurre la Hidrocefalia
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primer aho de vida y cada dos meses durante el segundo ano) con el fin de
detectar lo antes posible cualquier incremento anormal del tamano. Si du-
rante estas mediciones se encontraran sospechas de un aumento anormal
del perimetro craneal, seria necesario realizar exploraciones complemen-
tarias tales como Scanners, Resonancia magnética, etc., ya que estas prue-
bas podrian revelar si el crdneo se estd expandiendo mas de lo que requie-
re el crecimiento del cerebro.

En cualquier caso, es importante recordar que normalmente tienen un créneo
mas grande de lo normal. De esta forma, las mediciones periddicas citadas
anteriormente, seran elementos esenciales en la distincidn entre acondroplasia
e hidrocefalia. Por Ultimo decir, que en casos graves de hidrocefalia, para dismi-
nuir la presién, es necesario la insercion entre los ventriculos de un pequeno
tubo de drenaje.

AUDICION

Los bebés a menudo tienen complicaciones auditivas debido a problemas
estructurales en el oido. Con frecuencia suelen presentar una estenosis (es-
trechez) de la trompa de Eustaquio, cuya funcion es igualar la presion entre
el oldo medio vy el exterior. Esto propicia la obstruccion de dicho conducto
lo gue lleva a un aumento del fluido que se encuentra detras del timpano.
Este fluido puede tener una consistencia parecida a la del pegamento, de
ahi que esta patologia sea conocida como oido de pegamento. Estamos
ante un problema comun en la infancia afectando hasta una tercera parte de
los nifos acondroplasicos. Desgraciadamente, puede, de manera ocasional,
degenerar en una sordera significativa.

El oido de pegamento puede ser tratado con grommets (pequenos tubos
gue asentados en el timpano, permiten igualar la presion entre el oido medio
y el externo) con los que se consigue cierta mejoria a largo plazo. Sin embar-
g0, este tipo de tratamiento conlleva la necesidad de realizar chequeos pe-
riddicos en pacientes muy jévenes.
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Pabellin auditive Oido medis - donde
{parfe externa del sido} aumenta el fluide
Timpane viseosa [pegamenta)

¢

Conducto Auditivo
Garganta

Trompa de Eustaquie

AT

Trompa de Eustaguio normal Oido de pegamenta

Una trompa de Eustaquio estenosada

HABLA

Como resultado de las dificultades auditivas o de problemas en la forma de
la boca y de la cara, algunos nifos pueden aprender a hablar de una manera
mas lenta de lo normal. También puede ocurrir que su pronunciacion sea
dificil de entender. Tratando los problemas auditivos y aplicando el trata-
miento dental apropiado se puede conseguir una mejora de la pronuncia-
cién. No obstante, puede haber situaciones en los que el nifo necesite de la
ayuda de un terapeuta que, en cualquier caso, deberd conocer los efectos
de la acondroplasia anteriormente mencionados.

RESPIRACION

Pueden aparecer problemas respiratorios ocasionados por las mismas cau-
sas que llevan a la aglomeracion de los rasgos faciales.

Estos pueden ser especialmente obvios cuando la persona esta dormida, y los
tejidos blandos que rodean la entrada de la traguea se encuentran relajados.
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Cuando la relajacion tisular es maxima, la traquea puede quedar parcialmente
obstruida, dando lugar a una respiracién ruidosa y ronguera nocturna, por
este motivo, a veces estas personas tienden a dormir con la cabeza girada
hacia atrés y a la derecha y con la boca abierta. Si estas alteraciones se inten-
sifican, pueden desencadenar problemas cronicos en las vias respiratorias. En
algunas ocasiones, la situacion puede mejorar extrayendo las amigdalas y los
pdlipos.

Michael solia roncar como un camionero, pero tras extraer sus amigaalas y
POlpos a los once meses, la mejora fue espectacular.

AUn no siendo frecuente, el nifo, puede presentar alteraciones en el control
neuroldgico de la respiracion. Esto ocurre cuando el foramen masnum (orifi-
cio situado en la base del créneo, por el que descienden los haces nervio-
sos de la médula espinal) es més estrecho de lo normal, provocando pro-
blemas por compresidén nerviosa. Afortunadamente esta situaciéon es rara,
pero puede constituir un problema muy serio e incluso requerir cirugia, por
ello, si sospechas que tu hijo estd teniendo problemas respiratorios o de
sueNo contacta urgentemente con tu médico.

Los problemas anteriormente mencionados pueden desencadenar una pa-
tologia conocida como gpnea del sueno, donde el individuo deja de respi-
rar durante cortos periodos de tiempo mientras duerme. Esta alteracion puede
aparecer tanto en ninos como en adultos y constituye un serio problema,
gue a menudo resulta en cansancio diurno y somnolencia por lo que tam-
bién debe ser motivo de consulta médica.

La apnea del sueno aparece con mas frecuencia en personas que presen-
tan sobrepeso, por lo que su cuidado supone una cierta mejoria. Ademas,
el uso de un dispositivo de Presién Positiva Continua (CPAP; Continuous
Positive Airway Pressure) puede tener resultados espectaculares. En cual-
quier caso, se puede encontrar mas informacion sobre este tema en las
siguientes publicaciones:

Tasker R. (1995) Problemas respiratorios en ninos con aconaroplasia.

Elliot, M. (1997) Problemas respiratorios en adultos durante el sueno.
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Siemypre ha sido una broma de familia mis ronquidos, como se podian oir
por toda la casa, y lo facilmente que podia quedarme dormido, casi en
cualquier sitio. He estado usando la maquina CPAP durante cinco meses y
me siento tan diiferente. Estoy mds despierto y no lucho por no dormirme a
cualquier hora, me siento tranquilamente para lee;, mirar la TV, en reuniones
o en el trabajo.

COMPLICACIONES ANESTESICAS

Cuando una persona con acondroplasia va a ser sometida a una intervencion
quirdrgica bajo anestesia general, debe informar al jefe anestesista acerca de
su enfermedad. Esto es de vital importancia porgue, como hemos visto, la
acondroplasia cursa con una serie de alteraciones anatomofisioldgicas que
hacen al sujeto afecto, susceptible de padecer ciertas complicaciones rela-
cionadas con la anestesia.

Estas alteraciones pueden estar producidas por:

* Presencia de una traquea estrecha.
* Limitacion en la movilidad cervical.
* Problemas pulmonares crénicos.

* Problemas de la columna.

También pueden aparecer complicaciones o reacciones adversas previas a la
anestesia.

LA EspALDA

Las personas con acondroplasia tienen una especial predisposicion a pade-
cer problemas de espalda. En la mayoria de los casos, encontramos un au-
mento de la curvatura lumbar (hiperlordosis lumbar — ver pds. siguiente) que,
a menudo, se acompana de una £stenosis Vertebral (alteracion consistente
en un estrechamiento del canal medular, esto es, del espacio por el que
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desciende la médula espinal.). Esta estenosis se presenta a lo largo de toda la
columna, pero sus efectos son mas notables en la parte baja de la espalday a
veces en la region cervical.

La hiperlordosis combinada con la estenosis vertebral ocasiona una tendencia
ala compresién nerviosa al nivel medular. Esto puede producir una sensacion
de hormigueo o entumecimiento en brazos o piernas, o dolores parecidos a la
cidtica. Es aconsejable buscar consejo médico. Inicialmente, los sintomas pue-
den aliviarse con fisioterapia y con otras medidas que posteriormente vere-
mos. Si la sintomatologia persiste, puede que sea necesario recurrir a la cirugia
para disminuir la compresiéon medular. El procedimiento quirdrgico que se suele
emplear en estos casos se denomina “laminectomia”.

Aungue estas alteraciones son las mas frecuentes, también hay casos en los que
encontramos un aumento de la convexidad en la region dorsal de la espalda.
Esta desviaciéon se conoce como cifosis y hormalmente se manifiesta como un
encorvamiento de la espalda o como una prominencia dorsal de la columna.

La cifosis aparece normalmente en la
infancia, pudiendo estar presente, in-
cluso en el nacimiento. A veces se
corrige de forma natural con el inicio
de la deambulacion, pero si no es asi,
se debe hacer una evaluacion pre-
coz y el tratamiento adecuado, ya sea
mediante aparatos ortopédicos o
mediante cirugia

Lordosis Cifosis
Marcos ha usado un aparato -
ortopédico desde los 18 meses

vy ahora ha superado /a cifos’s.

s

Con respecto a la escoliosis, ésta se [ "
define como una desviacion lateral .
de la columna vertebral. Su inciden- :
cia en la acondroplasia no es muy
elevada, pero es importante tener en J
cuenta esta posibilidad porque su Escoliosis
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diagndstico precoz, va a aumentar en gran medida la efectividad del tratamien-
to. En este caso, también puede ser necesario el uso de ortesis.

Prevenir Problemas en la Espalda

En la mayoria de las ocasiones, los problemas de espalda se pueden preve-
nir o, en cualquier caso atenuar, con una buena higiene postural. Las medidas
preventivas que se deben adoptar son, entre otras:

¢ Llevar una alimentacion equilibrada desde la infancia, con el fin de evitar la
obesidad o el sobrepeso.

* Realizar ejercicio fisico suave de forma regular y siempre bajo supervision.
La natacidn es un buen ejercicio para ninos con acondroplasia. Los nifos
con grommets deben llevar tapones con un diseno especial.

* Evitar tareas de alto riesgo, como levantar objetos pesados o dar volteretas,
sobre todo si existe compresion en la region cervical, ademas el levanta-
miento de cualquier carga se debe hacer con una buena técnica.

* No realizar actividades en las que la espalda adopte una actitud encorvada
o incorrecta durante largos periodos de tiempo. Los andadores, mochi-
las, etc. deben evitarse y es importante que cuando el nifo este sentado,
la espalda tenga un buen apoyo.

Altura - cm. Hombres - Kg. Mujeres - Kg.
91 26,3-34,4 24,6 -28,1
93 28,1-35,4 25,4 -29,9
96 28,6 - 35,8 26,3 -30,8
99 29,5-37,2 27,2-31,7
101 34,4 -37,6 27,6 — 32,6
104 30.8 - 38,5 28,6 — 33,5
106 31,7 -39.0 29,5-34,5
109 33,1-39,9 30,8 — 36,2
111 34,0-40,8 31,3 -36,7
114 34,5-417 32,6 - 37,5
116 35,3-42,1 33,1 -39,0
119 36,2 - 43,5 34,1 -39,5
121 37,2-44.1 35,6 — 40,6
124 38,4 -45,3 36,2-41,7
127 39,0 - 46,2 37,7-42,6
129 39,9 - 47,1 38,5 -42,5
132 40,8 - 47,6 39,0-444
134 41,7 - 48,5 39,9 — 45,3
137 42,6 - 48,9 40,8 — 46,2
139 43,5-49,4 41,7 -471
142 44,4 - 50,8 43,4 — 48,9
144 45,3 -52,1 43,9 —49.9
147 46,2 - 52,6 44,9 - 50,8

Para hombres y mujeres sin ropa ni calzado. Basado en una gréfica de la Dra. Judy Hall

Pesos sugeridos para adultos con aconaroplasia
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EXTREMIDADES, ARTICULACIONES Y CADERAS

La mayoria de personas con acondroplasia, son incapaces de extender to-
talmente sus brazos. Esto es debido a que la anatomia de la articulacion del
codo estd alterada, produciéndose una limitacion del arco de movimiento.
Ademés con la edad, este déficit tiende a acenturarse.

Por otra parte, también puede aparecer un argueamiento de las piernas (por
debajo de las rodillas) generalmente ocasionado por un excesivo crecimien-
to del peroné. El peroné, por ser mas delgado, crece mas rdpidamente que
la tibia generando la incurvacién de esta Ultima con la consiguiente alteracion
de la rodillay el tobillo. Si esta deformidad es severa, puede necesitar para su
correccion, cirugia ortopédica. A veces se utilizan fijadores.

Los problemas de cadera también son frecuentes en personas con
acondroplasia y generalmente, en estos casos, estdn intimamente ligados a
las alteraciones del raquis. Las desviaciones de éste van a provocar una incli-
naciéon de la pelvis que a su vez, desencadenara una disminucion del movi-
miento libre de la cadera. De nuevo, si la limitacion es severa, puede corre-
girse mediante cirugia (realineacion del fémur).

La opinion meédica sobre el tratamien-
to de estos problemas es variable y

La disminucion dsl
peso an la ‘nﬂe
externa da la arti-

Fémur

‘ ., Limina de culaciin genera yn
normalmente esta en funcion del gra- erecimienta fescens b
L £ [
do de conocimiento que se tenga e v 1 e et i
. medial de la que se prqéuce ana
acerca de la acondroplasia y sus com- artisulagién estimulacion del

eausado por misme

ol zroueamien-

plicaciones. Por este motivo, es impor- o dr o s St de s
inferiar de I 1i- iealasis

tante que las personas afectas de  [Hamoon be e il

acondroplasia adquieran tanta infor- e e El eecimiento de

1A . duciéndoss una paroné genera una
macion Ccomo sea poslble Sobre SuU dirminesian dol presidn a nivel de

la parte inferive
de is fibia, lo
que hace que ésta
crezea curvada
hacia dentro

srecimiento

enfermedad y se pongan en contac- Tibia
to con un especialista, con el que se Poran
sientan coémodos. En este sentido,

CRECER puede orientarte en la bus- :e'::: el bill
queda de especialistas con la apro-  [1& g,ﬂa,,ia‘jo" b e
piada experiencia.

Estrés de la arfioulasién

El desarrollo del arqueamiento
en la parte inferior de la pierna
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EMBARAZO Y PARTO

Las mujeres con acondroplasia son perfectamente capaces de tener hijos,
pero necesitan ser monitorizadas v llevar un mayor control durante el emba-
razo. El estrechamiento de los huesos pélvicos hace necesaria la practica de
una cesérea.

RECOMENDACIONES

Hay algo que puedes hacer para que te sea més facil vivir con acondroplasia:
no te sientas dependiente de los demas, ni de los profesionales sanitarios, ni
de tu propia familia. Existe todo un abanico de trucos practicos que puedes
utilizar para conseguir una mayor autonomia:

* Quiza encuentres algunas dificultades asociadas a tener brazos y piernas
cortos, o problemas de espalda. Las varillas extensibles y taburetes te
pueden ayudar a alcanzar objetos.

e Existen ayudas técnicas para la higiene personal que puedes comprar o,
incluso, ingeniar tU mismo, etc.

Los nifos, por su falta de experiencia, quizds necesiten un poco mas de
tiempo para prepararse antes de llevar a cabo actividades que les requieran
girarse, doblarse o alcanzar algo.

Toma LA INICIATIVA

Uno de los mayores problemas es sobrellevar los prejuicios de aquellas per-
sonas que, normalmente por desconocimiento, tienden a rechazar a cual-
quiera que sea diferente a ellos.

Los padres deben ser los primeros en abordar el tema de la estatura de su
hijo. Los ninos Yy los adultos debbemos aprender que la gran diversidad en el
aspecto fisico de las personas, es buena y que las diferentes alturas, son
sdélo parte de esa riqueza de la humanidad.
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El entorno social del nifo: familiares, profesores, médicos y amigos, adoptaran
la opiniédn de los padres. Si éstos son capaces de discutir las diferencias y
particularidades de su hijo, el resto de los que le rodean estardn mas informa-
dos y dispuestos a ofrecer la ayuda y apoyo mas adecuado en el momento
gue sea necesario. También puede servir de ayuda, hablar de las posibles
estrategias a adoptar frente a las actitudes de personas insensibles, que se-
guro apareceran en el futuro, empezando ya desde la escuela, anticipdndo-
se a las preguntas o comentarios que puedan originar.

Una de las cosas més importantes que pueden hacer los padres para supe-
rar los problemas que hemos considerado aqui, es simplemente aceptar a su
hijo por lo que es, y darse cuenta que €l es Unico, con la misma individuali-
dad y capacidad para amar que cualquier otro nifio. En su educacién, como
en la de cualquier otro, deben estar presentes todas las cualidades del buen
padre: saber escuchar, educar, ser un buen ejemplo, aplicar con amor la
apropiada discipling, etc.

Es imprescindible no ser sobreprotector. Los ninos necesitan desarrollar una
buena autoestima basada en las relaciones con sus padres y con otros nifos.
Los adolescentes deben ser animados a establecer amistades, a involucrarse
en actividades escolares incluyendo los deportes (dentro de los limites men-
cionados anteriormente), y a obtener una buena educacion global que les
ayude en el futuro.

Encontraba realmente dlificil hablar so-
bre Angela y sinceramente, no me gus-
taba oir @ mi mujer hablar con amigos
Y profesionales sobre la enfermedad
de mi hija. Pero cuando fur @ mi pprime-
1a reunion de paalres y vi montones de
otros ninos jugando y gorovechando
todas las oportunidades, me ai cuen-
ta que mi propia actitud tendria que
cambiar si queria que Angela creciera
CON UnNa mirada positiva sobre ella mis-
ma y el resto de mundo.
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Los padres también deben llevar la iniciativa en lo concerniente a obtener la
ayuda y consejo mas apropiados para su hijo. La acondroplasia es una enfer-
medad rara y puede ocurrir que el equipo médico que inicialmente la diag-
nostica no esté especialmente familiarizado con ella. Por ello, es necesario
gue los padres pidan la opinién de los especialistas mas apropiados como
cirujanos ortopédicos, heumodlogos, otorrinolaringdlogos, fisioterapeutas u
otros especialistas clinicos. La Asociacion CRECER puede orientarte en la bus-
gueda de estos profesionales pero, en cualquier caso, eres tU quien debe
profundizar en estos temas.

Hace algunos anos el siguiente testimonio hubiera resumido la experiencia de
muchos padres de un bebé recién diagnosticado con acondroplasia:

Cuanalo nos comunicaron el diagnostico de nuestro hifo, fue en una época antes
que existiera el concepto de una relacion de [sual a [gual entre el médico y el
paclente. No tuvimos absolutamente ninsun gooyo. Nadle nos aclaraba nada
sobre la enfermedad de nuestro hijo, ninguno de nuestros amigos comprenda,

e Incluso nuestros fpropios padres parecian pensar que era de alguna manera
Culpa nuestra. Simplemente no teniamos donde dlingirnos y solo necesitabamos
a alguien que nos dljfera: ‘esto no es el fin del mundo”.

Ahora, sin embargo, existen otras posibilidades:

Reclentemente me encontré con la madre de un nino de la misma edad que
el mio que también estaba afectado de acondroplasia. Fue maravilloso ser
capaz ae compartir experiencias y comparar opiniones. Aunque viviamos
muy lejos una de otra, nos telefonedbamos muy @ menuao y éramos capaces
de darnos apoyo mutuo, o cual no estaba disponible en ninguna parte.

¢QUE CAUSA LA ACONDROPLASIA?

Todos los aspectos de un individuo estdn determinados por su configura-
cién genética. El material genético o ADN nos provee de un disefio Unico
para cada persona y estd contenido en cada célula de nuestro cuerpo. Los
genes determinan las cosas mas obvias como el color de la piel, pelo v la
forma de la nariz, pero también afectan a las cosas que no podemos ver,
como la talla final, la personalidad, la tendencia a ciertas enfermedades, etc.
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La anomalia de un gen siempre se va a traducir en una alteracion del caracter
determinado por ese gen.

La Acondroplasia es una enfermedad genética causada por la alteracion de un
gen muy especifico. Este gen, descubierto en 1994, se localiza en el brazo
corto del cromosoma 4 (4p16.3) y es el coddigo para un receptor extremada-
mente importante, el receptor-3 del factor del crecimiento del fibroblasto
(FGFR-3). Esta alteracién causa un deterioro de la capacidad de formar hueso a
partir del cartilago (formacién dsea u osteogénesis endocondral). Sabemos
ahora, gue durante la infancia, el FGFR-3 normalmente estd desactivado, lo que
permite crecer al cartilago. En nifos con acondroplasia, el receptor es muy
activo y esto, se cree, es lo que inhibe el crecimiento del cartilago.

L COMO SE HEREDA LA ACONDROPLASIA?

Realmente la incidencia de la acondroplasia no se conoce ya que en mu-
chos casos, la enfermedad no se diagnostica como tal. Su frecuencia es de
alrededor de 2,5 por cada 100.000 nacidos vivos. Existen estimaciones
Qgue sugieren que cada ano nacen en Espana entre 25 y 30 niflos con esta
enfermedad.

En cuanto a la herencia, la mayoria de los nifos afectos (90%) nacen de pa-
dres normales. En estos casos lo gque ocurre es una mutacion espontdnea del gen
FGFR-3. Este gen mutado puede proceder tanto del material genético aportado
por la madre (&vulo), como por el padre (esperma). Se estima que las probabi-
lidades de que ocurra esto son de 1/25000.

Una vez que el cambio genético se ha producido, la persona con
acondroplasia puede transmitir esta condicidn a sus hijos. No obstante, esto
no ocurre en todos los casos, ya que un individuo con acondroplasia lleva
dos copias del gen FGFR-3, una alterada y por tanto causante de la enferme-
dad, y otra normal. De esto se deriva que en una pareja, si uno de los padres
se encuentra afectado y el otro no, habra un 50% de posibilidades de que
sus hijos padezcan la enfermedad, y es que la acondroplasia tiene una heren-
cia dominante es decir basta con que uno de los genes del nifno este alterado
para que desarrolle la enfermedad.
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Si ambos padres estan afectados (cada uno tiene una copia del gen causante), las
posibilidades de transmitirsela a sus hijos se incrementan. Tal pareja tendria una
posibilidad entre cuatro (25%) de tener un nifo de estatura normal. Existe una
posibilidad entre dos (50%) que un nino herede una copia del gen de la
acondroplasia de cualquiera de sus padres, y una de cuatro (25%) que el niho
herede dicho gen de ambos padres. En esta Ultima situacion, el nifo no sobrevi-
vird al nacimiento. Cuando existe el riesgo de transmitir una “dosis doble” del
gen, los padres quizd deben buscar consejo genctico, pudiéndose someter a
una prueba para detectar si el embridén posee los dos genes afectados.

Esto se encuentra mejor ilustrado en los siguientes diagramas:

A = Gen de la acondroplasia
a = Cen sano . .
A = Cien de la acondroplisia
Aa Aa Aa aa

AA = Parcia de genes de la
acondroplasia {letal)

a = Gensano

Aa = Ungen decada tipo

Aa = Un zen de cada tipo "
{acondroplasia)

{acondroplasia)

aa = Dos genes sanos

aa = Dos gones sanos —
(individun siano)

tindividuo sano)

AA Aa aA aa Aa Aa aa aa
Ambos padres con aconaroplasia Un padre con acondroplasia

‘Queriamos que nuestro bebé
fuera pequefio como nosotros”




¢Qué es la Acondroplasia?

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

Prueba Genética

El descubrimiento del gen responsable de la acondroplasia se traduce en la
posibilidad de realizar determinadas pruebas que permiten diagnosticar la
enfermedad antes del nacimiento. Cuando ambos padres presentan
acondroplasia, se aconseja la realizacion de estas pruebas con el fin de de-
tectar si el embrién posee los dos genes afectados y por tanto no vivira
después del nacimiento.

Aungue la prueba genética no se suele utilizar en las exploraciones rutinarias
por la baja incidencia de la acondroplasia, si que se puede realizar para
confirmar el diagndstico.

Ciertamente muchos podrian argumentar que la introduccion de una prueba
gue revele si el nino tiene o no acondroplasia, cuando ambos padres son de
talla normal, es funcién de establecer la opcidn del aborto, degrada a los
individuos que s la tienen e ignora el hecho que la mayoria de los afectados
viven plenamente, activos y con salud.

(Como se diagnostica la Acondroplasia?

El diagndstico, como en muchas otras patologias, se basa en sospechas
clinicas, apoyadas por investigaciones. Antes del nacimiento, la
acondroplasia se diagnostica mediante ecosrafia. En ella va a aparecer una
desproporcion en la longitud de las extremidades del feto. No obstante,
este hecho, sélo se considera como un claro indicador de acondroplasia
cuando uno o ambos padres presentan la enfermedad. Esto se debe a
gue existen otras patologias en las que puede aparecer una apariencia
similar. Tras el nacimiento, el diagndstico se confirma por la apariencia clini-
ca (la forma de la nariz, longitud de las extremidades, forma de la cabezs,...)
y por estudios radiogréaficos.

En las radiografias el equipo médico buscara una serie de caracteristicas:

* Miembros y costillas cortas con respecto a la longitud del tronco.
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* Epfifisis (extremo de los huesos largos) con forma caracteristica.
* Rasgos distintivos en la forma de la pelvis.
* Manos: dedos separados y de igual tamano (mano en tridente).

* (Créneo: bdéveda craneal y mandibula grandes, zona media de la cara pe-
quena y foramen magnum estrecho.

* Columna: didmetro estrecho con el plano posterior curvado hacia dentro
(lordosis) y disminucion de la profundidad del canal vertebral (a 2 de la
profundidad normal)

¢ Disminucién del espacio existente entre los pediculos de las vértebras
lumbares.

* Alteracion de la anatomia vertebral (hipoplastia) en la regidn toracolumbar
(zona media de la espalda).

Tratamiento

Actualmente no existe ningun tratamiento que cure la acondroplasia, esto es,
gue consiga gue una persona con esta enfermedad adquiera, una vez fina-
lizado su crecimiento, una apariencia fisica normal. No hay ninguna pocion
mdgica que desactive el receptor FGFR-3.

Aungue se han realizado intentos con hormona de crecimiento, con ella
solo se ha conseguido mejorar la tasa de crecimiento inicial, sin conseguir
cambios significativos en la altura final del individuo, inclusive han aparecido
efectos secundarios.

El mejor tratamiento posible consiste en una dieta equiliorada, ejercicios sua-
ves Yy regulares. Revisiones periddicas en la infancia por el especialista que
identificard y tratard cualquiera de las complicaciones, tan pronto aparezcan.

Ademas, las personas con acondroplasia también pueden optar por un tra-
tamiento quirdrgico. Existen intervenciones quirlrgicas en las que, mediante
elongaciones dseas, se aumenta la longitud de las extremidades.

Sin embargo, estas intervenciones son un punto de discusidn y controversia
entre los afectados. Por un lado existe el disfrute y la satisfaccion de haber
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ganado algunos centimetros en altura, pero por otro tenemos gue esto no es
posible sin complicaciones, y el proceso suele ser largo y doloroso.

Desgraciadamente, este procedimiento quirdrgico es ofrecido, con dema-
siada frecuencia como medio de superar los aspectos psico-sociales que
deben afrontar. Las elongaciones deben ser consideradas sdlo cuando el
joven afectado ha tenido oportunidad de desarrollar una buena autoestima
y una auto-imasgen positiva. Esta es una de las razones por las que la Asocia-
cién anima a sus miembros a abrirse a los demés y a desarrollar actitudes
positivas.

GLOSARIO DE TERMINOS

Autosomico dominante / recesivo - Estos términos se refieren a las formas
en que los genes de los individuos pueden ser heredados. Autosdmico sig-
nifica que el gen se encuentra en una cromosoma no sexual, hay dos tipos de
cromosomas: sexuales (X e Y, los cuales determinan si eres hombre o mujer) y
autosdmicos (el resto). Con dominante nos referimos al hecho de que es nece-
saria una sola copia de gen para que la condicidn se presente. Recesivo signifi-
ca que son necesarias dos copias del gen.

Cromosoma — Cada una de las 46 estructuras presentes en la mayoria de las
celulas del cuerpo, estd compuesto de largas cadenas de ADN y contiene la
informacién genética en forma de genes. Las células germinales: espermato-
zoide y évulo sélo llevan la mitad, 23 cromosomas cada uno.

Epifisis - Extremo del hueso largo, el cual estd normalmente separado de la
diéfisis (eje del hueso) por la ldmina de crecimiento (&rea de cartilago donde
se produce el crecimiento del hueso). Epifisis y diéfisis se fusionan durante la
pubertad para formar un hueso completo.

Trompa de Eustaquio — Tubo que conecta el oido medio con la garganta,
permitiendo que la presion en el lado interno del timpano se iguale con la
presion atmosférica. Cuando queda blogueado, dentro del oido se acumula
un fluido, causando problemas de audicion.
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Foramen Magnum - Gran orificio en la base del craneo a través del cual pasa la
médula espinal. En la acondroplasia, tiende a ser més estrecho de lo normal.

Gen - Unidad de material genético que transporta instrucciones para el creci-
miento, desarrollo, regulaciéon interna del cuerpo, etc. Los genes estén agrupa-
dos formando cromosomas.

Consejo Genético - Proceso por el cual se da conocimiento y consejo a las
personas afectadas, padres y sus familias sobre enfermedades hereditarias y la
posibilidad de transmitirlas de una generacidn a otra, junto con las posibles
opciones de diagndstico Yy tratamiento.

Grommets - Pieza de plastico en forma de tubo que se inserta en el timpano
y permite que la presion en el oido medio se iguale con la presidon atmosférica.
De esta manera, actla como una trompa de Eustaquio artificial cuando la real
estd bloqueada.

Hidrocefalia - Incremento de la presion del fluido que yace en los ventriculos
del cerebro, que causa que la cabeza se abulte en la infancia y puede ser muy
grave.

Hipotonia - Excesiva flojedad causada por un insuficiente tono muscular.

Cifosis — Aumento de la convexidad dorsal de la espalda, resultando en una
espalda encorvada, prominente.

Laminectomia - Intervencién quirdrgica para aliviar la presién al nivel medular,
consistente en una incision en la parte posterior de la vértebra.

lordosis — Aumento de la concavidad lumbar de la espalda.

Apnea del sueno - Dejar de respirar durante cortos periodos de tiempo
durante el sueno. La apnea del suefo puede ser obstructiva, que es aquella
gue se produce cuando las vias respiratorias se bloguean (comun en la
acondroplasia, donde las vias respiratoria superiores pueden encontrarse
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comprimidas por la combinacién de un puente nasal pequeno y unas amigda-
las o pdlipos relativamente grandes) o central, que es aquella donde existe
un problema en la comunicacion entre el cerebro y los musculos encargados
de la respiracion.

Estenosis - Estrechamiento de una abertura, en este caso el canal vertebral o
el foramen magnum.
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