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Hallazgos frecuentes en la atencion clinica
de 96 ninos con acondroplasia
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RESUMEN

Objetivos. La acondroplasia es una de las causas mas frecuentes
de baja talla extrema. El objetivo del trabajo fue evaluar retrospectiva-
mente los problemas clinicos en una muestra de pacientes seguidos en
una misma institucion.

Métodos.Fueronincluidos los pacientes seguidos en el consultorio
del Servicio de Crecimiento y Desarrollo del Hospital Nacional de
Pediatria “Prof. Dr. J. P. Garrahan” desde marzo de 1992 hasta
diciembre de 1998, con diagnoéstico de acondroplasia, de acuerdo a los
criterios de diagndstico clinicos y radioldgicos, através de larevision de
las historias clinicas. Las variables estudiadas fueron edad del diag-
néstico, presencia de casos familiares, edad de cumplimiento de las
pautas de desarrollo motor y del lenguaje, ocurrencia de enfermedades
respiratorias, hipoacusia, cifosis, complicaciones neurolégicas e inter-
venciones neuroquirdrgicas.

Resultados. Se analizaron los datos de 96 pacientes con
acondroplasia (50 varones). En 44 se reconocié la edad del diagndsti-
co: 23 en el periodo prenatal por ecografias (52,3%) y 15 (34,1%), en
el primer mes de vida. Elnimero de casos familiares fue de 11 (11,45%)
y los restantes por mutaciéon de novo. En 58 pacientes (60,6%) se
encontraron antecedentes de otitis media a repeticion. Los nifios con
antecedentes de eventos respiratorios fueron: 35 (36,2%) con bronqui-
tis obstructiva a repeticién, 23 (24,5%) con neumonia y 33 (34%) con
ronguido nocturno. De 50 pacientes evaluados entre los 9y 24 meses,
28 de ellos (56%) presentaron cifosis rigida, que se resolvié con la
deambulacién, ninguno requirié cirugia. La edad mediana en la cual 46
pacientes cumplieron la marcha independiente fue de 18 meses. La
evaluacion del lenguaje en 47 demostr6 retraso en 19 (40,4%). Diez
pacientes (11,45%) requirieron tratamiento neuroquirdrgico: 9 cirugia
descompresiva del foramen magnum y 1, laminectomia lumbar. Tres
pacientes fallecieron por insuficiencia respiratoria.

Los datos de la estatura de 96 pacientes se graficaron en los
estandares especificos, 56 de ellos (58%) se ubicaron por debajo del
percentilo 50.

Conclusion. Este estudio provee datos de la frecuencia de hallaz-
gos clinicos en los pacientes acondroplasicos seguidos en una misma
institucion. El retraso motor y del lenguaje y la frecuencia de otitis a
repeticién en los primeros afios de vida requieren un cuidadoso control
pediatrico. El porcentaje y la edad de los nifios que requirieron cirugia
descompresiva de la estrechez cervicomedular son comparables a los
referidos por otros centros. Los datos de crecimiento mostraron una
tendencia a distribuirse en la mitad inferior de los estandares de
crecimiento.

Los pacientes con acondroplasia estdn expuestos a una muy
variada gama de complicaciones, algunas de ellas de gravedad. Su
conocimiento por parte del pediatra, su deteccién oportuna y la aten-
cién multidisciplinaria de los problemas pueden contribuir al mejora-
miento de la salud en general y de la calidad de vida de estos pacientes.

Palabras clave: acondroplasia, manifestaciones neurolégicas, com-
presién cervicomedular, corta estatura.
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SUMMARY

Objectives. Achondroplasia is one of the most frequent causes of
severe short stature. The objective of this paper was to evaluate the
most relevant medical problems in patients followed up in our service.

Methods. This study included all patients followed during the
period 1992-1998 in the Service of Growth and Development of the
Hospital Nacional de Pediatria Prof. Dr. J.P. Garrahan in Buenos
Aires, whose diagnosis was achondroplasia (in accordance to radiologic
and clinical diagnosis criteria).

Results. Age of diagnosis was prenatal in 23 children (out of 44)
and the first month of life in other 15. In 88% of the children the
mutation was de novo. 60.6% of the children had relapsing otitis
media; important respiratory problems included recurrent bronchitis in
36.2% of patients, pneumonia in 24.5%, snoring in 34%. 56% of the
cases showed rigid kyphosis in the first year of life, but none of them
demanded surgery, and disappeared spontaneously in the following
year in all of them.

There was a general delay in motor and speech development.

Ten children underwent neurosurgical treatment, 9 patients
suffered decompressive surgery of foramen magnum and one 18-
years-old patient underwent lumbar laminectomy.

Three patients died after surgery because of respiratory failure. In
this Argentinean sample, height of children trended to be located
below the fiftieth centile for specific foreign standards for achondroplasic
patient.

Conclusion. This study may be helpful for the pediatrician in the
handling of patients with severe skeletal diseases and other problems
requiring the same multidisciplinary approach.

Key words: achondroplasia, neurological manifestations, cervi-
comedullary compression, short stature.
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INTRODUCCION

La acondroplasia (AC) es la causa mas frecuen-
te de baja talla extrema con miembros cortos. Su
incidencia se estima en 1:26.000 nacimientos.?
Se trata de una enfermedad poco frecuente, por lo
que al pediatra le resulta dificil acumular experien-
cia; no obstante, es de alta relevancia en pediatria
debido ala naturalezatan variada de sus complica-
ciones y al impacto que tiene sobre el desarrollo
integral del nifio y su familia. Esta entidad es de
herencia autosémica dominante con penetrancia
completa, siendo el 80% resultante de una muta-
cion de novo.

El objetivo de este trabajo fue evaluar los pro-
blemas clinicos mas frecuentes observados duran-
te el seguimiento de 96 pacientes con AC en una
misma institucion. El reconocimiento de las carac-
teristicas clinicas de esta enfermedad y sus com-
plicaciones enriquece al pediatra con recursos que
pueden también ser usados para la atencién de
otros nifios con distintas displasias esqueléticas y
con problemas de crecimiento de otra naturaleza.

PACIENTES Y METODOS

Fueron incluidos todos los pacientes con acon-
droplasia seguidos en el Consultorio Multidis-
ciplinario de Displasias Esqueléticas, coordinado
por el Servicio de Crecimiento y Desarrollo (Cy D)
del Hospital Nacional de Pediatria “Prof. Dr. J.P.
Garrahan” de Buenos Aires. Entre marzo de 1992
y diciembre de 1998 ingresaron 100 pacientes al
Servicio con AC, de los cuales 96 reunieron los
criterios de inclusion, en 4 de ellos la historia
clinica no estaba disponible o era incompleta.

Los criterios de diagnéstico de AC se basaron
en signos clinicos y radioldgicos claramente defini-
dos:* baja estatura de miembros cortos a predomi-
nio del segmento proximal (rizomélico),
macrocefalia, hipoplasiafacial, depresion del puen-
te nasal, cifosis lumbar el primer afio de vida o
hiperlordosis después del primer afio, abdomen
prominente, dedos de la mano cortos, con separa-
cion entre el tercero y cuarto digitos (mano en
tridente). Los criterios radioldgicos considerados
fueron: hueso frontal prominente con calvaria au-
mentada y base de craneo pequefia. En la colum-
na, disminucidn progresiva en sentido descendente
de la distancia interpedicular de la zona dorsal a la
lumbar; huesos iliacos redondeados con espina
sacrociatica pequefia y descendida, huesos
tubulares acortados con ensanchamiento
metafisario.

Se realiz6 la revision retrospectiva de las histo-
rias clinicas. Las variables analizadas fueron: edad
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de la primera consulta, sexo, recurrencia familiar,
datos auxologicos, pautas de desarrollo psicomotor
(edad de cumplimiento de la marcha independien-
te, del sostén cefédlico y sentado solo), presencia
de complicaciones neurologicas (debilidad de los
miembros superiores e inferiores, paresias,
hipotonia, hiperreflexia, asimetria, apneas), respi-
ratorias (bronquitis obstructivas a repeticion, neu-
monia, hipoxemia), ortopédicas (cifosis lumbar en-
tre los 9 y 24 meses), auditivas (otitis a repeticion,
hipoacusia) y presencia de ronquido nocturno.

Los datos antropométricos evaluados fueron:
peso, estatura, estatura sentada y perimetro
cefalico. Las mediciones fueron realizadas en el
laboratorio de Antropometria del Servicio de Creci-
miento y Desarrollo con instrumentos Harpenden
de acuerdo a normas y técnicas estandarizadas.®
Se usaron los estandares especificos de estatura
publicados por Horton®y los de peso para talla por
Hunter.”

Las pautas de desarrollo psicomotor sobre la
edad de sostén cefalico, sentarse solo y la marcha
independiente se obtuvieron por anamnesis y por
la evaluacion en el consultorio. El lenguaje com-
prensivo y expresivo se valord en la consulta pe-
diatrica. Los datos del desarrollo se compararon
con los datos nacionales de la Prueba Nacional de
Pesquisa (PRUNAPE).8 En los nifios con antece-
dentes de infecciones de oido medio o retraso del
lenguaje se realiz6 una audiometria tonal simple o
por juego.

Como parte del protocolo de seguimiento, en
todos los pacientes se realizé un examen neuro-
I6gico evaluando fuerza, tono, reflejos posturalesy
pautas motoras. Se busc6 por anamnesis la pre-
sencia de pausas respiratorias y sudoracion profu-
sa durante el suefio. Cuando de esta evaluacion
surgieron signos neurologicos o sintomas suge-
rentes de compromiso cervical alto secundarios a
compresion, se realizé una tomografia computada
(TC) o resonancia magnética nuclear (RMN) y
potenciales evocados somatosensitivos del me-
diano y del tibial posterior.

Los pacientes fueron seguidos por un periodo
variable, entre 1 mes y 6 afos.

Para el analisis estadistico se utilizé el progra-
ma EPI INFO, version 6.0.

RESULTADOS
Datos generales

De los 96 pacientes, 50 fueron varones y 46
mujeres (cociente de género 1,1). En 85 de ellos
(88,54%) la AC se debié a una mutacién de novo,
con padres sanos, mientras que en los 11 restan-
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tes (11,45%), uno de los padres estaba afectado,
en la gran mayoria de origen materno (9 de los 11
casos). La primera consulta se realizé en nuestro
consultorio a la edad mediana de 0,74 afios (edad
media 3,07 afios, rango 0,01-19,25 afios). La edad
en que se realizo el diagnéstico se pudo relevar en
44 casos, observandose que en 23 (52,3%) se hizo
sobre la base de ecografias prenatales, en 15
(34,1%) durante el primer mes de vida y sélo en 6
el diagnostico se realiz6 a una edad mayor. La
edad media del padre en el momento de nacimien-
to del nifio fue de 36,5 afios (rango 20-58, mediana
35) y la de la madre de 30,78 afios (rango 16-45,
mediana 31). Los antecedentes obstétricos fueron
relevados de 72 historias; se observé que 38 par-
tos fueron por via vaginal (52,8%) y 34 por cesarea
(47,2%). El periodo neonatal inmediato fue normal
en 56 (78,9%) de 71 nifios evaluables para ese
ftem.

Desarrollo psicomotriz y lenguaje

Los resultados de los datos relacionados con
los eventos de desarrollo en el &rea motriz compa-
rados con datos nacionales® se exponen en la
Tabla 1. La edad a la cual los nifios con acondro-
plasia cumplieron las pautas es expresada en
medianas y se encuentra retrasada en todas las
edades. La evaluacion del lenguaje se realizé a
través de la entrevista pediatrica en 47 pacientes,
detectandose retraso en 19 nifios (40,4%).

Oido medio y audicidn
Se detect6 la presencia de otitis media aguda a

TaBLA 1
Edad en meses del cumplimiento de
pautas motoras en nifios con acondroplasia
y la poblacién de referencia

Acondroplasia PRUNAPE*
Mediana Rango Percentilo | Percentilo
50 90

Sostén 6 2-24 1,6 2,63
cefélico
n=26
Sentado 9 6-19 7,4 8,1
sin sostén
n=23
Camina 18 10-52 12,9 15,6
solo
n=46

* Lejarraga H, Krupitzky S, Kelmansky D et al. Edad de cumplimiento de pautas de
desarrollo en nifios argentinos sanos menores de seis afios. Arch.argent.pediatr
1996; 94:355-368.
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repeticion (mas de tres episodios anuales) en
60,6%. En 23 (47,9%) de los 48 pacientes evalua-
dos se comprobaron diversos grados de hipo-
acusia por audiometria.

tadna F

Fotocraria 1 B: RMN posquirtrgica. Notese el
aumento del espacio subaracnoideo.
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Intercurrencias respiratorias

En 58 pacientes se observaron antecedentes
de eventos respiratorios de importancia: bronquitis
obstructiva a repeticion en 35 (36,2%), neumonia
en 23 (24,5%) y ronquido nocturno en 33 (34%).
Cuatro pacientes presentaron hipoxemia sosteni-
da que obligd a suministro de oxigeno domiciliario,
por enfermedad pulmonar secuelar después de la
infeccion.

Problemas neurolégicos

Del total de 96 pacientes, 14 (14,6%) presenta-
ron problemas neurolégicos.

Nueve pacientes requirieron cirugia por presen-
tar signos de compresion cervicomedular. En la
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Tabla 2 se muestra un resumen de los hallazgos
clinicos de estos 9 nifios, casi todos menores de 2
afios. La coexistencia con grave enfermedad respi-
ratoria se observé en 6 (67%) de ellos. Tres pacien-
tes fallecieron por insuficiencia respiratoria, 2 en la
etapa posquirdrgica temprana. En la Fotografia 1 se
observan los cambios en la RMN pre y posquirdrgica
de un mismo paciente. Un joven de 18 afios presenté
compresion espinal que requirid laminectomiaD12 a
S1 y un nifio de 12 meses sufrié una hidrocefalia
evolutiva que requirio shunt de derivacion ventriculo-
peritoneal. El total de complicaciones neuroquirargi-
cas fue de 11,45%. Los tres pacientes restantes
presentaron hipotonia marcada, retraso de la mar-
cha, sin otros signos clinicos ni funcionales de com-
presion y mejoraron con la edad.

TABLA 2

Resumen de los problemas neuroldgicos en pacientes con
acondroplasia que requirieron cirugia descompresiva

en la unién cervicomedular

Problemas ortopédicos
La presencia de cifosis
rigida en la zona lumbar se
detect6 en 28 (56%) de 50
pacientes entre los 9 y 24

Edad Signos y sintomas Radiologia Grave Evolucion meses de edad. Ninguno de
Sexo compromiso ellos fue intervenido qui-
respiratorio , o
rargicamente y todos mos-
11 m. | Debilidad miembros EFM Si 3m. traron una tendencia marca-
M superiores, clonus favorable da a la mejorl’a cuando se
Apneas centrales ., .,
PESS alterados establecié la deambulacion.
3a | Tetraparesia EFM . St tm. Crecimiento y obesidad
M progresiva Mielomalacia defuncion por causa
respiratoria Los datos de la estatura
se graficaron en los estan-
14 m. | Debilidad miembros EFM Si 14 dias, defuncion d rg ifi ra AC
F superiores progresiva ares espeec (_:OS_ pa a
de Horton,® la distribucion de
12 m. | Hipotonia EFM Si Hemiparesia los datos de la estatura es-
M Hemiparesia Mielomalacia braquiocrural d | trad
braquiocrural derecha Compresion derecha residual pera_\ a y la encontrada _Se
ventral UCM graflcaron'como porcentajes
- p - en el Grafico 1. Para evaluar
10 m Hipotonia EFM Si 7m. la distribucién de | |
M PESS alterados Defuncién por a distri UCIOn_ elosva O,res
causa respiratoria entre los cenplos, se uso el
, , , , método de diferencia entre
6 a. Hemiparesia EFM No Hemiparesia . Sibi la dif
F braquiocrural derecha braquiocrural prop_orcmnes._ I _I_en a re-
progresiva derecha rencia no fue S|gn|f|cgt|va, se
, , - : observé unatendenciade los
3a. Cuadriparesia EFM Si Paraparesia datos de | tat bi
F Devepe Mielomalacia | Hipertension atosde aes_ a ur_aa u ,ICF_ﬂ-
PESS alterados pulmonar se en la hemidistribucién in-
ferior del estandar interna-
1a. Cuadriplejia aguda EFM No Paraparesia e 0 |d5€2 g(?/a da € ?
M postraumatica Edema en recuperacion cional (52,2%) mayor que la
- - — esperada (47,7%).
5a. Hlpoton.la, debilidad EI_:M _ No Favorable La presencia de obesidad
F progresiva Mielomalacia .
Apneas en la adolescencia se obser-
PESS alterados v6 en 6 (2 mujeres y 4 varo-

EFM: Estenosis del foramen magnum.

PESS: Potenciales evocados somatosensitivos.

nes) de 37 pacientes (16,2%).
Para el diagnéstico se utili-
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zaron los estandares de peso para talla’y la eva-
luacion clinica.

CONCLUSION

Este estudio provee datos de la frecuencia de
hallazgos clinicos en los pacientes acondroplasi-
cos seguidos en una misma institucién. El retraso
motor y del lenguaje y la frecuencia de otitis a
repeticion en los primeros afios de vida requieren
un cuidadoso control pediatrico. El porcentaje y la
edad de los nifios que requirieron cirugia
descompresiva de la estrechez cervicomedular
son comparables a los referidos por otros centros.
Los datos de crecimiento mostraron una tendencia
a distribuirse en la mitad inferior de los estandares
de crecimiento.

Los pacientes con acondroplasia estan expues-
tos a una muy variada gama de complicaciones,
algunas de ellas de gravedad. Su conocimiento por
parte del pediatra, su deteccion oportuna y la
atencion multidisciplinaria de los problemas, pue-
de contribuir al mejoramiento de la salud en gene-
ral y de la calidad de vida de estos pacientes.
DISCUSION

Lamuestra de estudio del presente trabajo es el
resultado de la derivacion a un centro de referencia
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nacional. En la Argentina, con una tasa de aproxi-
madamente 700.000 nacimientos por afio, deben
nacer anualmente unos 28 nifios por afio con AC.
La muestra de 96 nifios que hemos recogido en 6
afios de trabajo representa el 57% del namero
tedrico de nifios con AC nacidos en ese periodo.

Recientemente se ha localizado el gen respon-
sable en el cromosoma 4p16.3.%° La mutacion mas
frecuente es la sustitucion de la glicina en la posi-
cion 380 del gen en el dominio de transmembrana
delreceptor del factor de crecimiento del fibroblasto
tipo 3 (FGFR3), afectdndose de esta manera la
osificacion endocondral.'**2 Como consecuencia
de este defecto molecular se altera el crecimiento
de los huesos largos con la consiguiente baja
estatura. La inteligencia no se encuentra afectada,
como asi tampoco, en gran medida, la expectativa
de vida. Sin embargo, ain estamos lejos de dispo-
ner de un tratamiento curativo y resulta necesario
conocer los problemas mas frecuentes para la
mejor atencion de los nifios y su desarrollo en la
vida adulta.

Alainversadelo que ocurriahace dos décadas,
cuando el diagnostico de AC se realizaba en el
momento del nacimiento, hay en nuestros dias un
nuamero creciente de casos en los que el diagnos-
tico es prenatal. En nuestro estudio, en el 86,4% de

% val
alores
0,
55,2% encontrados
47, 7%
37,7% Valores
esperados
3,1%
2,2%
0%

97 Percentilo

GRAFICO 1
Distribucion de los valores de estatura entre los centilos
de acuerdo a los estandares especificos
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los casos, el diagndéstico se realizé en el primer
mes de vida, cifra comparable a la de otros centros
de referencia (94%).° El diagnéstico mas tardio
gue recibimos fue en una madre de 30 afios, que
desconocia que la causa de su baja estatura se
debia aunaenfermedad esquelética. Este caso es,
a nuestro juicio, la expresion de un déficit en la
calidad de la atencion médica.

El nimero de partos por cesarea es muy alto y
esto esta condicionado por la desproporcion céfalo-
pélvica y, en este grupo en particular, por el alto
namero de madres afectadas. Se recomienda rea-
lizar el parto por cesarea cuando existe el diagnos-
tico de AC en la madre o en el nifio, para disminuir
asi el riesgo de complicaciones en el parto y
hematomas subdurales en el recién nacido.*®

La presencia de hipotonia en el primer afio de
vida es muy frecuente, lo que condicionaretraso en
la adquisicion de pautas motoras. Es sabido que el
retraso motor mejora con el tiempo y que todos los
nifios se vuelven ambulatorios, a menos que exista
una complicacion neurolégica.* La causa de la
hipotonia no ha sido dilucidada completamente.
Se especula que ésta es secundaria al conjunto de
modificaciones anatémicas en el cual la hipoplasia
de la base del craneo y la megalencefalia condicio-
nan una alteracion en el normal mecanismo de la
unién cervicomedular y, secundariamente, una
comprension relativa de los cordones posteriores.
Hechty col** demostraron que el nivel cognitivo no
guarda relacion con el retraso motor pero si con
antecedentes de compromiso respiratorio severo.

Las edades de cumplimiento de los item de
desarrollo en nuestra muestra se encontraron re-
trasadas con respecto a la poblacién en general®y
son semejantes al estudio previo de Todorov*® de
una muestra retrospectiva de 197 nifios
acondroplasicos. De aqui surge la importancia de
vigilar el desarrollo de nifios con acondroplasia y
estimular especialmente su actitud motriz y el len-
guaje. Ellenguaje también se encuentraretrasado,
probablemente relacionado con la presencia de
hipoacusia y dificultades en la articulacion de la
palabra. No hemos encontrado muchas publicacio-
nes sobre la real incidencia de este problema.
Hunter y col® refieren que el 20% de los nifios
tenian retraso del lenguaje entre los 2 y 5 afios.
Brinkman y col*® describen un franco déficit del
lenguaje comprensivo. En nuestro trabajo, el retra-
so dellenguaje se encontro en el 40,4%, pero no se
diferencié entre comprensivo y expresivo.

La presencia de hipoacusia ha sido previamen-
te estudiada.®'” La hipoplasia de la base del craneo
condiciona disfuncién tubaria con aumento de la
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frecuencia de otopatias serosas, de otitis a repeti-
cion, derrame de oido medio y secundariamente,
hipoacusia.

Teniendo en cuenta que nuestra poblacion es
predominantemente menor de 10 afios, es
esperable encontrar una alta prevalencia de hipo-
acusia. La mayoria de los nifios resuelven este
problema con la edad, como fuera demostrado en
el estudio de Hunter:® 51% de prevalencia de
hipoacusia en menores de 2 afios y s6lo el 14% en
los mayores de 10 afios. No se estudio en el
presente trabajo la relacién entre hipoacusia y
retraso del lenguaje. Recomendamos administrar
pruebas de audicidn a partir de los 2 afios en nifios
con antecedentes de varios episodios de otitis
media.

La disminucion de los diametros toracicos, su-
mada a la hipotonia durante el primer afio, condi-
cionan un mayor numero de intercurrencias respi-
ratorias.'®2° La presencia de ronquido nocturno se
relaciona con obstruccion respiratoria alta por
hipoplasia medio facial y disminucion de las cavi-
dades aéreas centrofaciales. Debemos estar aler-
tas para detectar la existencia de apneas noctur-
nas.

La incurvacion cifética de la columna lumbar es
muy frecuente al nacimiento y durante el primer
afio de vida, hecho que se demuestra en nuestro
trabajo con una frecuencia de 56% en los menores
de 1 afio. Hall*®?! sugiere que cambios en los
habitos posturales durante la primera etapa de la
crianza podrian modificar la evolucién de la misma.
Serecomienda evitar el uso de carros de transpor-
te que dejen la zona lumbar sin contencion rigida y
sostener al nifio en los brazos con la espalda
derecha. Debe tenerse en cuenta que la cifosis
lumbar se pone de manifiesto s6lo cuando el nifio
esta en la posicion sentada y que generalmente se
corrige en uno o dos afos, cuando se consolida la
marcha independiente. Frente a este hallazgo,
debe evaluarse el grado de flexibilidad de la colum-
na lumbar y la correccién de la incurvaciéon con las
maniobras pasivas. La cifosis rigida o la persisten-
cia de esta incurvacién mas alla de los tres afios,
son signos de alarma que se asocian a la disminu-
cion de la distancia interpedicular, pudiendo pro-
ducirse compresion espinal en la segunda década
de lavida.?># Esta complicacién fue observada por
nosotros solamente en un paciente de 18 afios.

La complicacion neurolégica mas grave es la
estrechez cervicomedular sintomatica (ECMS).%2428
Esta se debe a estrechez del foramen magnum, del
canal cervical o de ambos, produciendo falta de
progreso de peso, disturbios del suefio, paresia,
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plejias y ocasionalmente la muerte. El diagnéstico
de ECMS se hace sobre la base de criterios
radiolégicos: estrechez del foramen magnum, pér-
dida del espacio subaracnoideo, desplazamiento
anterior de la odontoides, sobrecrecimiento del
occipital produciendo una muesca posterior o zo-
nas de mielomalacia en los estudios de TC o RMN.
Estos hallazgos se suman a los criterios funciona-
les: presencia de apneas centrales en los estudios
polisomnograficos del suefio, anormalidades en el
examen neuroldgico (hipotonia grave, debilidad de
los miembros, asimetrias, alteracién postural) y a
la alteracion en los potenciales evocados
somatosensitivos del mediano para los miembros
superiores y del tibial posterior en los miembros
inferiores. La frecuencia de cirugia descompresiva
fue de 10,4% en nuestramuestray enrelacion alos
datos referidos enla bibliografia es un valor prome-
dio, si bien las diferencias con otros centros, algu-
nos de ellos exclusivamente neuroquirdrgicos,
hacen a este dato de dificil comparacion. Las cifras
informadas en la literatura fueron: 35% por Reid,?
9,4% por Pauli,?® 5% por Rimoin,* y de 17% de
intervenciones quirdrgicas en el estudio
multicéntrico de Hunter.®

Los nifios con AC tienen macrocefalia en los
primeros meses y presentan un incremento del
perimetro cefalico (PC) mayor que lo normal. Dicha
macrocefalia se debe, en parte, a megalencefalia
(aumento de la masa encefalica)®*® y en parte, a
hidrocefalia no obstructiva por reabsorcién
enlentecida del liquido cefalorraquideo y aumento
moderado de los ventriculos y de las cisternas
basales. Esta condicidon no requiere tratamiento
quirdrgico. Hay situaciones en donde el proceso es
progresivo y requiere derivacion quirdrgica como
en un paciente de esta muestra. La diferenciacion
entre estas dos situaciones debe hacerse desde el
nacimiento, cumpliendo con una evaluacién perio-
dica del crecimiento del perimetro cefalico con
estandares especificos de referencia para nifios
con AC. Un crecimiento del PC mayor que el
esperado, junto con un retardo en la maduracion
psicomotriz, hablan a favor de una hidrocefalia
obstructiva de naturaleza quirdrgica. La necesidad
de hacer shunts de derivacion ventriculoperitoneal
en nuestra muestra fue baja (1%), comparada con
otros estudios que mostraban una incidencia de
11%. Una explicacion posible para esta diferencia
es que los otros grupos incluyen una mayor propor-
cion de casos de edades mayores a las de nuestra
muestra.

La mortalidad observada en nuestra serie se

Arch.argent.pediatr

relaciona estrechamente con los problemas neu-
rolégicos y respiratorios. Todos los nifios estudia-
dos aqui eran pacientes hospitalizados, en grave
estado. En estos pacientes, el fallo respiratorio fue
de origen pulmonar por restriccién toracica y obs-
truccion de la via aérea y secundaria a patologia
central 3135

Laincidencia de obesidad en los individuos con
AC agrava la morbilidad asociada a la estenosis
lumbar y, ademas, las lesiones articulares en las
caderas y rodillas.*® Para el diagnostico de obesi-
dad, la evaluacidn de la relacion peso/edad no es
un buen indicador, dada la baja estatura extrema
que tienen estos nifios. Los pliegues cutaneos
tricipital y subescapular, si bien son Gtiles, también
muestran limitaciones ya que estos nifios tienen
una distribucién de la grasa subcutanea predomi-
nante en el segmento inferior. El indice de masa
corporal sobrestima el grado de la misma al estar
influida por la baja estatura extrema. La existencia
de tablas de peso para talla en pacientes con AC
facilita el diagnéstico mas preciso,’ tal como fuera
usado en nuestro trabajo.

Los datos de la estatura muestran una tenden-
cia a ubicarse en la hemidistribucion inferior en las
tablas de crecimiento, si bien este dato result6
estadisticamente no significativo. Es esperable
que, con mas datos de la estatura a edades mayo-
res, se defina esta tendencia, y este punto proba-
blemente sea el mas interesante para investigacio-
nes futuras.

Nada hemos comentado en este trabajo sobre
la integracion psicosocial de nuestros pacientes.
Este es un aspecto muy importante del seguimien-
to, pero que requiere una evaluacion con
indicadores objetivos de calidad de vida® y que,
junto con las alternativas terapéuticas por métodos
quirdrgicos de la baja estatura, son objetivos de
una investigacidn aparte en nuestro Servicio.

O
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