COMPLICACIONES DE LAACONDROPLASIA SEGUN EL GRUPO DE EDAD

Bebés (de recién nacidos a menores de 2 afios)

Saber queé buscar es esencial para el manejo proactivo, que permite mitigar las complicaciones

y hacer las previsiones adecuadas. Las complicaciones en los bebés requieren un manejo médico
especializado, por lo que es fundamental que los pediatras colaboren con médicos expertos en
displasia esqueléticay deriven el caso a los especialistas necesarios.’

Adaptado de Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Wright MJ, Irving MD, 2012; Ireland PJ et al., 2014; e Ireland PJ et al., 2011." Estas
son posibles complicaciones, pero la experiencia individual puede variar. Siga su criterio clinico para el diagnéstico y el tratamiento.

Complicacion potencial Derivacion al especialista

Evaluacion clinicay seguimiento del

crecimientoy del desarrollo

mediante tablasy escalas especificas  Neurorradiélogo/Neurocirujano?
de la enfermedad; imagenes
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COMPLICACIONES DE LAACONDROPLASIA SEGUN EL GRUPO DE EDAD

Nifios pequefios (2-4 afios)

Amedida que los nifios pequefios empiezan a hablary a ponerse de pie, se pueden evidenciar otras
complicaciones. Saber qué buscar es esencial para el manejo proactivo, que permite mitigar las
complicacionesy hacer las previsiones adecuadas.’

Adaptado de Wright MJ, Irving MD, 2012; Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ireland PJ et al., 2014; e Ireland PJ et al., 2011."*
Estas son posibles complicaciones, pero la experiencia individual puede variar. Siga su criterio clinico para el diagnéstico y el
tratamiento.

Complicacién potencial Derivacion al especialista

Repetir la ecografia craneal si hay
Compresion signos de mielopatia cervical, apnea
cervicomedular' central o retraso

del desarrollo’

Neurorradiélogo/Neurocirujano’

Repetir la polisomnografia si

empeoran los ronquidos, si hay Otorrinolaringélogo', Neumoélogo
cansancio anomalo diurno pediatrico?, Neurocirujano'

o progreso lento del desarrollo’

Apnea del suefio’

Evaluacion auditiva anual?
Otitis media (OM) Sihay OM recurrente puede ser
Deficiencias auditivas? necesaria una adenoamigdalectomia e
insercion de tubos de ventilacion®

Otorrinolaringélogo?, Audiélogo?

Realizar una evaluacion del habla

. Foniatra*
antes de los 2 afios?

Dificultades del habla?

Controlar para corregir la

- R
hiperlordosis al caminar? Cirujano ortopedico

Cifosis!
Considerar correccién si hay dolor

Genu varo? persistente, alteracion de la marcha Cirujano ortopédico pediatrico’?
o torsién lateral’?

disminuye comparado con la primera Neurélogo/
infancia, sigue siendo una preocupacién Neurocirujano

ries 0 importante (2,5% de riesgo entre 1y 4 T Neumologo
g afios de edad)®

2 50/0 de Aunque el riesgo de muerte stibita
I

Otorrinolaringélogo
@ Audidlogo

La pérdida de audicién conductiva Foniatra
o, puede contribuir al retraso del
20 o habla.? Se ha notificado retraso en
elhabla en alrededor del 20% de Cirujano ortopédico
nifios con acondroplasia’

Bibliografia: 1. Wright MJ, Irving MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 2. Hoover-Fong J, Scott CI, Jones MC; Committee on Genetics. Health
supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):20201010. 3. Ireland PJ, Pacey V, Zankl A, Edwards P, Johnston LM, Savarirayan R. Optimal management of
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COMPLICACIONES DE LAACONDROPLASIA SEGUN EL GRUPO DE EDAD

Nifios (5-14 afios)

Durante la infancia, es importante estar atentos a problemas otorrinolaringoldgicos, respiratorios y
ortopédicos, ya que pueden retrasar los hitos del desarrollo, como el habla o la movilidad, si no se tratan.'

Adaptado de Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Wright MJ, Irving MD, 2012; Ireland PJ et al., 2011; Hunter AGW et al., 1998;y
UngerS et al., 2017."° Estas son posibles complicaciones, pero la experiencia individual puede variar. Siga su criterio clinico para el
diagnéstico y el tratamiento.

Complicacion potencial Derivacion al especialista

Considerar repetir la polisomnografia

siempeoran los ronquidos, si hay Neumalogo', Otorrinolaringologo?,
cansancio anomalo diurno o progreso  Neurocirujano?

lento del desarrollo?

Apnea del suefio?

Evaluacién auditiva anual

Considerar repetir la evaluacion si Otorrinolaringélogo’, Audiélogo’,
hay dudas sobre el desarrollo del Foniatra?

habla?

Otitis media?

Evaluar si hay maloclusion, dientes
Problemas ortoddéncicos' apifiados, maxilar superior estrechoo  Ortodoncista’
mordida cruzada*

Comprobar anualmente si hay
asimetria o aumento en los reflejos Neurocirujano?, Cirujano ortopédico?
tendinosos profundos’

Estenosis del conducto
lumbar (de 10 a 14 afios)?

Evaluarsi hay contracturas en flexion = Fisioterapeuta o cirujano ortopédico

. ; 1
Hiperlordosis lumbar de cadera’ pediatrico’

Evaluar cada 1 0 2 afios, 0 antes si
aparecen problemas’
Piernas arqueadas? Considerar correccion si hay dolor Cirujano ortopédico?
persistente, alteracion de la marcha
o torsion lateral?

Revisar el control del pesoy los

iati 2
héabitos alimentarios' Dietista

Obesidad'

@
O
O
@
O
O
O

Analizar la socializacion y fomentar

1 ia]2
Impacto psicosocial [aindependencia’

Psicélogo®, Psiquiatra®

D l 20% Las apneas (centrales u obstructivas) Neurélogo/
e son uno de los problemas respiratorios Neuracirujano \ N
eumdlogo

0yt mas habituales en personas con Ortodoncista T SeniloE
d acondroplasia’

‘ Otorrinolaringélogo

Fisioterapeuta ® Audidlogo
o Un estudio revel6 que el 10% Foniatra
1 0 o de nifios con acondroplasia °

g Dietista
eran obesos
Psicélogo

Psiquiatra Cirujano ortopédico
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Onodera K, Sakata H, Niikuni N, Nonaka T, Kobayashi K, Nakajima |. Survey of the present status of sleep-disordered breathing in children with achondroplasia Part |. A questionnaire
survey. IntJ Pediatr Otorhinolaryngol. 2005;69(4):457-461. 7. Afsharpaiman S, Sillence DO, Sheikhvatan M, Ault JE, Waters K. Respiratory events and obstructive sleep apnea in children
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COMPLICACIONES DE LAACONDROPLASIA SEGUN EL GRUPO DE EDAD

Adolescentes (15-18 afios)

Elfoco de preocupacion puede cambiar durante la adolescenciay la edad adulta, ya que se hacen mas
notables ciertas complicaciones o dificultades psicosociales.” Saber qué buscar es esencial para el
manejo proactivo.

Adaptado de Wright MJ, Irving MD, 2012; Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ain MC et al., 2010; y Unger S et al., 2017."*

Estas son posibles complicaciones, pero la experiencia individual puede variar. Siga su criterio clinico para el diagnéstico y
el tratamiento.

Complicacion potencial Derivacion al especialista

Deficiencias auditivas? Evaluacion auditiva anual? Audiélogo?

Realizar un examen fisico generaly
neurologico. Vigilar cualquier signo o
Estenosis del conducto sintoma de compresion nerviosay
vertebral' comprobar los reflejos tendinosos
profundos, el tono y los signos
sensitivos?

Cirujano ortopédico’, Neurocirujano'

Evaluar si hay dolory suimpacto en

ANt 2
Dolor cronico la vida cotidianay la actividad fisica?

Cirujano ortopédico?, Fisioterapeuta®

Impacto psicosocial’ Comprobar la adaptacion social? Psicélogo®, Psiquiatra*

0 de los pacientes de un estudio

32 lo experimentaron la aparicion de Neurocirujano

estenosis sintomatica del conducto T
vetebral antes de los 18 afios®

\ Fisioterapeuta @ Otorrinolaringélogo

o Alrededor del 16% de las personas
~1 6 fo entre los 10y los 20 afios presentan

dolor de espalda®
Psicélogo

Psiguiatra Cirujano ortopédico

Bibliografia: 1. Wright MJ, Irving MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 2. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health
supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):€20201010. 3. Ain MC, Abdullah MA, Ting BL, et al. Progression of low back and lower extremity pain in a cohort of
patients with achondroplasia. J Neurosurg Spine. 2010;13(3):335-340. 4. Unger S, Bonafé L, Gouze E. Current care and investigational therapies in achondroplasia. Curr Osteoporos Rep.
2017;15(2):53-60. 5. Fredwall SO, Steen U, de Vries 0, et al. High prevalence of symptomatic spinal stenosis in Norwegian adults with achondroplasia: a population-based study.
OrphanetJ Rare Dis. 2020;15(1):123. 6. Hunter AG, Bankier A, Rogers JG, Sillence D, Scott Cl Jr. Medical complications of achondroplasia: a multicentre patient review. J Med Genet.
1998;35(9):705-712.
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COMPLICACIONES DE LAACONDROPLASIA SEGUN EL GRUPO DE EDAD

Adultos (18 afios en adelante)

Cuando una persona con acondroplasia alcanza la edad adulta, algunas complicaciones pueden
evolucionar sin intervencion. La supervision médica de los adultos implica vigilancia y orientacion
preventiva en funcién del paciente y sus sintomas."

Adaptado de Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ain MC et al., 2010; Tasoglu O et al., 2014; Fredwall SO et al., 2020; Hecht JT
etal., 1988; Pauli RM, 2019; y Vivanti AJ et al., 2016."7 Estas son posibles complicaciones, pero la experiencia individual puede
variar. Siga su criterio clinico para el diagnéstico y el tratamiento.

Evaluar si hay cojera, disfuncién
vesical, dolor lumbar o de piernas o Fisioterapeuta?, Neurocirujano?
debilidad en las piernas?

Estenosis del conducto
vertebral?

Evaluar si hay dolory suimpacto en el
Dolor cronico! diaadia Fisioterapeuta?
y la actividad fisica’

Como parte de la atencion médica
Osteoporosis®* Controlar si hay baja densidad ésea? rutinaria
Cirujano ortopédico*

Obesidad' Revisar el control de peso y la dieta’ Nutricionista®, Dietista®

Controlar el peso.! Tomar la presion
Complicaciones arterial como parte de la atencion
cardiovasculares médica rutinariay, si es necesario,
Hipertension® utilizar el antebrazo para
cuantificarla®

Como parte de la atencion médica
rutinaria

Manejo de riesgos especificos
Atencién obstétrica’ asociados Obstetra’
al embarazoy al parto’

Neurélogo/
pueden padecer Neuracirujano
4

!

pueden padecer Fisioterapeuta
4 Ademas,

las pueden

provocar sobrecarga de las Dietista

articulacionesy dolor en las

rodillasy los tobillos®

Nutricionista
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