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Atención Primaria



¿Qué es la Acondroplasia?

Displasia ósea más frecuente

Forma más común de enanismo con extremidades cortas (rizomélica). Estatura 

media: 131 cm / 124 cm . Inteligencia normal.

Herencia autosómica dominante

~80% son mutaciones de novo (espontáneas). Solo el 20% son heredadas de 

progenitores afectados.

Diagnóstico clínico y radiológico

Macrocefalia, puente nasal deprimido, manos en tridente. Confirmación: Rx ósea + 

gen FGFR3.
~4.500 personas afectadas en España

Infradiagnóstico importante en edad 

adulta
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Base Genética: Mutación del Gen FGFR3

FGFR3 (Fibroblast Growth Factor Receptor 3)

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

produce ganancia de función del receptor.

Mecanismo patogénico

Sobreactivación del receptor → inhibición de la 
proliferación condrocítica → ↓ crecimiento 
endocondral → huesos cortos.

Relevancia clínica

No existe tratamiento curativo. Vosoritide 

(antagonista FGFR3) aprobado en niños. Seguimiento 

de complicaciones en adultos.
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Mapa de Complicaciones en el Adulto

Estenosis espinal lumbar

80%

a los 60 años

Obesidad

>50%

en adultos

Apnea del sueño (AOS)

30-60%

prevalencia

Pérdida auditiva cond.

40%

adultos

Genu varum

40%

dolor crónico

Hipertensión arterial

↑HTA
subdiagnosticada
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Estenosis Espinal Lumbar — Fisiopatología

La estenosis espinal lumbar afecta al 80% de los adultos con acondroplasia a los 60 

años, siendo la complicación degenerativa más prevalente.

Mecanismo

Los pedículos vertebrales son cortos y el canal espinal es pequeño. La hiperlordosis 

lumbar compensatoria agrava el estrechamiento con los años.

Síntomas de alarma

Claudicación neurógena al caminar · Parestesias y debilidad en EEII · Disfunción 

vesical/intestinal (urgencia → derivación inmediata).
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Estenosis Espinal — Manejo en Atención Primaria

Exploración neurológica básica en cada visita: fuerza, reflejos, marcha. Derivar si síntomas progresivos.

Anamnesis activa

• Pregunta directa sobre dolor lumbar

• Claudicación al caminar (¿cuántos 

metros?)

• Parestesias en piernas

• Dificultad para orinar/defecar

• Cambios en la marcha

Exploración dirigida

• Valorar fuerza muscular EEII

• Reflejos osteotendinosos

• Test de marcha (distancia)

• Postura e hiperlordosis lumbar

• Sensibilidad en dermatomas

Cuándo derivar

• Síntomas neurológicos progresivos

• Disfunción vesical/intestinal → 
URGENTE

• Debilidad marcada en EEII

• Fracaso de tratamiento conservador

• Para valorar cirugía descompresiva
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Obesidad — Impacto y Manejo

>50%
adultos con

acondroplasia

desarrollan obesidad

Complicaciones relacionadas

Agrava estenosis espinal

Aumenta la carga mecánica sobre columna ya hiperlordótica, acelerando la 

progresión.

Empeora apnea del sueño

La deposición grasa en faringe sumada a hipoplasia facial eleva el riesgo de AOS 

grave.

Genu varum doloroso

Aumenta el valgo compensatorio y la carga en la rodilla. Dolor crónico y limitación 

funcional.

Intervención: Asesoramiento 

nutricional individualizado · Ejercicio 

de bajo impacto (natación, bicicleta) · 

Fisioterapia · Objetivos IMC adaptados 

a proporciones corporales
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Apnea Obstructiva del Sueño (AOS)

Prevalencia 30–60%

Muy superior a la población general. Hipoplasia del tercio 

medio facial + obesidad = riesgo máximo.

Cribado en AP

Preguntar siempre: ronquidos, pausas respiratorias, 

somnolencia diurna (test Epworth). Referir si positivo.

Diagnóstico y tratamiento

Polisomnografía de referencia. Tratamiento: CPAP, 

amigdalectomía (ORL), pérdida de peso, posición lateral.
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Salud Auditiva — Pérdida Conductiva

40%
adultos

pérdida auditiva

conductiva

Mecanismo

Anomalías anatómicas del oído medio (tuba de Eustaquio corta, cavidad timpánica 

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

Impacto clínico

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

infradiagnosticada en adultos.

Plan de seguimiento

Evaluación audiológica anual. Derivar a ORL si déficit confirmado. Valorar prótesis 

auditiva según grado de pérdida.
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Riesgo Cardiovascular e Hipertensión Arterial

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

HTA: mayor riesgo

Mayor prevalencia. Diagnóstico retrasado por manguito 

inadecuado. Objetivo: <130/80 mmHg (guías ESC).

Cribado metabólico anual

Glucemia basal (DM tipo 2), perfil lipídico, función renal. Valorar 

SCORE cardiovascular adaptado.

Factores modificables

Sobrepeso, tabaquismo, sedentarismo. Dieta mediterránea y 

ejercicio de bajo impacto articular.
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Manejo Ortopédico — Genu Varum e Hiperlordosis

>40%
adultos con

genu varum

Genu varum (piernas arqueadas)

Presente en >40% adultos. Genera dolor 

crónico de rodilla y cadera, artrosis precoz y 

limitación funcional progresiva.

Hiperlordosis lumbar

Secundaria a displasia y obesidad. Contribuye 

a la estenosis espinal. Corregible 

parcialmente con ejercicio y fisioterapia.

Intervención desde AP

Derivar a fisioterapia para programa motor. 

Valorar ortopedia si dolor invalidante. 

Osteotomía tibial en casos seleccionados.

Rehabilitación y ejercicio

Natación y acuagym son los ejercicios de 

referencia. Evitar impacto articular. Reforzar 

musculatura paraespinal y glúteos.
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Embarazo — Consideraciones Obstétricas

Cesárea siempre indicada

La pelvis acondroplásica es pequeña e impide el parto 

vaginal. Debe planificarse desde el inicio de la gestación.

Función pulmonar basal

Solicitar espirometría antes del embarazo. En el 3er 

trimestre el útero comprime diafragma ya 

comprometido.

Seguimiento especializado

Derivar a Obstetricia de alto riesgo. Valoración anestésica 

precoz. Control estrecho de peso y TA.

Nota: Si ambos progenitores tienen acondroplasia → 25% riesgo 
homozig. letal. Asesoramiento genético.
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Atención Multidisciplinar — El Rol del Médico de Familia

El Médico de Familia es el eje coordinador del 

seguimiento multidisciplinar del adulto con 

acondroplasia.

Neurología / Columna

Estenosis espinal, compresión 

medular, evaluación neuroquirúrgica.

Cardiología

HTA, riesgo cardiovascular global, 

cardiopatía si síntomas.

Otorrinolaringología

Pérdida auditiva, AOS 

(CPAP/amigdalectomía), otitis media.

Traumatología/Ortopedia

Genu varum, lordosis, osteotomía, 

prótesis articular si precisa.

Neumología

AOS grave, función pulmonar en 

embarazo, CPAP domiciliario.

Fisioterapia

Programa motor personalizado, 

hiperlordosis, marcha adaptada.
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Checklist — En Cada Visita de Seguimiento

Tensión arterial (manguito apropiado para brazo 

corto)
Peso e IMC (percentiles adaptados a baja estatura)

Síntomas neurológicos: claudicación, parestesias, 

debilidad EEII

Síntomas respiratorios: ronquidos, somnolencia, 

pausas

Dolor articular: columna, rodillas, caderas (genu 

varum)
Actividad física: ¿tipo de ejercicio? ¿adaptado?

Disfunción vesical/intestinal → derivación urgente a 
Neurología

Cualquier cambio neurológico nuevo → neuroimagen 
/ Urgencias
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Calendario de Controles Anuales

Cada visita

• PA con manguito apropiado

• Peso/IMC

• Síntomas neurológicos y respiratorios

• Dolor musculoesquelético

Cada 12 meses

• Audiometría (ORL)

• Analítica: glucemia, lípidos, función renal

• Evaluación AOS (test Epworth)

• Revisión ortopédica (postura, marcha)

Cada 2–3 años

• Densitometría ósea (si factores de riesgo)

• Spirometría (si obesidad o embarazo)

• Evaluación cardiovascular global (SCORE)

• RMN lumbar si progresión de síntomas

Según indicación

• Derivación neurología/columna

• Valoración anestésica preoperatoria

• Genética si planificación reproductiva

• Neumología si AOS grave
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Aspectos Psicosociales y Calidad de Vida

La acondroplasia impone un reto social y psicológico a lo largo de toda la vida. El médico de familia debe reconocer estas 

dimensiones y ofrecer apoyo activo.

Estigmatización social

Discriminación, comentarios en público, 

barreras de accesibilidad. Impacto en 

autoestima y salud mental.

Salud mental

Mayor prevalencia de ansiedad y depresión. 

Preguntar activamente. Derivar a psicología 

si necesario.

Vida laboral

Barreras físicas en el entorno laboral. Apoyos 

de ADEE para adaptación del puesto de 

trabajo y legislación.

Vida en pareja y familia

Planificación familiar específica (riesgo 

genético). Apoyo en decisiones 

reproductivas. Asesoramiento genético.

Red de apoyo: ADEE

Asociación referente en España. Recursos, 

grupos de apoyo, información actualizada. 

www.adee.es

Normalización de la atención

No banalizar síntomas. Escucha activa. 

Atención centrada en la persona, no solo en 

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 complicación más prevalente. Anamnesis neurológica activa en cada visita.

Trípode preventivo: control ponderal + vigilancia cardiovascular (manguito adecuado) + cribado de AOS.

Evaluación audiológica anual: el 40% tiene pérdida conductiva significativa infravalorada en adultos.

Situaciones especiales (embarazo, cirugía): planificación anticipada y comunicación proactiva con especialistas.

No normalizar síntomas. Coordinar con ADEE y UMDE-ERN BOND para seguimiento integral.
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Entidad organizadora / licenciataria

Asociación de Personas con Acondroplasia y otras Displasias Esqueléticas con Enanismo — ADEE
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