
A acondroplasia (AC) é uma osteocondrodisplasia de causa genética decorrente de uma mutação no gene receptor 3 
do fator de crescimento de fibroblastos (FGFR3, fibroblast growth factor receptor 3), sendo o tipo mais comum de 
nanismo em recém-nascidos.2 Tem prevalência de 1 a cada 25.000 pessoas, portanto, é considerada uma doença 
rara.2,6

Na AC, ocorre baixa estatura extrema, associada à desproporcionalidade dos segmentos corpóreos e várias com-
plicações multissistêmicas, tanto nas crianças como nos adultos.3,4 Os indivíduos com AC apresentam importan-
te limitação de mobilidade e acessibilidade por conta da baixa estatura extrema.5,6
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DE PACIENTES E FAMILIARES

Estudos10,11 apontam que os indivíduos com AC pontuam mais baixo nos domínios sociais, emocionais e relacionados aos assuntos 
escolares em comparação aos de estatura média. Pais de crianças com AC relataram pontuações de saúde mental significativa-
mente mais baixas em comparação à população de referência. Outro estudo12, envolvendo pais de crianças com AC entre 2 e  
<12 anos de idade, revelou que a maioria experimentou preocupação consigo próprio enquanto indivíduo com acondroplasia ou 
preocupação com o filho acondroplásico e muitos se sentiram estressados   ou sobrecarregados emocionalmente, descrevendo 
as implicações no emprego, nos relacionamentos e atividades familiares e no bem-estar social. 

Shediac R et al 9 realizaram um estudo de AC a partir de grupos focais com pacientes norte-americanos e espanhóis, suas famílias 
e seus cuidadores. O objetivo principal foi reunir informações detalhadas sobre os diferentes tópicos específicos da AC inicialmente 
sugeridos pelo pesquisador (moderador do grupo), além de identificar diferenças culturais e de hábitos entre os dois países.  

Segundo a Organização Mundial da Saúde 
(OMS), saúde é definida como o “bem-estar 
físico, mental e social, não apenas a ausência 
de doença ou enfermidade”. A OMS também 
contempla na definição “a percepção do indi-
víduo em sua inserção na vida cultural e nos 
sistemas de valores nos quais ele vive com 
relação aos seus objetivos, expectativas, pa-
drões e preocupações”.⁷ Há também o concei-
to de qualidade de vida relacionada à saúde 
(QVRS), sendo um construto multidimensio-
nal que se refere à percepção subjetiva do 
funcionamento físico, emocional, mental e 
social, com foco no impacto que o estado de 
saúde tem na qualidade de vida (QV).7

O aprofundamento do conhecimento das 
experiências dos indivíduos com AC dentro 
de sua própria comunidade e na vida social 
tem permitido ampliar a visão sobre as reais 
necessidades voltadas à saúde desses  
pacientes, aprimorando a qualidade de 
acolhimento a eles e a suas famílias.5,8,9

Nesse contexto, os estudos de QV podem fornecer uma abordagem muito mais am-
pla da saúde e das experiências das pessoas com AC e seus familiares.9

Para os estudos de QV, utilizam-se questionários validados para cada doença e idio-
ma (país), divididos em domínios específicos, quantificados por escores comparati-
vos (doença versus população de referência), geralmente compreendendo: 

CONCEITOS GERAIS SOBRE QUALIDADE DE VIDA

Diante das repercussões que uma doença crônica e rara traz à família, os estudos de 
QV abrangem não somente os pacientes, como também seus cuidadores e familiares.5,9

carga da doença em 
relação à mobilidade 
(carga física); 

autonomia; 

comorbidades de saúde;

complicações clínicas e 
cuidados cirúrgicos; 

impactos psicossociais; 

utilização dos recursos da 
saúde pela comunidade;

impacto socioeconômico 
na educação, no trabalho 
e na vida financeira. 



Utilizou-se uma metodologia qualitativa estruturada especificamente para pesquisas desta natureza.9,13,14 Os adolescentes e seus cuidado-
res descreveram enormes dificuldades físicas e em relação às complicações médicas reconhecidas em pacientes com AC.3-5 Os principais 
desafios relatados relacionavam-se com a realização das atividades da vida diária, questões de acessibilidade, bullying e atenção indesejada  
do público, com efeitos negativos na autoestima, frustração e ansiedade. Os cuidadores relataram preocupações quanto a acesso aos  
cuidados médicos para os filhos, desafios financeiros, dificuldades no relacionamento social e problemas emocionais em suas famílias. 
Importante ressaltar que os indivíduos com AC e suas famílias relataram empatias positivas junto à comunidade de acondroplásicos⁹. Os 
programas de intervenção fornecidos pelas associações para pacientes com AC ou baixa estatura melhoraram a QV desses indivíduos em 
comparação àqueles que não participavam desse tipo de intervenção.10 Os temas e subtemas identificados e explorados no estudo9 amplia-
ram as áreas de intervenção terapêutica para o bem-estar e a QV dos indivíduos com acondroplasia (Figuras 1 e 2).

Figura 1. Temas e subtemas relacionados às experiências de crianças e adolescentes com acondroplasia (0-17 anos de idade) 

Figura 2. Temas e subtemas relacionados às experiências de cuidadores e familiares de indivíduos com acondroplasia

A ordem das informações não reflete a dimensão das frequências relatadas.

EUA: Estados Unidos. A ordem das informações não reflete a dimensão das frequências relatadas.

Adaptada de Shediac R et al, 2022.9

Adaptada de Shediac R et al, 2022.9

EXPERIÊNCIAS DE CRIANÇAS E ADOLESCENTES COM ACONDROPLASIA

EXPERIÊNCIAS DOS CUIDADORES E FAMILIARES

FUNCIONALIDADE FÍSICA  
E COMPLICAÇÕES MÉDICAS

• controle de peso
• desafios na mobilidade
• déficit motor
• complicações/intervenções 

neurológicas
• dificuldades respiratórias
• dor
• otorrino

EFEITOS NA RELAÇÃO 
COM A FAMÍLIA
• cônjuge  

(efeitos positivos + 
negativos)

• irmandade  
(efeitos positivos + 
negativos)

ASSISTÊNCIA  
PARA ATIVIDADES 
DIÁRIAS; 
INDEPENDÊNCIA, 
MAS ADQUIRIDA  
NA ADOLESCÊNCIA

QUESTÕES DE 
ACESSIBILIDADE

CONSEQUÊNCIAS NA VIDA SOCIAL

• atenção favorável dos outros

• atenção indevida, comentários 
rudes de estranhos

• preconcepções  
positivas/negativas

• bullying

• comunidade favorável

IMPACTO EMOCIONAL

• autoestima/ 
autoimagem

• frustração com a 
limitação física

IMPACTO EMOCIONAL

• aquisição de novas 
perspectivas

• preocupações com o 
futuro da criança

• ao diagnóstico: choque, 
medo e rejeição

IMPACTO ECONÔMICO
• espera para cuidados 

médicos

• mudanças na  
vida pessoal

PREOCUPAÇÕES COM OS  
CUIDADOS MÉDICOS

• suporte social limitado (Espanha)

• restrições com plano de saúde (EUA)

• falta de conhecimento/falta de 
sensibilidade pelos profissionais de saúde

• cuidados anestésicos
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Recentemente, foi concluído um estudo15 colaborativo sobre QV, observacional, retrospectivo e transversal, incluindo 173 pacientes com 
acondroplasia entre 3 e 71 anos de idade de três países latino-americanos (Argentina, Brasil e Colômbia). O estudo evidenciou que os indi-
víduos com AC experimentam uma carga significativa de doença em vários domínios que impactam a QVRS, além do uso substancial de 
recursos de saúde, que incluem intervenções médicas e cirúrgicas. Outro achado importante é que 53% da população pediátrica/adolescen-
te com AC relatou dor em mais de um local do corpo. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS

A avaliação da QVRS em pessoas com AC deve fazer parte do manejo clínico desses pacientes para que 
os sintomas sejam tratados e mensurados da forma mais adequada possível.16


