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SEGUIMIENTO

fases del desarrollo

La acondroplasia es la displasia esquelética mas comuin
entre las enfermedades dseas. Se trata de una enfermedad
de cardcter multisistémico, o sea, que compromete varios
sistemas orgdnicos. En la mayor parte de los casos, la enfer-
medad es consecuencia de una falla en el crecimiento 6seo
a causa de una alteracion genética en el gen receptor de
crecimiento de los fibroblastos 3 (FGFR3, fibroblast growth
factor receptor 3).

Este infografico resume las principales recomendaciones
del Consenso Latinoamericano para Acondroplasia' publi-
cado en 2022, que reunid la experiencia de especialistas
de Argentina, Brasil, Chile y Colombia, relacionada con la
atencion multidisciplinar de pacientes con esta enferme-
dad, en diferentes fases de la vida.
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SEGUIMIENTO

PRENATAL'

m Sospecha de displasia esquelética
ultrasonografia

m Diagnostico
secuenciacion de ADN de nueva generacion — exoma
completo (patrdn oro)

SEGUIMIENTO
PERINATAL'

ACONDROPLASIA Acondroplasia homocigota
FAMILIAR ® evaluacion por genetista e intensivista
(ambos padres

. ® |etal, en la mayoria de los casos
con acondroplasia)

® referenciacion/interconsulta con profesional de cuidados paliativos
m estudio radioldgico del

esqueleto (babygrama) Acondroplasia heterocigota

m estudio molecular ® evaluacion semestral por pediatra y neonatélogo
para el gen FGFR3 : ) - : o
(cuando no realizado ® cuidados neonatales: supervision del sistema respiratorio

en el periodo prenatal) ® cuidados pedidtricos perinatales: pesquisa neonatal e lactancia

ACONDROPLASIA POR MUTACION NUEVA

| : .
\i/ (padres sin acondroplasia) ® evaluacion semestral por
M pediatra y neonatélogo
m estudio radioldgico del esqueleto e cuidados neonatales: supervision
(babygrama) del sistema respiratorio
m estudio molecular para el gen FGFR3 ® cuidados pedidtricos perinatales:

(cuando no realizado en el periodo prenatal) pesquisa neonatal e lactancia



SEGUIMIENTO
HASTA LOS
2 ANOS DE EDAD

° m Evaluacién antropométrica
'F en cada visita, check-up de: estatura, estatura
sentada, peso, envergadura y perimetro cefalico
(basado en curvas propias para la acondroplasia)

—@  m Desarrollo psicomotor

x posible hipotonia y retraso de los hitos del
desarrollo (en caso de retraso, la fisioterapia

motora estd recomendada)

cambios de rotaciones de los dominios
motores y biomecdnicos compensatorios

m Evaluacion de lenguaje

I g posible retraso en la adquisicion del lenguaje

expresivo (en caso de retraso, la terapia
fonoaudioldgica esta recomendada)

m Evaluacion neuroquirirgica
cuidado con eventual anestesia a causa del manejo
del polo cefdlico e hiperextension de la cabeza

Evaluacion de la calidad del sueiio

polisomnografia basal y anual

Evaluacion otorrinolaringoldgica

\\ examen del oido medio (secrecién de cera) y prevencion
de otitis medias

higiene anual del oido

Evaluacion por Fisiatria

= adaptacion postural



SEGUIMIENTO
DE 2 A5 ANOS DE EDAD'

(fase preescolar)

m Evaluacion ) m Evaluacion
[ - :
4H; antropométrica t ocupacional L
“as

® encadavisita, check-upde: ® movimientos compensatorios
estatura, estatura sentada, peso, o N
envergadura y perimetro cefalico ® modificacion y adaptacion del
(basado en curvas propias ambiente: accesibilidad ’

para acondroplasia) * adaptaciones y orientaciones
para higiene personal

—@ 1 Desarrollo e asistencia para actividades
— psicomotor s
® hitos del desarrollo motor y
el o Gl
P devida
comparados con los de la
poblacién sin acondroplasia ® sequimiento a través

de escalas de dolor

m Evaluacion ortopédica
® posible cifosis toracolumbar m Nutricion
transitoria para lordosis * control de peso
lumbosacra

® posible genu varum,
inestabilidad articular y
crecimiento asimétrico
del peroné

® orientacion a los familiares en
cuanto a la buena postura del
paciente, siempre apoyando
el cuerpo desde la cabeza
hasta los pies

m Evaluacion
@ - otorrinolaringologica
~
\ ® higieney limpieza semestral/
anual del oido medio

® Judiometria anual



SEGUIMIENTO
DE6 A 12 ANOS DE EDAD'

(fase escolar)

s m Evaluacion m Evaluacion ortopédica
antropométrica : :
'H‘ ® posible lordosis lumbosacra

® en cada visita, check-up de:
estatura, estatura sentada,
peso, envergadura y perimetro
cefalico (con base en curvas
propias para acondroplasia)

® posible genu varum,
inestabilidad articular y
crecimiento asimétrico
del peroné

® orientacion a los familiares en

m Calidad cuanto a la buena postura del
' de vida paciente, siempre apoyando
& el cuerpo desde la cabeza
® seguimiento a través hasta los pies
de escalas de dolor
® apoyo psicolégico: m Nutricion
autoestima, modulaciones . "
de humor y sexualidad control de peso
® grupos de apoyo a »
pacientes y familiares ® m Evaluacion
t‘ ocupacional
¥ m Calidad "% e adaptacion de los ambientes
‘ L del suefio para postura y accesibilidad
® adaptacionesy orientaciones

® polisomnografia periédica, a

riterio del otorrinolaringélogo para higiene personal

m Evaluacion otorrinolaringoldgica ® W Deportesy
- % actividades fisicas
\\ ® Evaluacion del oido medio y

0z ang o [ ] i0 icli
prevencién de otitis medias natacion y ciclismo son
buenas opciones

® Evaluacion de amigdalas

y adenoides ® deportes que abarquen

fuerza, saltos y contacto fisico
® higiene anual del oido extremo deben ser evitados




SEGUIMIENTO SEGUIMIENTO
DE13 A 17 ANOS A PARTIR DE
DE EDAD' LOS 18 ANOS'

(pubertad) (transicion para la vida adulta)

~ m Evaluacion antropométrica
‘H‘ 3 en cada visita, check-up de:
estatura, estatura sentada,
peso, envergadura
y perimetro cefdlico
(basado en curvas propias

para acondroplasia)

m Evaluacion
cardiocirculatoria

® (linico general

m Evaluacion ortopédica
y neuroldgica

® examenes de diagndstico para el

pubertad: periodo de "sindrome de la cola de caballo"

ocurrencia y caracteristicas
dentro de lo esperado para
la poblacion general B Nutricion

® control de peso
m Nutricion

control de peso m Fertilidad

® normal en pacientes con acondroplasia
comparada con la observada en la
poblacién general

m Evaluacion ocupacional

adaptaciones de los ambientes
para postura y accesibilidad ® mujeres embarazadas deben recibir
orientacion especializada en cuanto
al tipo de parto

m Deportesy actividades fisicas

R ® 3sesoramiento genético con especialista
natacién y ciclismo son 9 P

buenas opciones

deportes que abarquen
fuerza, saltos y contacto fisico

o m Evaluacion ocupacional
-

0 [ ]

deben ser evitados

® adaptaciones de los ambientes
para postura y accesibilidad

m Calidad de vida m (alidad de vida

ﬂ ® seqguimiento a través de escalas de dolor

® apoyo psicoldgico: autoestima,
apoyo psicoldgico: modulaciones de humor y sexualidad
autoestima, modulaciones
de humor y sexualidad

seguimiento a través de
escalas de dolor

® grupos de apoyo a pacientes y familiares

grupos de apoyo a pacientes . : R
. Referencia: 1. Llerena Jr J, Kim CA, Fano V, et al. Achondroplasia in Latin America: practical
y familiares recommendations for the multidisciplinary care of pediatric patients. BMC Pediatr. 2022;22(1):492.




EL IMPACTO MULTISISTEMICO DE LA ACONDROPLASIA ES PERMANENTE'

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

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
o0 enanismo? Se caracteriza por una alteracion en el crecimiento 6seo endocondral; esta causada por una mutacién de ganancia de
funcidn en el gen del receptor 3 del factor de crecimiento de fibroblastos; y se asocia con caracteristicas fisicas especificas.®*

SISTEMAS AFECTADOS*®

) NEUROLGGICO

OTORRINOLARINGOLOGICO Hidrocefalia

Infecciones del oido medio Estenosis del foramen magno

Pérdida de audicion Compresion cérvico-medular

Problemas ortodonticos ") Apnea central del suefio

Apnea obstructiva del suefio Retraso en la adquisicion del lenguaje

Retraso en la adquisicion de habilidades motoras

J Retraso en la adquisicion del cuidado personal
MUSCULOESQUELETICO —
— COLUMNA
Dolor crénico B 0sis
Obesidad Captura el Cadigo OR
- Estenosis espinal as i i
Extension de codo limitada sintoméltica 1 SELEIIER informaciones

acerca de la acondroplasia:
Contractura en

b B de la caderd Hiperlordosis lumbar

JGenu varo
L%

5} N
1

1

CRECIMIENTO OSEQ
El crecimiento dseo estd modulado por vias de

sefalizacién. Uno de estos incluye la activacién www.achondroplasia.com
de FGFR3 que reduce el crecimiento éseo. La via

activada por NPR-B/CNP que bloquea la senal

inhibitoria generada por la activacién de FGFR3,

permitiendo el crecimiento dseo endocondral.

ANTES DEL NACIMIENTO INFANCIA ADOLESCENCIA EDAD ADULTA

El tejido cartilaginoso se desarrolla en el hueso
en el area de la placa de crecimiento, y continda
hasta aproximadamente los 16 a 20 anos de
edad en individuos de estatura promedio.?’

El crecimiento dseo es controlado por dos vias
de sefalizacion: por la activacién de la via del
receptor FGFR3 que reduce la velocidad del
crecimiento 6seo y por la via de NPR-B/CNP que
bloquea la seinal FGFR3, permitiendo el
crecimiento dseo.’

Placa de
crecimiento

En la acondroplasia, la actividad de la placa de
crecimiento en el hueso endocondral se ve
interrumpida por una mutacién en el gen FGFR3
que causa hiperactivacion de esta via, lo que da
como resultado un desarrollo deteriorado del
hueso endocondral.”

Cartilago

Centro de Centro de
crecimiento dseo crecimiento dseo

Placa de crecimiento cerrada;
crecimiento dseo interrumpido
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