
NEURÓLOGO / 
NEUROCIRUJANO

Adaptada de Savarirayan R et al7

NEUROLÓGICO

Hidrocefalia

Estenosis del foramen magno

Compresión cérvico-medular

Apnea central del sueño

Retraso en la adquisición del lenguaje

Retraso en la adquisición de 
habilidades motoras

Retraso en la adquisición del cuidado 
personal 

OTORRINOLARINGOLÓGICO

 

Infecciones del oído medio

Pérdida de audición

Problemas ortodónticos

Apnea obstructiva del sueño

COLUMNA

Cifosis

Estenosis espinal sintomática

Hiperlordosis lumbar

MÚSCULOESQUELÉTICO

Dolor crónico

Obesidad

Extensión de codo limitada

Contractura en
flexión de la cadera

Genu varo

La acondroplasia es ocasionada por una mutación en el gen FGFR3, 
y se presenta en 1 de cada 25.000 nacidos vivos.2,3

La acondroplasia es el tipo más común de displasia esquelética, y es la causa de casi 
el 90 % de los casos de baja talla desproporcionada o enanismo2. Se caracteriza por 

una alteración en el crecimiento óseo endocondral; está causada por una mutación de 
ganancia de función en el gen del receptor 3 del factor de crecimiento de fibroblastos; 

y se asocia con características físicas específicas.3,4

SISTEMAS AFECTADOS4,5

EL IMPACTO MULTISISTÉMICO DE LA 
ACONDROPLASIA ES PERMANENTE1

  

El manejo de la acondroplasia se basa en

DEBE SER REALIZADO POR UN  
EQUIPO MULTIDISCIPLINARIO7

SEGUIMIENTO Y PREVENCIÓN DE COMORBILIDADES5

Evaluación continua 
del crecimiento del 
paciente según curvas 
de crecimiento 
específicas para la 
acondroplasia

Adopción de 
intervenciones clínicas 
precoces, con el objetivo 
de evitar complicaciones 
ortopédicas, neurológicas 
y respiratorias
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La siguiente tabla incluye una lista de verificación simplificada 
para facilitar el manejo de pacientes con acondroplasia, ya que 
tiene impactos que van más allá de la baja estatura:

CHECKLIST SEGUIMIENTO PACIENTES CON ACONDROPLASIA7,8

C = De acuerdo con la clínica RMN = Resonancia Magnética Nuclear  *Recomendación de experto  S = Semanas  M = Meses  A = Años

RN 6S 2-3M 4-6M 6M 9M 12-18M 2A 3A >18A
OBSERVACIONES

Peso y estatura X X X C X X X X X XAnual

Anual

Anual

Anual

Anual

-

-

-

-

-

-

Anual

Anual

Anual

Anual

5 años

C

Gráficas específicas de registro de pie y sentado7,8

Perímetro cefálico X

C

X X C X X X X X X Gráficas específicas de registro7,8

Examen neurológico X X X C X X X X X Evaluar compresiones espinales, fuerza y reflejos músculo tendinosos*7,8

Radiografía de columna Para diagnóstico y control cifosis toraco-lumbar7

Carpograma C Pacientes mayores de 5 años*

Neurodesarrollo X X X X X X X X Revisión por un profesional de la salud aliado o neuropediatra7

Neuroimagen C C C Una anomalía de compresión cervicomedular, debe ser evaluada con RMN7

Lenguaje X X Derivar a terapia del habla y del lenguaje si hay retraso con el habla7

Audición X X X Anualmente según otoscopia7

Sueño X X X X Polisomnografía y estudio del sueño en primer año o ante signos de trastornos respiratorios del sueño7

Consulta genética X X X Asesoría genética de los patrones de herencia y análisis genético del gen 7

Consulta endocrinología X X X Registro de medición incluido envergadura y talla*

Consulta ortopedia X X X Corrección de deformidades y alargamiento óseo1

Consulta odontología Odontología preventiva en la etapa de establecimiento de la dentición temporal1

Consulta neuro y neurocirugía Compresión cervicomedular confirmada por RMN7

Comportamiento social X X Estrategias de afrontamiento para el entorno escolar, laboral y social7

Calidad de vida Escalas PedsQL, QoLISSY, WeeFIM y/o APPT según preferencia de evaluador*9

Proyecto de vida y sexualidad X Puede incluir una evaluación formal por parte de un profesional capacitado o al iniciar vida sexual*7
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