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Acondroplasia (AC) y sus complicaciones
neurologicas: a proposito de un caso

Achondroplasia (AC) and its Neurological
Complications: a Case Report
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RESUMEN

Introduccion: La acondroplasia (AC) es la condicion
mas comun asociada a una estatura baja con grave despror-
cion anatémica. Las complicaciones neuroldgicas constitu-
yen la causa mas frecuente de su morbilidad y mortalidad,
entre las que pueden citarse: hidrocefalia, compresion cer-
vicomedular, estenosis del canal lumbar, hidrosiringomielia,
etc. Caso Clinico: Paciente de sexo femenino, de 2 afios 6
meses de edad con diagnostico pre-natal de AC por ecogra-
fia obstétrica de control. Parto sin complicaciones, RN con
aplanamiento de la cara, nariz corta y redondeada. Presento
sostén cefalico a los 7 meses, caminé a los 18 meses y habld
a partir de los 2 afos. Hospitalizada por cuadro respiratorio
grave, presentd al examen fisico: Fuerza muscular global
y simétrica Oxford 1/5, ROT disminuidos los rotulianos y
abolidos los aquileos, cutaneo abdominales ausentes; ingre-
sada a UTIP, en ARM. Se le realizdé estudio RMN donde
se observo compresion medular a nivel de C1 con cavida-
des intramedulares (siringomielia). Se le practicéd cirugia
descompresiva. Actualmente traqueostomizada, continua
dependiente de ARM. Los pediatras en su practica diaria
pueden ver a nifios con AC durante la infancia, realizar el
diagnostico en el RN o tal vez sean requeridos para aconse-
jar a embarazadas que han recibido el diagndstico pre-natal
de AC; por lo tanto, deben estar adecuadamente informados
sobre la necesidad de cuidados especiales que requieren es-
tos nifios en su dificil manejo y asi evitar posibles complica-
ciones neurologicas.

Palabras claves: Acondroplasia, Complicaciones neu-
roldgicas, nifio.

SUMMARY

Introduction: Achondroplasia (AC), is the most com-
mon condition associated with short-stature and severe
disproportion of the limbs. The associated morbidity and
mortality are most commonly caused by the disease’s neu-
rological complications, which can include hydrocephalus,
cervicomedullary compression, lumbar spinal canal stenosis,
syringohydromyelia or others. Case Report: Female patient,
30 months of age, prenatally diagnosed with AC by routine
obstetric ultrasound. Uncomplicated birth of a newborn with
flattening of the face and a short, rounded nose. Able to hold
head up at 7 months, walked at 18 months, speech beginning
at 2 years. Hospitalized for serious respiratory symptoms,
in examination presenting overall muscle strength: symme-
trical, Oxford 1/5; DTR: reduced patellar and no Achilles;
abdominal cutaneous abdominal reflex absent; admitted to
pediatric ICU with assisted ventilation. Nuclear magnetic
resonance showed medullary compression in the C-1 region
with intramedular cavities (syringomyelia). Decompressive
surgery was performed. Currently intubated, continues to be
dependent on assisted ventilation. In their daily practice pe-
diatricians may see children with AC during childhood, may
diagnose it in newborns, or be required to counsel pregnant
mothers expecting children diagnosed prenatally with AC.
They should therefore be adequately informed about the
special care needed by these children and the difficulties of
their management in order to prevent possible neurological
complications.

Key words: Achondroplasia, neurological complica-
tions, childrens.

1) Servicio de Pediatria Hospital Central - Instituto de Prevision Social. Unidad de Cuidados Intensivos Pe-

diatricos. Hospital Juan Max Boettner.
Asuncién -Paraguay

24 Pediatr. (Asuncion), Vol. 35; N° 1; 2008



INTRODUCCION

La AC o enanismo es la condicién mas comuin aso-
ciada a una estatura baja con grave desproporcion ana-
tomica; es un desorden autosémico dominante, pero en
la mayoria de los casos se presentan mutaciones nue-
vas. Se estima una incidencia 1:26.000 nacimientos y
es causada por una mutacion en el gen que codifica el
receptor tipo 3 del factor de crecimiento fibroblastico
(FGFR3), situado en los condrocitos de la placa de cre-
cimiento de los huesos, afectandose de esa manera la
osificacién endocondral (9,

Las complicaciones neurologicas derivadas de la
AC constituyen la causa mas frecuente de morbilidad
y mortalidad siendo los hallazgos mas frecuentes : ma-
crocefalia, hidrocefalia, compresion cervicomedular,
estenosis del canal lumbar, hidrosiringomielia, todos
ellos derivados del defecto 6seo que consiste en la re-
duccién de todo el canal espinal (cervicodorsolumbar),
la presencia de un foramen magnum pequefio que se
va estrechando en posicion caudal y la estenosis de los

foramen de las raices nerviosas ©.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino, preescolar de 2 afios 6
meses de edad, con diagnostico prenatal de AC por eco-
grafia obstétrica de control. No existian antecedentes
en la familia de casos similares anteriores. Embarazo y
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Fig 1. Circunferencia cefalica de nifios con acondro-
plasia comparado con curvas normales®

parto sin complicaciones; aspecto de la nifia, presenta-
ba aplanamiento de la cara, nariz corta y redondeada.
Sostuvo la cabeza erecta a los 7 meses, camind a los
18 meses, hablo a partir de los 2 afios. La madre refiere
cuadro de apneas durante el suefio, esporadicas.

La nifia fue hospitalizada, por cuadro respiratorio
agudo grave, ingresada a la UTIP, con requerimiento
de ARM, con posterior fracaso para el destete de la
misma. Presenta facies tipica acondroplasica, actitud
vigil, Glasgow 12/15, adopta en el lecho el decubito
dorsal obligatorio, Peso 10Kg, perimetro cefélico 54
cm (percentil 90 segun tabla homologada Fig. 1y 2).
Pares craneanos no afectados, Fuerza muscular: global
y simétrica Oxford 1/5, Tono muscular pasivo y activo
abolidos. ROT disminuidos los rotulianos y abolidos
los aquileos, cutaneo abdominales ausentes. No pre-
sentaba clonus ni reflejo cutaneo plantar (Babinsky),
trastornos esfinterianos ni de la sensibilidad.

Se le realiz6 estudio de RMN donde se constato
importante compresion medular a nivel de C1 con ca-
vidades intramedulares (siringomielia) (Fig. 3 y 4). Por
lo que se le practico cirugia descompresiva. La evalua-
ciones posteriores a la cirugia revelan signo de Babin-
sky bilateral y cutaneo abdominales presentes, reflejos
osteotendinosos débiles los rotulianos y ausentes los
aquilianos, tetraplejia flaccida, hipotonia, con ausencia
de respiracion espontanea por lo que requirid traqueos-
tomia. continiia dependiente de ARM.
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Fig 2. Circunferencia cefélica de nifias con acondro-
plasia comparado con curvas normales (9
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Fig 3: RMN de craneco T1, corte transversal, se
observa: ventriculomegalia, aumento de cisuras y
surcos corticales

DISCUSION

Los nifios con AC pueden tener retraso en el desarro-
llo motor. La hipotonia muscular mejora con el tiempo y
adquieren en general, mas tarde las pautas motoras grue-
sas (sentarse, gatear, caminar). La mayoria de los nifios
con acondroplasia evolucionan favorablemente, aunque,
en cualquier caso, es recomendable la realizacion de es-
timulacion precoz psicomotriz, que mejore el retraso en
la adquisicion de todas las habilidades motrices como la
sedestacion, bipedestacion y deambulacion.

Si se detectan trastornos del desarrollo motor, es
aconsejable practicar estudios del suefio, con polisom-
nografia (PSG). También deberian recurrirse a estas téc-
nicas diagnoésticas en caso que se aprecien trastornos de
la respiracion, normalmente en forma de apneas @,

Si que debe tenerse especial cuidado en la evolu-
cion del lenguaje, cuya aparicion no deberia retrasarse
mas alla de los 2 afios. El retraso en su aparicion debe
poner en la pista de una hipoacusia que haya pasado
desapercibida. No es el caso de la marcha que puede
estar retrasada hasta mas alla de los 2 afios.

Afortunadamente, dichas complicaciones no se
presentan por un trastorno de disgenesia del tejido ner-
vioso, sino que son secundarias a la compresion osea
de las estructuras nerviosas, por lo tanto, a menudo son
susceptibles de tratamiento profilactico o definitivo.

Las complicaciones neurologicas derivadas de la
AC, aunque son menos comunes, son la causa mas fre-
cuente de morbilidad y mortalidad; la anticipaciéon en
los cuidados deberia orientarse a identificar a los nifios
con alto riesgo y a intervenir de forma precoz para pre-
venir secuelas graves.
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Fig 4: RMN craneo cervical T1, corte sagital, se obser-
va: Importante compresion medular a nivel C,. Imagen
siringomiélica a nivel C,.

Los estudios de Fano V. et all 2000, en una serie de
96 pacientes con un seguimiento de 10 afios describe
complicaciones que afectan el Sistema Nervioso Cen-
tral en un 14,6% ©.

Macrocefalia: Se observa desde el periodo neona-
tal, aunque es raro que haya datos neurolégicos anor-
males durante este periodo. Se debe vigilar atentamen-
te el perimetro craneal utilizando tablas homologadas
para pacientes con acondroplasia ¢,

Hidrocefalia tipo comunicante en los lactantes:
El agrandamiento ventricular, es consecuencia de la
disminucion del flujo de salida venoso a través del pe-
quefio agujero yugular, produciendo hipertension veno-
sa como mecanismo fisiopatoldgico de la misma ©.

La hidrocefalia es un riesgo cronico pero lo mas
probable es que se desarrolle durante los dos primeros
afios. El perimetro cefalico deberia ser cuidadosamente
monitorizado durante este tiempo. Si supera los percen-
tiles en la grafica especifica para la acondroplasia, lo
apropiado es remitir al nifio a un neur6logo o neuroci-
rujano pediatrico @69,

Compresion cérvicomedular (CCM): Los lactan-
tes pueden desarrollar sintomas de compresion, los que
incluyen apnea central, con riesgo de muerte subita. Por
tal motivo, a los padres se les debe ensefiar a manipular
cuidadosamente el cuello y cabeza del nifio, utilizando
sillitas y coches de paseo con respaldo rigido; evitar
movimientos bruscos de la cabeza, mecedoras automa-
ticas y saltarinas. En la edad escolar y adulta deben abs-
tenerse de juegos bruscos, de contacto (futbol, rugby,
ski) o bien actividades que impliquen impacto sobre el
cuello o cabeza, tales como volteretas.

La compresion cérvico medular puede manifiestar-
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se en dos tipos.

A) Compresion medular brusca: Se pueden pro-
ducir por traumatismo, maniobra de intubacion endo-
traqueal, en la cual se distinguen 2 fases: una inmediata
o de shock, caracterizada por una paralisis flaccida con
abolicion absoluta de los reflejos, hipotonia muscular,
anestesia total hasta el nivel de la lesion, trastornos es-
finterianos, fendmenos troficos de aparicion precoz; y
una fase tardia con reaparicion de los reflejos profundos
abolidos: hiperreflexia, Babinski, clonus, persistiendo
la paralisis, la anestesia y los trastornos tréficos. Los
trastornos esfinterianos se traducen en una fase tardia
en incontinencia

B) Compresion medular tardia: Se manifiesta
por dolores de distribucion radicular segin el segmento
afectado; luego aparecen los trastornos mas caracteris-
ticos: arreflexia, atrofia y flaccidez en los segmentos
afectados y espasticidad por debajo, retencion de orina
e incontinencia. El liquido cefalorraquideo puede de-
mostrar disociacion albumino citologica 11D,

El nivel de la lesion medular es un importante pre-
dictor de la funcion respiratoria y de las posibles com-
plicaciones que pudieran presentarse

Asi, los pacientes que presentan daflo a nivel de la
sexta vértebra cervical o inferior a ésta, en general no
presentan mayores problemas respiratorios, pues pre-
servan una buena funcién muscular y del diafragma.
En cambio, aquellos con lesion a nivel de la quinta vér-
tebra cervical presentan problemas en el manejo de las
secreciones, y los que presentan lesion en la cuarta vér-
tebra cervical solo en algunos casos logran mantener la
ventilacion espontanea.

Los pacientes con lesiones medulares altas de C1
a C3 son siempre dependientes, tanto en su mecanica
ventilatoria como en el manejo de sus secreciones 12,

Fano V. et all 2000, en una serie de 14 pacientes,
observo que 9, (65%) de ellos requirid cirugia, por sin-
tomas de compresion de medula cervical @,

Estenosis del canal lumbar: La medula espinal y
la cauda equina son de tamafio normal. La estenosis
del canal constituye pues un hallazgo constante en los
acondroplasicos y seria secundaria a una alteracion de
la osificacion endocondral con sinostosis prematura de
los centros de osificacion del cuerpo vertebral y el arco
posterior, que resultarian en la disminucion en la altura
del cuerpo vertebral, el aumento de espesor de la lami-
na y un acortamiento de los pediculos.

Las estenosis intensas pueden exigir correccion
quirurgica. Los sintomas aunque no suelen aparecer
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