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ACONDROPLASIA: REVISION DE 30 ANOS EN EL
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

Dra. Maria de la luz Iracheta Gerez. Jefe del departamento de
Consulta Externa de pediatria del Instituto Nacional de Pediatria.
Dr. Isael Godoy Escobar. Residente de tercer afio de Pediatria del
Instituto Nacional de Pediatria.

INTRODUCCION

De la existencia de este defecto congénito, existen datos en la literatura como en
la pintura y otras artes plasticas. Un esqueleto encontrado en Inglaterra por
Brinton, con caracteristicas de acondroplasia, data de la época Neolitica (mas de
7.000 anos), y otros descubrimientos prehistdricos hechos en los Estados Unidos,
oscilan entre los 500 y los 3.000 afios de antiguedad.

El término Acondroplasia, lo propuso Parrot en 1878, palabra que proviene del
griego (chondros= cartilago y plasis= formacion), por el escaso crecimiento
cartilaginoso que se produce en esta displasia. Se han utilizado numerosos
sinbnimos como condrodistrofia, condrodisplasia fetal o Sindrome de Parrot.

Existen mas de cien tipos de displasias esqueléticas bien conocidas,
las condrodisplasias constituyen un grupo amplio de enfermedades
caracterizadas por anomalias en el crecimiento y remodelacion de los huesos

(1).

El diagnostico de las diversas formas esta basado en el fenotipo, hallazgos
radiolégicos, cambios histolégicos y evolucion clinica y actualmente el
diagnéstico prenatal con DNA extraido de células fetales obtenidas de las
vellosidades coriénicas, cerca de las 10 a 12 semanas de gestacion, o por
amniocéntesis entre las 16-18 semanas(2). Esto requiere del uso de
procedimientos invasivos, pero se ha desarrollado una prueba en que usando
PCR y un andlisis de polimorfismo son capaces de detectar la mutacion en el
plasma de mujeres embarazadas con sospecha de un producto con
acondroplasia, permitiendo asi un meétodo no invasivo. Dicho recurso
actualmente se encuentra en investigacion (3).

La incidencia la convierte en la mas frecuente de las enfermedades oseas
constitucionales, afectando de 1 de cada 15 000 a 40,000 recién nacidos vivos(5).
Tiene un patron de herencia autosdmico dominante, aunque se ha observado que
las mutaciones de novo, son las responsables de la mayoria de los casos hasta
en un 70-80%, encontrandose como factor relacionado la edad paterna avanzada
(6). La acondroplasia constituye la principal causa de talla baja
desproporcionada en los humanos, se define clinicamente por talla baja
desproporcionada micromegalico de cabeza grande, manos en tridente y dismorfia
facial tipica (7).



Se menciona con una estatura media final de 131+/- 5.6 cm para hombres y de
124+/- 5.9 cm para mujeres (8).

En 1994 se comprueba que la acondroplasia es causada por mutaciones en el gen
identificado en el cromosoma 4p16.3. Donde se localiza el gen que codifica el
Receptor 3 del factor de crecimiento de fibroblastos (FGFR3), este receptor
originalmente propuesto como el gen responsable de la enfermedad de
Huntington. Estudios de DNA revelan mutaciones en el gen codificador del
FGFR3 en acondroplasicos heterocigotos y homocigotos(9); lo cual resulta en
una disminucién de la osificacién endocondral, inhibiendo la proliferacion de
condrocitos en la placa de crecimiento del cartilago y disminuyendo la produccion
de la matriz cartilaginosa(10).

Existen mutaciones a nivel del G1138A y el G1138C, las cuales representan
aproximadamente el 99% de las mutaciones a nivel del FGFR3, (11) que resulta
en la substitucion de un aminoacido especifico en el gen (Gly380Arg), donde se
sustituye el aminoacido glicina por arginina, que esta a nivel del dominio
transmembrana del receptor 3 del factor de crecimiento fibroblastico(12,13).

Las manifestaciones clinicas muy variadas, desde la etapa neonatal con peso
normal y talla baja, macrocefalia, extremidades cortas, con un desarrollo
psicomotor normal; el craneo tiene una base corta con cierre precoz
esfenooccipital y una facies tosca caracteristica, con puente nasal bajo,
prognatismo relativo, fosas nasales estrechas, maloclusién dentaria, con piezas
agrupadas en pared anterior.

El torax es plano o en campana, presentan xifosis toracolumbar, abdomen grande
por hipotonia muscular asi como lordosis lumbar, en las extremidades hay
micromelia rizomélica evidente acortamiento mas acentuado en la parte proximal
del fémur, himero y metacarpianos con falanges cortas, hay incompleta extension
del codo rodilla en varo por hipotonia ligamentosa, genu varo, mano en tridente
(14,15).

Las complicaciones son diversas, las neuroldgicas varian entre el 20% y el 47%
observandose hidrocefalia y compresion medular como las mas frecuentes. La
siringomelia es importante y su deteccién inmediata y tratamiento clave para
prevenir complicaciones (16,17). Existe una evidente asociacion entre muerte
subita con una prevalencia de 7.5% en pacientes con acondroplasia, asociada a
neumopatia cronica y compresion cervicomedular (18).

En un estudio realizado en el Instituto Nacional de Pediatria por Ruiz y cols. Se
estudiaron a 39 pacientes con acondroplasia. Se realizd una evaluacion
neurolégica tanto clinica como de gabinete; (neurofisiologia y de neuroimagen).
Se observaron las siguientes manifestaciones clinicas: hipotonia, debilidad,
hiporeflexia y macrocefalia como los hallazgos mas importantes. Se demostro
compresion del canal medular incluso en pacientes asintomaticos.



Concluyen que es importante realizar un abordaje completo para descartar
datos de compresion cervicomedular y dar un tratamiento oportuno (19).

En el estudio realizado por Keiper y cols. por medio de resonancia magnética,
se reportd estrechamiento del foramen magno, borramiento del espacio
subaracnoideo en la wunidn cervicomedular y de leve a moderada
ventriculomegalia. La descompresion adecuada puede evitar serias
complicaciones incluyendo muerte subita (20).

Las alteraciones respiratorias durante el suefio, son también una complicacion
frecuente, la mayoria no presenta una afeccion importante sin embargo puede
llegar a ser mortales (21). La amigdalectomia y adenoidectomia disminuye el
grado de obstruccién en la mayoria de los nifios. Estos pacientes pueden
evolucionar a una enfermedad restrictiva pulmonar (22).

Asi también se observan alteraciones ortopédicas; de las mas importantes esta
la desproporcién entre el peroné y la tibia, donde la distancia entre la tibia
proximal y la diafisis del peroné fue menor comparada con la de un paciente
con crecimiento normal.(23)

Las recomendaciones para el manejo de nifios con acondroplasia fue delineado
por el comité de pediatras y genetistas de la Academia Americana de Pediatria en
1995. Estas recomendaciones incluyen monitoreo de talla, peso, y perimetro
cefalico usando las curvas de crecimiento estandarizadas para acondroplasia;
medidas de prevencion de obesidad, examinacion neurolégica integra, realizacion
de RM O TC para valorar el agujero magno para evaluar a los pacientes con
severa hipotonia o con signos de compresion medular, referir al ortopedista
pediatrico si las anormalidades de las extremidades interfieren con la marcha,
manejo de las otitis medias de repeticion(24).

El tratamiento dirigido a aumentar la estatura es controvertido, existen diversos
estudios principalmente con la hormona de crecimiento en donde sugieren que
la velocidad del crecimiento se incrementa especialmente durante el primer afio de
tratamiento. Existen estudios que apoyan el uso y otros documentan poca utilidad
con el uso de esta hormona (25,26).

Otros tratamientos incluyen la correccion de las malformaciones ortopédicas de
forma quirargica, lo cual tiene una elevada incidencia de complicaciones como:
dolor, infecciones o compromiso vascular, existen publicaciones con resultados
mas favorables (27).

Como resultado del tratamiento quirtirgico de la estenosis espinal, Thomeer y cols.
determinaron que cerca del 70% de los pacientes sintomaticos tuvieron una
mejoria posterior a la descompresién con laminectomia, requiriéndose en Ia
mayoria de los pacientes una intervencion a nivel de L2-L3 (28).



JUSTIFICACION

La acondroplasia es la entidad mas frecuente dentro de las condrodisplasias, por
lo que consideramos importante el conocer la frecuencia de presentacion en el
Instituto Nacional de Pediatria, realizando una revisién de ésta patologia en los 30
anos de esta institucion. También es importante revisar la morbilidad asociada a
los pacientes con acondroplasia y si tuvieron la referencia a los diversos servicios
que estable la Academia Americana de Pediatria.

OBJETIVO GENERAL

Conocer Ila morbilidad de este sindrome en los pacientes con acondroplasia
atendidos en este Instituto Nacional de Pediatria.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Establecer la frecuencia de acondroplasia en pacientes pediatricos del INP.

2. Conocer las complicaciones mas frecuentes en nuestra poblacion

3. Evaluar si el abordaje clinico concuerda con los lineamientos de |la
academia americana de pediatria para el manejo de acondroplasia.

MATERIAL Y METODOS.

Se efectudé un estudio observacional, retrospectivo, descriptivo, transversal. Se
revisaron expedientes clinicos de pacientes pediatricos con diagnéstico de
acondroplasia en 30 afos en el Instituto Nacional de Pediatria de la
Secretaria de Salud.

Se revisaron 380 expedientes se descartaron aquellos que no cumplian con los
criterios de inclusién quedando un total de 87.

Se recabd la informacion en una cédula de recoleccion (Anexo 1), que incluye
variables socio-demograficas tales como: edad, sexo, lugar de origen. Se
valoraron las manifestaciones clinicas. Se evalud la asistencia por los diversos
servicios, considerando la morbilidad asociada a estos pacientes.

Las complicaciones: neuroldgicas, éticas, ortopédicas y pulmonares observadas
en los pacientes de este Instituto Nacional de Pediatria.

Se realizé vaciamiento de la informacion en el programa SSPS 10 con su

posterior analisis, comparando los resultados obtenidos con lo referido en la
literatura revisada en las referencias bibliograficas.

(§)



El documento se redactd con el analisis descriptivo sintetizandolo en cuadros
estadisticos.

Se describieron las variables de interés mediante promedio + _ desviacion
estandar en el caso de variables numéricas con distribucion Gaussiana,
mediante mediana (minimo-maximo) en el caso de las variables numéricas
sesgadas mediante porcentaje en el caso de variables categédricas.

CRITERIOS DE INCLUSION

Pacientes de cualquier género que hayan sido diagnosticados como acondroplasia
en este INP.

CRITERIOS DE EXCLUSION

Pacientes con otras condrodisplasias.

ASPECTOS ETICOS.

Dado que en este estudio no se realiza ninguna intervencion con pacientes no
existe implicaciones éticas.

RECURSOS MATERIALES.

Se utilizaron los expedientes de los pacientes que cumplian con los criterios de
inclusion, material de papeleria, ordenador para captura de los datos de una base
de datos para analizarse en el sistema SPSS 10.

RECURSOS FINANCIEROS.

Este es un estudio solo de revisién, por lo cual los recursos financieros son
aportados por el investigador.

RECURSOS HUMANOS

Personal de Archivo Clinico. Miembros del comité de investigacion INP. Asesor
estadistico. Tutor de tesis y tesista.

DEFINICIONES OPERACIONALES.

o Afectados por acondroplasia: Familiares de primera linea que tienen
diagnostico de acondroplasia.

* Afo del diagnostico: Ano en la que se determino una enfermedad por los
signos que son propicios

e Apnea: Pausa respiratoria mayor de 20 segundos con repercusion
hemodinamica.



Cifosis: Curvatura anormal con prominencia dorsal de la columna vertebral.
Edad. Lapso de tiempo que transcurre desde el nacimiento hasta el momento
de referencia.

Enfermedad pulmonar restrictiva: Estado patoldgico  en relacion a la
ventilacion, requiriendo dependiendo del grado apoyo de oxigeno.

Genu valgo: Deformidad en extremidades inferiores donde las rodillas se
juntan y existe una separacion de los pies.

Genu varo: Deformidad en extremidades inferiores donde las rodillas se
separan y los pies se juntan.

Hidrocefalia: Dilatacion anormal de las cavidades ventriculares cerebrales, a
consecuencia de una alteracion de la dinamica normal de liquido
cefalorraquideo.

Lordosis: Curvatura anormal de la columna vertebral de convexidad anterior
opuesta a cifosis.

Macrocefalia: Perimetro cefalico incrementado, encontrandose por arriba de
dos desviaciones estandar.

Mano fridente: Aspecto caracteristico de la mano, donde los dedos son casi
de la misma longitud y existe una separacion particular de los dedos Il y Ill en
la segunda articulacién falangica.

Otitis media recurrente: Proceso infeccioso de oido medio que tiene respuesta
completa entre los sucesivos episodios (3 6 4 episodios en 6 meses).
Paresias: Paralisis ligera o incompleta.

Parestesias: Alteracion en la  sensibilidad manifestada en forma de
hormigueos, adormecimiento, producidos por la patologia de cualquier sector
de las estructuras del sistema nervioso central o periférico.

Pérdida de caso. Aquel paciente que no haya acudido a las valoraciones
indicadas en su primera valoracién.

Perimetro cefalico: Circunferencia que involucra desde el occipucio a la region
frontal.

Puente nasal ancho: Region anatémica dorsal de la nariz, con aplanamiento.
Sexo: Accidente gramatical relativo al sexo.

Talla baja: Situacion estadistica establecido en curvas de normalidad donde la
talla se encuentra menos dos desviaciones estandar o por debajo del percentil
3

Tratamiento ortopédico de correccion: Aquel tratamiento dirigido a corregir
posturas anormales para evitar o disminuir sus repercusiones clinicas.
Tratamiento orfopédico  de alargamiento: Aquel tratamiento dirigido a
incrementar la talla.



RESULTADOS.

CARACTERISTICAS DE LA POBLACION. (CUADRO 1)

Se encontraron 87 expedientes con el diagnostico confirmado de acondroplasia,
de un total de 380 expedientes revisados, del archivo general del Instituto
Nacional de Pediatria en un periodo analizado de 1970 al 2000. De estos 87
pacientes 34 eran nifias (39%) y 53 hombres (61%). La edad en que se efectuo
la primera valoracion fue en promedio de 1 afio 2 meses, el diagnostico
establecido fue de acondroplasia en 71 (82%), talla baja desproporcionada en
9 (11%) y displasia 6sea en estudio en 4(5%), y otros diagnosticos en 3 (2%).
Los pacientes provienen del D.F. en el 46% (38 pacientes), del Estado de en el
38% (33 pacientes) y de otros estados en el 17% (16 pacientes).

En antecedentes heredo-familiares 77 pacientes (88%) los padres no estaban
afectados y sélo 6 pacientes(6%) el padre tenia acondroplasia, y en 3 pacientes
(4%) la madre era afectada y 1 paciente tanto la madre como el padre tenian
esta patologia.

MANIFESTACIONES CLINICAS. (CUADRO 2)

En cuanto a las manifestaciones clinicas se describieron en los 87 pacientes
talla baja, puente nasal ancho, prominencia frontal, micromelia rizomélica, mano
tridente. Macrocefalia fue encontrada en 76 pacientes (88%) considerando la
definicion operacional.

A nivel de columna vertebral se refiere lordosis en 80 (91%) vy cifosis en 56
(65%). En extremidades inferiores la alteracion principalmente referida fue genu
varo en 82 (94%) y solo en 5 pacientes se encontré genu valgo.

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS. (CUADRO 3)

La valoracién por el servicio de neurologia se realizé en 83 pacientes (96%) y se
tomé Tomografia axial computarizada (TAC) a 74 pacientes (86%) la Mielografia
se efectud en el estudio de 53 pacientes (61%). La resonancia magnénita (IRM)
se solicito en 18 (21%). En cuanto las manifestaciones neurolégicas la
hidrocefalia estuvo presente en 14 pacientes (16%), parestesias en 36 (42%),
paresias en 24 (28%),hipotonia en 42 (48%) y compresion medular en 17
(20%).Recibieron tratamiento quirtrgico un total de12 pacientes (14%), siendo
la laminectomia posterior el procedimiento realizado.

La apnea que se presentd en 1 paciente (1%) fue la causa de muerte asociada
al caso.



MANIFESTACIONES OTICAS. (CUADRO 4)

Las complicaciones oticas las encontramos en 33(38%), con otitis media
recurrente en 29(33%) de los pacientes, recibieron tratamiento médico pero solo
14 (16%) requirid tratamiento quirdrgico (colocacion de tubos de ventilacion).

MANIFESTACIONES PULMONARES

Sélo 2 pacientes cursaron con BNM, y a ninguno se le dio el diagnostico de
enfermedad pulmonar restrictiva.

MANIFESTACIONES ORTOPEDICAS. (CUADRO 5)

La valoracién ortopédica se realizd a 69 pacientes (79%), en los que se
encontré complicaciones ortopédicas en un total de 64 pacientes (73%)
recibiendo tratamiento correctivo.

El tratamiento de alargamiento no se realizé en ninguno de los pacientes.

EVOLUCION. (CUADRO 6)

De los pacientes captados 4 no acudieron a ninguna de las valoraciones por
especialistas que tenian indicadas.

Hubo un fallecimiento, con diagnéstico de muerte subita. Tenia una edad de
4anos 6 meses.

DISCUSION.

En los pacientes encontrados en esta revisién hay predominio del sexo masculino
(73%), la mayoria eran provenientes del D.F. (46%) y del Estado de México
(38%) y del resto del pais el (16%), lo anterior muy probablemente debido, en
primer lugar a que este es un lugar de referencia, y en segundo lugar a la
densidad de poblacion del DF y area conurbana en donde se encuentra este
hospital.

Se desconoce la incidencia de esta patologia en nuestro pais. El presente trabajo
establece la frecuencia en el INP, pero seria interesante conocer las estadisticas
de otras instituciones y de otras instituciones y de otras regiones geograficas de
nuestro pais.

El diagnostico de acondroplasia desde la primera valoracién es concordante con
la literatura, en que el diagnostico se puede inferir con los hallazgos clinicos.
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La herencia autosomica dominante esta bien descrita, aunque las mutaciones
de novo son las responsables de la mayoria de los casos. En la literatura se
refiere hasta en un 70 a 80%. En el presente estudio en el 88% de los pacientes
con acondroplasia, los padres no padecian esta entidad, y sélo un 12 % tenian
antecedente de padres afectados.

El dato clinico importanle para considerar esta patologia es la talla baja
desproporcionada. Existen otros datos clinicos como: micromelia rizomélica
descrita en la mayoria de los pacientes. Puente nasal ancho, frente prominente,
macrocefalia se encuentran descritos en los pacientes con acondroplasia. En
extremidades superiores la mano en tridente fue un hallazgo clinico que se
describe en todos los pacientes con acondroplasia atendidos en este INP.

En extremidades inferiores, aunque la literatura describe se observa genu varo
y genu valgo, es el genu varo la mas observada en nuestros pacientes (94%).

En columna vertebral encontramos que las alteraciones en esta son mas
evidentes con la edad y la lordosis se encontrd en el 91% de nuestros pacientes.

La maloclusion dentaria es una condicidn con la cual frecuentemente cursan
estos pacientes. Esta alteracién requiere de una valoracion por el servicio de
estomatologia. En el presente reporte el 66% de los pacientes presentaron esta
condicion.

La Academia Americana de Pediatria establece que debe de existir una
valoracion y seguimiento por el servicio de neurologia. Dicha valoracion se
indicé a todos los pacientes.

Las complicaciones neuroldgicas se reportan desde un 20% a 47% en la
literatura. Ruiz y cols. en una evaluacion clinica con apoyo de estudios de
neurcimagen y neurofisiologicos, observaron en pacientes con acondroplasia del
INP, encontré hipotonia, debilidad, hiporeflexia como los hallazgos mas
importantes.

Los hallazgos neurologicos en el presente estudio fueron, la hidrocefalia en el
16%, hipotonia en el 45%, paresia en el 28% y parestesias en el 42%.

Los estudios de neuroimagen como: TAC o IRM se recomienda como parte de
la evaluacion neurolégica en diversas publicaciones(19). La TAC es el estudio
realizado con mayor frecuencia (20). Keiper y cols. valoraron a pacientes con
acondroplasia por medio de resonancia magnética y encontraron estrechamiento
del foramen magno incluso en pacientes asintomaticos.

En la presente revisién solamente fue solicitada resonancia magnética al 21% de
nuestros pacientes. Lo anterior debido a que no se cuenta con este recurso y
solamente fue solicitado cuando se encontraban alteraciones en la mielografia.

La mielografia es considerada un estudio de utilidad para documentar
compresiones medulares, este estudio se solicitd en el 61% de los pacientes de
este INP,



Keiper y cols. recomiendan que una descompresion adecuada puede evitar serias
complicaciones incluyendo la muerte subita. Un total de 12 pacientes se les
realizé tratamiento quirlrgico.

La otitis media recurrente es una condicién también observada en los pacientes
con acondroplasia. La Academia Americana de Pediatria por lo tanto indica que
debe de exislir un seguimiento en caso de que se presente esta patologia. Lo
importante es la indicacion de tratamiento quirtrgico una vez que el tratamiento
con medicamento no funciond. En el analisis de los pacientes en el presente
reporte el 16% requirieron de la colocacion de tubos de ventilacion.

Las manifestaciones pulmonares como la enfermedad pulmonar restrictiva esta
mencionada como una complicacién principalmente en pacientes adultos. En
los pacientes atendidos en este INP, no se considero este diagnéstico. La
poblacion atendida es pediatrica por lo que podemos atribuir que este en
relacion con la edad. Para establecer lo anterior se requiere de un estudio
longitudinal.

También es importante la valoracién por el ortopedista. El tratamiento en los
pacientes con acondroplasia esta enfocado principalmente a corregir y evitar las
manifestaciones secundarias a las anormalidades de la columna y extremidades.
La mayoria de los pacientes recibid esta valoraciéon (79%) y en 56 (64%) se
indico tratamiento correctivo, con corset, férulas. EI tratamiento ortopédico
dirigido a aumentar la estatura es controvertidoy no se realiza en este INP.

CONCLUSIONES.

e La acondroplasia constituye una patologia con un fenotipo caracteristico,
siendo pacientes que se establece un diagnéstico clinico. EI INP es un hospital
de referencia, la casuistica que aqui se presenta es un registro unicamente
de esta institucion, siendo necesario considerar a otras instituciones asi como
regiones geograficas para poder establecer una frecuencia exacta de los
pacientes afectados por esta entidad en nuestro pais, pero falta efectuar el
seguimiento baja protocolizacion, para que la evaluacion clinica y de gabinete
se efectué al 100% de estos pacientes.

e La Academia Americana de Pediatria establece ciertos lineamientos para la
vigilancia de estos pacientes. Requiriendo una valoracion integral. Por los
servicios de genética, neurologia, neurocirugia, ortopedia, otorrinolaringologia.
En este INP los pacientes son referidos y valorados por dichos servicios.



Las complicaciones neurolégicas son frecuentes. Es necesario realizar
seguimiento por medio de valoracion clinica y apoyo de estudios de gabinete.
Hipotonia y parestesias fueron las principales manifestaciones. El tratamiento
quirdrgico se indica para evitar y tratar complicaciones secundarias a
compresion medular,

La otitis media recurrente que se presenta en estos pacientes, llega a requerir
tratamiento quirdrgico, principalmente la colocacion de tubos de ventilacion.

La valoracion por el ortopedista es indispensable para evitar y corregir
complicaciones secundarias a las anormalidades en columna y extremidades.
El tratamiento que se indica para mejorar la talla, es controvertido y en el INP
no se realiza.

La enfermedad pulmonar obstructiva no se refiere en los pacientes de este
INP. Esta entidad puede tener relacion con la edad, por lo que se requiere de
estudios longitudinales para observar esta complicacion.

En la literatura se menciona que el riesgo de muerte subita se incrementa en
los pacientes con acondroplasia. El fallecimiento reportado se presento en 1
paciente.



ANEXO 1

ACONDROPLASIA. REVISION DE 30 ANOS EN EL INSTITUTO NACIONAL DE

PEDIATRIA
HOJA DE RECOLECCION DE INFORMACION
- Folio No. Exp Ao diagnostico LEdad  afos Género
! Meses M F
“Diagnostico Afectados con acondroplasia Ambos ()
inicial:
. Originario: Ninguno( ) Padre( ) Madre( )
! Hermanos ( )
Manifestaciones clinicas
[PC Talla Macrocefalia Talla baja Puente nasal
Cm Cm Si (1) No (0) Si (1) No (0) ancho
i Si (1) No (0)
Prominencia Lordosis Cifosis Genu Valgo Genu Varo
frontal. Si (1) No (0) Si (1) No (0) Si (1) No (0) Si (1) No (0)
1Si (1) No (0)
| Micromelia Dedos cortos. Mano tridente Maloclusion
‘rizomélica Si (1) No (0). Si (1) No (0) dentaria
1Si (1) No (0) Si (1) No (0)
Manifestaciones neuroldgicas .
| Valoracion Hidrocefalia Parestesias. Paresia Hipotonia.
Neurologia Si (1) No (0) Si (1) No (0) Si (1) No (0) Si (1) No (0)
| SI(1) No (0)
TAC IRM Mielografia Compresion Apnea. i
/Si(1) No(0) Si (1) No (0) Si (1) No(0) cervicomedular | Si(1) No(0)
Si(1) No(0)
 Tratamiento o
quirurgico.
' Si(1) No(2)
Manifestaciones oticas. B
- Complicaciones | Otitis media | Tratamiento médico. Quirargico
oticas. recurrente Si(1) No (0) Si (1) No (0)
Si(1) No(0) Si (1) No (0) 4
Manifestaciones pulmonares.
[ Complicaciones | Enfermedad
i pulmonares. pulmonar
! Si(1) No (0) restrictiva
: Si (1) No (0)
Manifestaciones ortopédicas.
"Valoracién Complicaciones Tratamiento correctivo Tratamiento
| ortopedia ortopédicas. Si (1) No (0) alargamiento.
1 Si (1) No (0) Si (1) No (0) Si (1) No (0)
Evolucion.
| Pérdida del caso | Muerte Causa I
iSi(1}No (0) Si (1) No (0) |




Cuadro 1. Caracteristicas de los pacientes pediatricos con diagnostico
acondroplasia del Instituto Nacional de Pediatria de 1970 a 2000.

de

Pacientes (n)

[Genero: |
I Femenino 34 27
I Masculino 53 73
{Lugar de origen

ID.F. 38 46
'Estado de México 33 38

| Otros estados 16 16

| Diagnéstico inicial:

' Acondroplasia 71 82
| Talla baja desproporcionada 9 11
iDispIasia osea en estudio 4 5
| Otros. 3 2

! Afectados con acondroplasia:

i Ninguno 77 88
' Padre 6 6
{Madre 3 4
| Ambos 1 2

Cuadro 2. Manifestaciones clinicas en los pacientes con acondroplasia atendidos

en este Instituto Nacional de Pediatria de 1970 a 2000.

Pacientes (n)

%

| Talla baja

| Macrocefalia

| Puente nasal ancho
| Prominencia frontal
| Lordosis

| Cifosis

|Genu valgo

'F Genu varo
iMicromeIia rizomélica
| Mano tridente

! Dedos cortos

| Maloclusién dentaria

87
76
87
82
80
56

5
82
87
87
68
54

100
88
100
95
91
65
6
94
100
100
78
66




Cuadro 3. Complicaciones neurolégicas en los pacientes con acondroplasia del

Instituto Nacional de Pediatria.

[Pacientes (n)

%

Valoracion neurolégica
Manifestacion neuroldgica:
Hidrocefalia

Parestesias

Paresia

Hipotonia

Estudio realizado:

TAC

IRM

Mielografia

Compresion cervicomedular
Tratamiento quirurgico
Apnea

14
33
24
42

74
18
53
17
12

0

16
42
28
48

86
21
61
20
14

Cuadro 4. Manifestaciones oéticas en pacientes con acondroplasia del Instituto

Nacional de Pediatria.

[Pacientes (n)

Complicaciones éticas
Otitis media recurrente
Tratamiento médico
{ Tratamiento quirargico

33
29
29
14

Cuadro 5. Manifestaciones ortopédicas en pacientes con acondroplasia del

Instituto Nacional de Pediatria.

Pacientes (n)

%

Valoracion ortopédica
Complicacion ortopédica
Tratamiento correctivo
Tratamiento de alargamiento

69
60
56
0

79
69

64
0

Cuadro 6. Evolucion de los pacientes con acondroplasia del Instituto Nacional de

Pediatria.

Pacientes (n)

Pérdida del caso

4

Muerte

1
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