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NEUROLÓGICO

Hidrocefalia

Estenose do forame magno

Compressão cervicomedular

Apneia central do sono

Atraso na fala

Desenvolvimento tardio de
habilidades motoras

Redução da habilidade de autocuidado

OTORRINOLARINGOLÓGICO

 

Infecções do ouvido médio

Perda auditiva

Problemas ortodônticos

Apneia obstrutiva do sono

ESPINHAL

Cifose

Estenose espinhal sintomática

Hiperlordose lombar

MUSCULOESQUELÉTICO

Dor crônica

Obesidade

Extensão limitada do
cotovelo

Contraturas em
flexão do quadril

Geno varo

A acondroplasia é causada por uma mutação no gene FGFR3 e ocorre em 1 a 
cada 25.000 nascidos vivos.2,3

A acondroplasia é o tipo mais comum de displasia esquelética e totaliza quase 90%
das ocorrências de baixa estatura desproporcional ou nanismo2. Caracterizada pelo

crescimento ósseo endocondral comprometido, é causada por uma mutação de
ganho de função no gene do receptor 3 do fator de crescimento de fibroblastos

(FGFR3) e está associada a características físicas distintas.3,4

SISTEMAS AFETADOS4,5

O IMPACTO MULTISSISTÊMICO DA
ACONDROPLASIA DURA POR TODA A VIDA1

  

O manejo da acondroplasia baseia-se em

DEVE SER REAL IZADO POR UMA  
EQUIPE MULTIDISCIPLINAR7

ACOMPANHAMENTO E PREVENÇÃO DE COMORBIDADES5

Avaliação contínua do
crescimento do paciente 
de acordo com curvas de 
crescimento específicas
para acondroplasia

Adoção de intervenções
clínicas precoces, visando
evitar complicações
ortopédicas, neurológicas
e respiratórias

PEDIATRA GERAL

MÉDICO GENETICISTA

FISIOTERAPEUTA /
TERAPEUTA OCUPACIONAL

ESPECIALISTA EM DOR

ENDOCRINOLOGISTA
PEDIÁTRICO

ORTOPEDISTA

NUTRÓLOGO /
NUTRICIONISTA

OTORRINOLARINGOLOGISTA
/ FONOAUDIÓLOGO

PSICÓLOGO /
PSIQUIATRA

PNEUMOLOGISTA /
ESPECIALISTA DO SONO

DENTISTA /
ORTODONTISTA

PACIENTE

acompanhamento e
prevenção de comorbidades¹ 

terapia individualizada5 



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

Peso e altura X X X C X X X X X XAnual

Anual

Anual

Anual

Anual

-

-

-

-

-

-

Anual

Anual

Anual

Anual

5 anos

C

Gráficos específicos de registro em pé e sentado7,8

Circunferência da cabeça X

C

X X C X X X X X X Gráficos específicos de registro7,8

Exame neurológico X X X C X X X X X Avaliar as compressões espinhais, a força e os reflexos músculo-tendinosos*7,8

Radiografia da coluna vertebral Para diagnóstico e monitoramento da cifose toracolombar7

Carpograma C Pacientes com mais de 5 anos de idade*

Neurodesenvolvimento X X X X X X X X Revisão por profissional de saúde aliado ou neuropediatra7

Neuroimagem C C C Uma anomalia de compressão cervicomedular deve ser avaliada por meio de RMN7

Linguagem X X Encaminhar para terapia de fala e linguagem se houver atraso na fala7 

Audição X X X Anualmente, de acordo com a otoscopia7

Sono X X X X Polissonografia e estudo da higiene do sono no primeiro ano ou em caso de sinais de distúrbios 
respiratórios do sono7

Consulta genética X X X Aconselhamento genético sobre padrões de herança e análise genética do gene FGFR3 7

Consulta endocrinológica X X X Registro de medidas, incluindo envergadura e altura*

Consulta ortopédica X X X Correção de deformidades e alongamento ósseo1

Consulta odontológica Odontologia preventiva na fase de estabelecimento da dentição decídua1

Consulta neurocirurgica Compressão cervicomedular confirmada por RMN7

Comportamento social X X Estratégias de enfrentamento para a escola, o trabalho e o ambiente social7

Qualidade de vida Escalas PedsQL, QoLISSY, WeeFIM e/ou APPT de acordo com a preferência do avaliador*9

Projeto de vida e sexualidade X Pode incluir uma avaliação formal por um profissional treinado ou no início de uma vida sexual*7
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A tabela abaixo contempla um checklist simplificado para facilitar
o manejo de pacientes com acondroplasia, uma vez que existem 
impactos que vão além da baixa estatura:

CHECKLIST PARA MONITORAR PACIENTES COM ACONDROPLASIA7,8

C = De acordo com a clínica  RMN = Ressonância Magnética Nuclear  *Recomendação de especialista S = Semanas  M = Meses  A = Anos

FREQUÊNCIA
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