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1. Origen congénito

2. Macrocefalia

3. Depresión del puente nasal

4. Prognatismo

5. Freno del crecimiento de huesos largos con curvatura 
exagerada

6. Normal desarrollo del tronco

7. Agrandamiento óseo por cambios diafisarios y 
epifisarios

8. Descentralización del punto medio del cuerpo

9. Manos en tridente

10. Exceso de tejido adiposo

11. Abdomen protuberante

12. Lordosis

13. Piel suave

14. Condición mental normal

15. Tendencia a otras malformaciones congénitas

Med Chir Trans. 1906; 89: 395–418



Evaluación Interdisciplinaria en Acondroplasia
Relación genotipo-fenotipo

•Aspectos clínicos y radiológicos específicos

•Diagnóstico molecular/Asesoramiento por riesgo de 
recurrencia

•Guías de manejo clínico (AAP-1995/2005)

•Tablas específicas de crecimiento

•Endofenotipo del desarrollo



PEDIATRICS, Vol. 116 N°3 September 2005 Arch Dis Child. 2011. doi: 10.1136/adc.2010.189092 



Ficha de Seguimiento de pacientes 
con Acondroplasia
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h a s t a  1 8
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R X *

C o n s e jo  g e n é t ic o * * *

E v a lu a c ió n

a n t r o p o m é t ic a * * * * * * * * *
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-  F u e r z a  m u s c u la r

-  R .O .T . * * * * * * * * *
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L e n g u a je * * *
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Adaptado de Health Supervision for Children with Achondroplasia.  Comittee on Genetics. Pediatrics Vol. 95 N°3 March 1995





Fenotipo físico

•Baja talla/Acortamiento rizomélico

•Macrocefalia/bossing frontal

•Hipoplasia mediofacial

•Tórax pequeño

•Cifosis toracolumbar/Hiperlordosis lumbar

•Extensión limitada de los codos

•Dedos cortos y manos en tridente

•Hipermovilidad de caderas y rodillas

•Desviación del segmento medial de las piernas

•Hipotonía



Complicaciones médicas y desarrollo

•Estrechez cervicomedular sintomática del foramen magnum

•Hidrocefalia sintomática

•Disfunción de oído medio/hipoacusia conductiva/hipertrofia 
adenotonsilar/apneas obstructivas/SAOS

•Compromiso respiratorio restrictivo

•Trastornos ortopédicos 

•Maloclusión/superposición dental (hipoplasia maxilar, 
sobrecrecimiento relativo mandibular)



Todorov. Am J Med Genet 1981; 9: 19



Fowler, E. et al. Biophysical Basis for Delayed and Aberrant Motor Development in Young Children with
Achondroplasia. Journal of Developmental and Behavioral Pediatrics, Junio, 1997

Estrategias motoras adaptativas



Fowler, E. et al. Biophysical Basis for Delayed and Aberrant Motor Development in Young Children with Achondroplasia. 

Journal of Developmental and Behavioral Pediatrics, Junio, 1997



Pautas motoras en pacientes 
con acondroplasia

Fowler, E. et al. Biophysical Basis for Delayed and Aberrant Motor 
Development in Young Children with Achondroplasia. Journal of 

Developmental and Behavioral Pediatrics, Junio, 1997

Acondroplasia PRUNAPE

Mediana Rango Percentilo
50

Percentilo
90

Sostén
cefálico 

(26)
6 2-24 1.6 2.63

Sentado 
sin 

sostén 
(23)

9 6-19 7.4 8.1

Camina 
solo (46)

18 10-52 12.9 15.6

Fano, V., Lejarraga, H. Hallazgos frecuentes en la atención clínica
de 96 niños con Acondroplasia. 

Arch Argent Pediatr 2000; 98 (6):368-375.



Objetivos de la evaluación del desarrollo 
en Acondroplasia
Desarrollo motor, comunicación, interacción social y adquisición de habilidades de
vida diaria (compromiso espectral)

Observación de la aparición de pautas motoras adaptativas

Detección de las complicaciones médicas asociadas que puedan tener impacto en el
desarrollo

Recomendaciones a los padres sobre las características distintivas del desarrollo de
estos niños

Valoración del impacto funcional y socio-emocional

Escolaridad

Actividades extracurriculares deportivas/artísticas

Calidad de vida

Necesidades adaptativas (utensilios, útiles escolares, mobiliario, vestimenta, etc)

Transiciones/transferencia



Recomendaciones para la evaluación y 
seguimiento del desarrollo de niños con 
Acondroplasia

Los niños con Acondroplasia tienen en su mayoría inteligencia normal

Tienen un desarrollo distintivo y adaptativo específico de la condición

El examen neurológico es de relevancia para descartar patología compresiva

El grado de hipotonía marca el “tempo” de adquisición de las pautas
motoras gruesas.

El nivel cognitivo no guarda relación con el retraso motor, pero sí con el 
compromiso respiratorio severo o las complicaciones neurológicas

El desarrollo del lenguaje debe ser evaluado periódicamente por el pediatra

La actividad física escolar no debe ser restringida, salvo deportes de alto
impacto

Considerar el impacto funcional y socio-emocional en todas las edades



2011

2012



Ireland P et al. Optimal management of complications associated with
achondroplasia, The Application of Clinical Genetics, 2014.



Dev Med Child Neurol 2012; 54: 532-537



Dev Med Child Neurol 2012; 54: 532-537



Ireland. Dongahey, McGill, Zanki, Ware, Johnson, Pacey, Ault, Savarirayan, Sillence, Thompson, Townshend, Johnston
Dev Med Child Neurol 2012; 54: 532-537



Evaluación funcional

Ireland. Dev Med Child Neurol 2011; 53: 944-950



Evaluación de función 
neuropsicológica

Minerva Pediatrica 2016 Feb 19

Cognitive phenotype and language skills in children with achondroplasia

Cinzia GALASSO, Martina SIRACUSANO, Nadia EL MALHANY,  Caterina CERMINARA, Mariabernarda 
PITZIANTI, Monica  TERRIBILI✉

Department of Neuroscience, Paediatric Neurology Unit, “Tor 
Vergata” University of Rome, Rome, Italy

Am J Med Genetics Part A 2016; 170(5): 1-7

Minerva Pediatr 2016 Feb 19.



Función 
neuropsicológica 
en Acondroplasia

1. Función intelectual

2. Función académica

3. Atención 

4. Memoria

5. Función viso-espacial

6. Función ejecutiva

7. Función adaptativa

• CI dentro de límites normales pero con media de 
CI total: 92 (mayor compromiso a nivel de CI 
verbal)

Déficits encontrados en las siguientes áreas:

• Función ejecutiva (atención y memoria de 
trabajo): organización y planificación/resolución 
de problemas

• Atención visual selectiva y atención auditiva 
sostenida

• Cambio del foco atencional/Atención dividida

• Respuestas inhibitorias

• Habilidades lectoras y de aritmética

• Trastorno del habla y del lenguaje

• Tendencia a dificultades socio-emocionales (ej: 
ansiedad, dificultades conductuales)



Estrategias preventivas y 
anticipatorias

•Tener en cuenta la manifestación del problema ante ambientes menos 
estructurados (transiciones escolares)

•Considerar el mayor riesgo para bajo rendimiento académico/trastorno 
del aprendizaje (retraso del lenguaje con déficits en expresión y 
comprensión verbal, más dificultades en habilidades lectoras y 

aritmética)

•Tener en cuenta la puesta en marcha de estrategias que maximicen el 

potencial de aprendizaje, considerando vulnerabilidades en áreas de 
atención, función ejecutiva, memoria de trabajo e inteligencia verbal

•Minimizar el impacto socio emocional



Calidad de vida en personas con 
Acondroplasia

Am J Med Gen 120A; 447-458 J Clin Nursing 2013; 23: 3045-3056



Acondroplasia:
Desafíos en la agenda a futuro 

Endofenotipo

Core Sets (CIF)

Estrategias anticipatorias y preventivas

Transiciones /Transferencia

Adaptaciones curriculares

Necesidades adaptativas 

Calidad de vida 



“No afirmo saber cuánto vale la vida de una persona: no se 
puede responder con palabras a esa cuestión, sino sólo con 
obras, con la creación de una sociedad más humana.
Lo único que se es que la sociedad actual desaprovecha, y al 
hacer prevalecer la hipocresía, vacía la mayoría de las vidas 
que no destruye; y también que, en los términos de esta 
sociedad, un médico que no se limita a vender curas, ya sea 
directamente a sus pacientes o a través de los servicios 
estatales, es inestimable.”

John Berger- Un hombre afortunado, 1967
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