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OBJETIVO DOCENTE

Describir los hallazgos radiologicos caracteristicos de
la acondroplasia en pacientes pediatricos, enfatizando
su utilidad en el diagndstico precoz, seguimiento
basandonos en casos descritos en nuestro hospital.
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REVISION DEL TEMA

* Descrita en 1878 por Jules Parrot

* Enfermedad representada en las civilizaciones mas
antiguas (China, Egipto, India, Cultura Maya)

* De las enfermedades congénitas mejor conocidas desde
la Antigliedad. [1]
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REVISION DEL TEMA

* Displasia esquelética mas frecuente

* Incidencia: 1/15000-40000 nacidos. Prevalencia en
Espana: 4500 aprox.

* Mutacion autosomica dominante de FGFR3.

 Activacion constitutiva del mismo que frena la
osificacion endocondral [1].
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REVISION DEL TEMA

* Mas del 80% de los individuos afectados tienen una
variante de novo FGFR3 y nacen de padres de estatura
promedio.

* Penetrancia Completa (Genotipo ‘ Fenotipo).
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REVISION DEL TEMA

FGFR Mutation Type

Skeletal Disorder

FGFRI1 mutation

FGFR2 mutation

FGFR3 mutation

PS

OGD

CS

AS

PS

Jackson-Weiss syndrome
Antley-Bixler syndrome
LADD syndrome
Achondroplasia
Hypochondroplasia

WD)

SADDAN

CDSS (CS with acanthosis nigricans)
Muenke syndrome
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AS:Apert sindrome

CDSS: Crouzon dermo skeletal
syndrome,

CS:Crouzon syndrome, LADD:
lacrimo auriculo dento digital,
OGD: osteoglophonic dysplasia,
PS: Pfeiffer syndrome, SADDAN =
severe achondroplasia with
developmental delay and
acanthosis nigricans,

TD = thanatophoric dysplasia.
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REVISION DEL TEMA

* Extremidades cortas

* Macrocefalia

* Hipoplasia facial

* Tronco habitualmente sin alteraciones
* Inteligencia normal

* NO afectacion de huesos desarrollados mediante osificacion
membranosa (boveda craneal, maxilar, mandibula, clavicula o
pelvis) [2].




\ ™

REVISION DEL TEMA

PROBLEMAS ASOCIADOS [2]:

> QOtitis media cronica

> Hipoacusia de transmision

> Retraso habla

> Hipertrofia amigdalar

> Estenosis espinal

> Estenosis agujero yugular y canal hipogloso
> Probable necesidad de ortodoncia
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REVISION DEL TEMA

INFANTS TODDLERS CHILDREN TEENAGERS ADULTS
Foramen magnum stenosis
Sleep disordered breathing

Recurrent otitis media

Spinal stenosis
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Psychosocial impact

Complicaciones a las diferentes edades de los pacientes con acondroplasia [1]
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Acortamiento
rizomiélico de fémures y
humeros: Segmentos
proximales de los
miembros
desproporcionadamente
mas cortos que los
segmentos distales




VALENCIA

REVISION DEL
TEMA

Macrocefalia
acompanada de
Deformidad craneal
con prominencia
frontal (flecha azul)
v hundimiento del
puente nasal
(flecha roja)
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e Cortes axiales de RM
de craneo
potenciadasenTly
T2 respectivamente.
Dilatacion del
sistema ventricular
con hidrocefalia
(flechas azules).

* Aumento del
espacio extraaxial
supratentorial
(flechas rojas).
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REVISION DEL

* Compromiso de
espacio en el
foramen magno
(derecha).

* Hidrocefaliay
reabserocion
transependimaria
(izquierda).
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* Obliteracion
de la cisterna
magna
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* Pequena zona
de alteracion
de la sefal
gue sugiere
mielopatia o
mielomalacia
de probable
etiologia
compresiva.
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REVISION DEL TEMA

* Acortamiento
generalizado de
costillas, con
ensanchamiento
en sus extremos
anteriores (izda).

e disminucidn
progresiva de la
distancia
interpeduncular
en los ultimos
segmentos
lumbares (drcha)
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* Hiperlordosis
lumbar (flecha
roja)

* Sacro
horizontalizado
(flecha azul)
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REVISION DEL TEMA

e Acortamiento rizomiélico del fémuir,
segmentos proximales de los miembros
desproporcionadamente mas cortos
que los segmentos distales(flecha roja),
con excepcion del peroné (flecha azul).
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REVISION DEL TEMA

* Estenosis de canal generalizada en
columna lumbar, siendo mas llamativo
a nivel L1-L2 (flecha azul)
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* Pediculos cortos (flechas
azules)
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REVISION DEL TEMA

* Festoneado de los cuerpos
vertebrales lumbares
posteriores, con convexidad en
su parte anterior, acortados en
sentido anteroposterior,
adoptando una morfologia de
bala (flechas azules).
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REVISION DEL TEMA

* Mano en tridente
(derecha) [5].

* Acortamiento
tubular de
metacarpianosy
falanges
(izquierda) [6].
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CONCLUSIONES

* La acondroplasia es la displasia esquelética mas frecuentemente
asociada con talla baja desproporcionada.

* Se caracteriza por presentar afectacion neurologica, esfera ORL,
ortopédica y endocrina siendo la mas amenazante parar la vida
la estenosis del foramen magno.

* Sobre la radiologia recae un papel clave orientado al diagnostico,
seguimiento y tratamiento de la misma.
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