El manejo de la acondroplasia se basa en

EL IMPACTO MULTISISTEMICO DE LA
ACONDROPLASIA ES PERMANENTE'

seguimiento y prevencion

de comorbilidades’ terapia individualizada®

La acondroplasia es ocasionada por una mutacion en el gen FGFR3,
y se presenta en 1 de cada 25.000 nacidos vivos.??

DEBE SER REALIZADO POR UN
EQUIPO MULTIDISCIPLINARIO’

La acondroplasia es el tipo mas comun de displasia esquelética, y es la causa de casi
el 90 % de los casos de baja talla desproporcionada o enanismo? Se caracteriza por
una alteracion en el crecimiento dseo endocondral; estd causada por una mutacion de
ganancia de funcion en el gen del receptor 3 del factor de crecimiento de fibroblastos;
y se asocia con caracteristicas fisicas especificas.>*
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Peso y estatura Anual Graficas especificas de registro de pie y sentado’®

Perimetro cefalico Anual Graficas especificas de registro’®
Examen neuroldgico Anual Evaluar compresiones espinales, fuerza y reflejos masculo tendinosos*”*®
Radiografia de columna Para diagndstico y control cifosis toraco-lumbar’
Carpograma Pacientes mayores de 5 anos*
Neurodesarrollo Revision por un profesional de la salud aliado o neuropediatra’
Neuroimagen Una anomalia de compresion cervicomedular, debe ser evaluada con RMN’
Lenguaje Derivar a terapia del habla y del lenguaje si hay retraso con el hahla’
Audicion Anualmente segiin otoscopia’
Sueiio Polisomnografia y estudio del suefio en primer afio o ante signos de trastornos respiratorios del suefio’
Consulta genética Asesoria genética de los patrones de herencia y analisis genético del gen FGFR3’
Consulta endocrinologia Registro de medicion incluido envergadura y talla*
Consulta ortopedia Correccion de deformidades y alargamiento dseo’
Consulta odontologia Odontologia preventiva en la etapa de establecimiento de la denticion temporal’
Consulta neuro y neurocirugia Compresion cervicomedular confirmada por RMN’

Comportamiento social Estrategias de afrontamiento para el entorno escolar, laboral y social’
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Calidad de vida Escalas PedsQL, QoLISSY, WeeFIM y/o APPT segiin preferencia de evaluador*®

Proyecto de vida y sexualidad Puede incluir una evaluacion formal por parte de un profesional capacitado o al iniciar vida sexual*’

C = De acuerdo con la clinica RMN = Resonancia Magnética Nuclear *Recomendacidn de experto S = Semanas A= Afos
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