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=4 :Qué es la Acondroplasia?

Macrocefalia

Rizomelia

Tranco normal

=

Rasgos fisicos caracteristicos

~4.500 personas afectadas en Espafia
Infradiagndstico importante en edad
adulta

Displasia 6sea mas frecuente

Forma mas comun de enanismo con extremidades cortas (rizomélica). Estatura
media: 131 cm &'/ 124 cm 2. Inteligencia normal.

Herencia autosomica dominante

~80% son mutaciones de novo (espontdneas). Solo el 20% son heredadas de
progenitores afectados.

Diagndstico clinico y radiolégico

Macrocefalia, puente nasal deprimido, manos en tridente. Confirmacién: Rx ésea +
gen FGFR3.
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Z Base Genética: Mutacion del Gen FGFR3

FGFR3 (Fibroblast Growth Factor Receptor 3)

Gen localizado en el cromosoma 4p16.3. La mutacion

produce ganancia de funcion del receptor.
Ganancia de

funcidn

Mecanismo patogénico

Sobreactivacion del receptor = inhibicion de la
proliferacién condrocitica - {, crecimiento
endocondral - huesos cortos.

tacidn gen FGFR3 . Acondroplasia Relevancia clinica

| o No existe tratamiento curativo. Vosoritide

(antagonista FGFR3) aprobado en nifios. Seguimiento
de complicaciones en adultos.
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E Mapa de Complicaciones en el Adulto

(E’\ Estenosis espinal lumbar @ Obesidad ‘1‘ Apnea del sueiio (AOS)

80% >50% 30-60%

a los 60 anos en adultos prevalencia

40% 40% THTA

adultos dolor crénico subdiagnosticada
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CE\_ Estenosis Espinal Lumbar — Fisiopatologia

La estenosis espinal lumbar afecta al 80% de los adultos con acondroplasia a los 60
afos, siendo la complicacion degenerativa mas prevalente.

Mecanismo

Los pediculos vertebrales son cortos y el canal espinal es pequefio. La hiperlordosis
Estenosis lumbar compensatoria agrava el estrechamiento con los afios.

Sintomas de alarma

00000000

Claudicacidn neurégena al caminar - Parestesias y debilidad en EEIl - Disfuncidn
N EQm”L“HH-IEEF"““' vesical/intestinal (urgencia - derivacion inmediata).
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Qj Estenosis Espinal — Manejo en Atencion Primaria

A Exploracion neuroldgica basica en cada visita: fuerza, reflejos, marcha. Derivar si sintomas progresivos.

E Anamnesis activa

n Exploracidn dirigida

Pregunta directa sobre dolor lumbar

Claudicacion al caminar (écuantos
metros?)

Parestesias en piernas
Dificultad para orinar/defecar

Cambios en la marcha

Valorar fuerza muscular EEI
Reflejos osteotendinosos

Test de marcha (distancia)
Postura e hiperlordosis lumbar

Sensibilidad en dermatomas
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Sintomas neurolégicos progresivos

Disfuncion vesical/intestinal >
URGENTE

Debilidad marcada en EEII
Fracaso de tratamiento conservador

Para valorar cirugia descompresiva
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@ Obesidad — Impacto y Manejo

Complicaciones relacionadas

> 5 O /o Agrava estenosis espinal

Aumenta la carga mecdnica sobre columna ya hiperlordética, acelerando la

progresion.
adultos con
acondroplasia
desarrollan obesidad Empeora apnea del sueiio

La deposicién grasa en faringe sumada a hipoplasia facial eleva el riesgo de AOS
grave.

Intervencion: Asesoramiento
nutricional individualizado - Ejercicio
de bajo impacto (natacion, bicicleta) - Genu varum doloroso
Fisioterapia - Objetivos IMC adaptados
a proporciones corporales

Aumenta el valgo compensatorio y la carga en la rodilla. Dolor crénico y limitacion
funcional.
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‘13 Apnea Obstructiva del Sueiio (AOS)

Prevalencia 30-60%

Factores

Muy superior a la poblacidn general. Hipoplasia del tercio

® Hipoplasia facial medio facial + obesidad = riesgo maximo.

@ Micrognatia

@ Obesidad
® Macroglosia Cribado en AP

Obstruccion

Preguntar siempre: ronquidos, pausas respiratorias,
somnolencia diurna (test Epworth). Referir si positivo.

(g)?

Prevalencia 30-60% en adultos

Diagndstico y tratamiento

Polisomnografia de referencia. Tratamiento: CPAP,
amigdalectomia (ORL), pérdida de peso, posicion lateral.
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(Q Salud Auditiva — Pérdida Conductiva

0%

adultos
pérdida auditiva
conductiva

Mecanismo
Anomalias anatémicas del oido medio (tuba de Eustaquio corta, cavidad timpanica

pequefia). Otitis media recurrente (89% en infancia).

Impacto clinico

Afecta la comunicacién, el desarrollo laboral y la calidad de vida. Frecuentemente

infradiagnosticada en adultos.

Plan de seguimiento

Evaluacién audioldgica anual. Derivar a ORL si déficit confirmado. Valorar protesis
auditiva segun grado de pérdida.
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LA Riesgo Cardiovascular e Hipertension Arterial

Manguito de PA de tamafio apropiado para brazo corto —
siempre obligatorio

Riesgo CV HTA: mayor riesgo
Mayor prevalencia. Diagndstico retrasado por manguito
A Tamafio inadecuado. Objetivo: <130/80 mmHg (guias ESC).
adecuado
- tarismo Cribado metabdlico anual
 Obesidad . . o ..
Glucemia basal (DM tipo 2), perfil lipidico, funciéon renal. Valorar
SCORE cardiovascular adaptado.
Wigilancia cardiovascular en AP Factores modificables

Sobrepeso, tabaquismo, sedentarismo. Dieta mediterraneay
ejercicio de bajo impacto articular.
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Manejo Ortopédico — Genu Varum e Hiperlordosis

>40%

adultos con
genu varum

\ !

Senu WVarurm

Genu varum (piernas arqueadas)

Presente en >40% adultos. Genera dolor
crénico de rodilla y cadera, artrosis precoz y
limitacion funcional progresiva.

Intervencion desde AP

Derivar a fisioterapia para programa motor.
Valorar ortopedia si dolor invalidante.
Osteotomia tibial en casos seleccionados.
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Hiperlordosis lumbar

Secundaria a displasia y obesidad. Contribuye
a la estenosis espinal. Corregible
parcialmente con ejercicio y fisioterapia.

Rehabilitacién y ejercicio

Natacién y acuagym son los ejercicios de
referencia. Evitar impacto articular. Reforzar
musculatura paraespinal y gluteos.
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Embarazo — Consideraciones Obstétricas

Fetvis paguenia

S

Cesdrea

siempre indscada

Pruebas funcionales
respiratorias basales

Webinar ADEE -

Cesarea siempre indicada

AnestesialCirugia

La pelvis acondroplasica es pequefia e impide el parto
vaginal. Debe planificarse desde el inicio de la gestacion.
Vfia aérea
compleja
Cod. censcal
Funcién pulmonar basal
Evilar anastesa
espinal {cifosis) Solicitar espirometria antes del embarazo. En el 3er
trimestre el Utero comprime diafragma ya
comprometido.

Precaucion &n
inubacian

Infarmar anestesisia

Seguimiento especializado

Nota: Si ambos progenitores tienen acondroplasia > 25% riesgo
homozig. letal. Asesoramiento genético.

Acondroplasia en Atencién Primaria - Dr. Rodrigo Aispuru - SEMERGEN 12/20



2% Atencién Multidisciplinar — El Rol del Médico de Familia

Neurologia
Columna

Equipo multidisciplinar centrado en el paciente

Médico de
Familia

Paciente
Cardiologia

A 4 .
Adulio

Otorrinol.

ORL

El Médico de Familia es el eje coordinador del
seguimiento multidisciplinar del adulto con

acondroplasia.

Neurologia / Columna

Estenosis espinal, compresidn
medular, evaluacidon neuroquirurgica.

Otorrinolaringologia

Pérdida auditiva, AOS
(CPAP/amigdalectomia), otitis media.

Neumologia

AOQS grave, funcién pulmonar en
embarazo, CPAP domiciliario.
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Cardiologia

HTA, riesgo cardiovascular global,
cardiopatia si sintomas.

Traumatologia/Ortopedia

Genu varum, lordosis, osteotomia,
protesis articular si precisa.

Fisioterapia

Programa motor personalizado,
hiperlordosis, marcha adaptada.



E Checklist — En Cada Visita de Seguimiento

Q Tensidn arterial (manguito apropiado para brazo

- Q Peso e IMC (percentiles adaptados a baja estatura)

Q Sintomas neuroldgicos: claudicacidn, parestesias, Q Sintomas respiratorios: ronquidos, somnolencia,
debilidad EEIl pausas

Q Dolor articular: columna, rodillas, caderas (genu

Q Actividad fisica: étipo de ejercicio? ¢adaptado?
varum)

A Disfuncion vesical/intestinal = derivacidn urgente a Cualquier cambio neurolégico nuevo - neuroimagen
Neurologia / Urgencias
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E Calendario de Controles Anuales

Qj Cada visita E Cada 12 meses

o PA con manguito apropiado o Audiometria (ORL)

o Peso/IMC o Analitica: glucemia, lipidos, funcién renal
o Sintomas neuroldgicos y respiratorios o Evaluacién AOS (test Epworth)

o Dolor musculoesquelético o Revisidon ortopédica (postura, marcha)

o Densitometria 6sea (si factores de riesgo) o Derivacién neurologia/columna

o Spirometria (si obesidad o embarazo) o Valoracidn anestésica preoperatoria
o Evaluacion cardiovascular global (SCORE) o Genética si planificacion reproductiva
o RMN lumbar si progresién de sintomas o Neumologia si AOS grave
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sa* Aspectos Psicosociales y Calidad de Vida

La acondroplasia impone un reto social y psicoldgico a lo largo de toda la vida. El médico de familia debe reconocer estas
dimensiones y ofrecer apoyo activo.

:&: Estigmatizacidn social tg) Salud mental ﬂ Vida laboral

Discriminacidn, comentarios en publico, Mayor prevalencia de ansiedad y depresion. Barreras fisicas en el entorno laboral. Apoyos
barreras de accesibilidad. Impacto en Preguntar activamente. Derivar a psicologia de ADEE para adaptacién del puesto de
autoestimay salud mental. si necesario. trabajo y legislacion.

E Vida en pareja y familia Red de apoyo: ADEE Normalizacidn de la atencién
Planificacidn familiar especifica (riesgo Asociacion referente en Espafia. Recursos, No banalizar sintomas. Escucha activa.
genético). Apoyo en decisiones grupos de apoyo, informacién actualizada. Atencidn centrada en la persona, no solo en
reproductivas. Asesoramiento genético. www.adee.es la displasia.
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Mensajes Clave

El médico de familia debe participar del seguimiento multidisciplinar del adulto con acondroplasia.

La estenosis espinal lumbar es la complicacion mas prevalente. Anamnesis neurolégica activa en cada visita.
Tripode preventivo: control ponderal + vigilancia cardiovascular (manguito adecuado) + cribado de AOS.
Evaluacion audioldgica anual: el 40% tiene pérdida conductiva significativa infravalorada en adultos.
Situaciones especiales (embarazo, cirugia): planificacion anticipada y comunicacidn proactiva con especialistas.

No normalizar sintomas. Coordinar con ADEE y UMDE-ERN BOND para seguimiento integral.
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Recursos: www.adee.es - ERN BOND (European Reference Network for Bone Disorders) - UMDE (Unidades Multidisciplinares de Displasias

Esqueléticas)
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