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Acondroplasia

Definición

La acondroplasia, es una causa común de enanismo

Epidemiología

Los trastornos en la columna vertebral son muy comunes: En un estudio sobre 437 adultos con
acondroplasia , el 41% tenía dolor lumbar crónico, el 30% una deformidad de la columna, y el 20%
debilidad en las extremidades superiores o inferiores 1)

Etiología

Se relaciona en el 75 % de los casos con mutaciones genéticas (asociadas a la edad parental
avanzada) y en el 25% restante con desordenes autonómicos dominantes. El desorden en si consiste
en una modificación al ADN causada por alteraciones en el receptor del factor de crecimiento 3 de los
fibroblastos, lo que a su vez genera anormalidades en la formación de cartílago.

Epidemiología

La enfermedad se presenta en 1 de cada 25.000 niños nacidos vivos

El tipo más frecuente esta caracterizado por un acortamiento de los huesos largos con mantenimiento
de la longitud de la columna vertebral.

Clínica

A nivel cervical y dorsal mielopatía.

A nivel lumbar es el cuadro más común de claudicación neurógena en la edad pediátrica.

Puede evolucionar a una paraparesia o tetraparesia aguda.

Macrocefalia con base de cráneo pequeña y frente prominente.

Piernas y brazos cortos y un tamaño normal del tronco, entre otras irregularidades fenotípicas.

Baja estatura, para los hombres la estatura adulta promedio es de 131 centímetros (51,5 pulgadas) y
para las mujeres 123 centímetros (48,4 pulgadas) , sin embargo la estatura puede ser tan corta como
62,8 cm (24,7 pulgadas).

Una característica distintiva de este síndrome es el gibbus toracolumbar en la infancia.
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Complicaciones

Los primeros artículos que hablan de complicaciones neurológicas asociadas con acondroplasia son
las de Dandy en 1921 y las de Donath y Vogl en 1925.

Estos autores señalan que las anomalías de la columna cervical son un hallazgo constante en la
acondroplasia y mencionan complicaciones neurológicas causadas por lesiones óseas 2).

En dos casos se ha presentado una asociación con sinostosis de sutura múltiple.

Se identificó como mutación más común (Gly380Arg FGFR3, dando como resultado 1138G> A) 3).

El déficit neurológico, que se produce con la acondroplasia son la causa más frecuente de morbilidad
y mortalidad en esta displasia.

Son secundarias a la compresión ósea de las estructuras nerviosas.

Los tres problemas neurológicos encontrados con más frecuencia son hidrocefalia, compresión
cervicomedular (foramen magnum), estenosis del canal lumbar.

Cifosis tóracolumbar

La incidencia es del 94 % en los pacientes de menos de 1 año de edad , disminuye gradualmente al
11 % a los 10 años de edad, y luego aumenta a un 35 % entre los 30-50 años de edad 4),5).

Aproximadamente , el 15% de los adultos con acondroplasia tendrá una cifosis en la unión
toracolumbar de gravedad suficiente como para dar lugar a síntomas neurológicos 6),7),8),9).

Hidrocefalia

Hidrocefalia por obstrucción de forámenes (dificultad de retorno venoso).

Pronóstico

Se ha encontrado que si dos padres acondroplasicos tinen un hijo y ambos transmiten el gen
mutante, el niño homocigoto tendrá una esperanza de vida de apenas unas semanas.

Estenosis de canal central
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El canal espinal es estrecho debido a pedículo vertebral corto
y una pequeña distancia interpedicular.

Prevención estenosis de canal lumbar

Estudio de incidencia pélvica

Inclinación sacra, inclinación pélvica.

Estos parámetros Spinopelvic estan dicotomizados y tendrán que ser explorados en futuros estudios a
largo plazo que en pacientes pediátricos hasta la edad adulta 10)

Tratamiento

Tradicionalmente , el tratamiento quirúrgico tanto de la estenosis espinal y la cifosis tóracolumbar
consiste en la descompresión del canal espinal mediante laminectomía, desestimando tanto la
corrección de la deformidad activa y la instrumentación posterior debido al riesgo de lesión
neurológica 11),12),13).

El desarrollo de la cifosis postlaminectomía es cada vez mas reconocido 14).

Se han definido quirúrgicamente diferencias importantes en los diferentes de ángulos y diámetros de
pedículos torácicos y lumbares de pacientes con acondroplasia en comparación con los de las
personas sanas, lo cual ha animado a realizar instrumentaciones complementarias 15),16).
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Qi y Sarlak han informado la resección directa del ápex e instrumentación espinal con mejoría de los
síntomas neurológicos. A pesar de las exigencias técnicas reconocidas de estos procedimientos
quirúrgicos , los resultados neurológicos y funcionales fueron excelentes, tiene el beneficio adicional
de mejorar el aspecto estético y la reducción de la hiperlordosis lumbar que puede exacerbar la
estenosis del canal lumbar y ser un factor que contribuye al dolor crónico 17), 18).

La cirugía descompresiva de la médula espinal torácica en pacientes con acondroplasia se puede
realizar de forma segura si se toman en consideración los detalles anatómicos, la identificación del
nivel de interés, y el seguimiento del ángulo de cifosis tóracolumbar 19).
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