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Esta seccidn contiene parte de las confe-
rencias dictadas anualmente en el marco del
programa de Educacion Continua de la So-
ciedad de Pediatria.

Manejo de Sindromes malformativos

Mariana Aracena A.

INTRODUCCION

Una vez que se establece que un nifio
tiene un sindrome malformativo y/o enfer-
medad genética hay que planear sus con-
troles de salud. Cada desorden tiene su par-
ticular historia natural y sus propios riesgos
individuales. El conocimiento de cada uno
permite buscar dirigidamente y/o prevenir
posibles complicaciones. El pediatra juega
un rol muy importante en este aspecto ya
que a él le corresponde realizar el control
de niflo sano, manejar las intercurrencias y
otorgar un soporte psicosocial continuo, asi
como trabajar en colaboracion con subespe-
cialistas pediatricos para coordinar en for-
ma racional los controles preventivos y de
tratamiento de complicaciones.

Se eligieron 4 condiciones que son o
suficientemente frecuentes, con las cuales
cualquier pediatra se puede ver enfrentado.

Sindrome de Noonan

El Sindrome de Noonan es una condi-
cion autosdmica dominante frecuente carac-
terizada por dismorfias faciales, talla baja,
defectos cardiacos y malformaciones esque-
léticas. Fue descrita por los cardiologos
pediatricos J. Noonan y Ehmke en 1963, en
pacientes con estenosis de la véalvula pul-
monar, fenotipo similar al del Turner, pero
con cardiograma normal. Se sefala que es
el sindrome no cromosémico mas frecuente
en pacientes con cardiopatias congénitas,
con una incidencia reportada de 1/1 000 a
1/2 500 RNV. En el afio 2001 se demostrd
que mutaciones en el gen PTPN11 causan
esta condicion.

Los rasgos clinicos cardinales de este
sindrome son: talla baja, cardiopatia congeé-
nita, cuello ancho y corto, deformacion toracica
con pectum carinatum superior y pectum
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excavatum inferior, retraso de desarrollo de
grado variable, criptorquidea y facie carac-
teristica. Los defectos de la coagulacion y
displasias linfaticas son hallazgos frecuen-
tes. La facie se caracteriza por frente alta,
hipertelorismo, ptosis, fisuras palpebrales de
disposicion antimongoloide, pabellones auri-
culares de implantacién baja, rotados y con
hélix grueso, nariz de base ancha y punta
bulbosa, filtrum con surco nasolabial pro-
fundo. Los rasgos mencionados son mas
notorios en el periodo de lactante, siendo
también llamativo una cabeza grande y cara
pequeiia. El diagndstico es clinico y se sos-
pecha generalmente en pacientes con re-
traso pondoestatural y estenosis de la val-
vula pulmonar, la que se encuentra en 20 a
50% de ellos.

Una vez establecido el diagndstico, el
que usualmente se efectia en el periodo de
lactante se recomienda realizar los contro-
les de salud poniendo énfasis en los si-
guientes aspectos:

a) Crecimiento y alimentacion: su peso
de nacimiento es por lo general normal pero
presentan frecuentemente problemas para
alimentarse pues tienen una succion pobre,
se demoran, vomitan y algunos requieren
sonda nasogastrica las primeras semanas
de vida. Tienen un retraso pondoestatural
leve y crecen en promedio por percentilo 3,
hasta la pubertad en que se observa
enlentecimiento de la velocidad de crecimiento
y un menor estirén puberal. Existen al igual
que en otras condiciones curvas de creci-
miento especiales para ellos.

b) Cardiovascular: la frecuencia de car-
diopatia congénita en S. Noonan es de 50 a
80%, por lo cual se debe solicitar evalua-
cién cardioldgica una vez sospechado este
diagndstico. La estenosis pulmonar, asocia-
da a una valvula displasica es la anomalia
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mas comun y se encuentra en 20 a 50% de
los casos, pudiendo verse aislada o bien
asociada a otros defectos cardiacos. Las
consecuencias de la disfuncién valvular se-
vera son hipertrofia del ventriculo derecho,
disfuncion y fibrosis. La estenosis pulmonar
puede ser progresiva, por lo cual el cardio-
logo realiza al menos cada dos afos una
ecocardiografia para evaluar su progresion.
La intervencion quirlrgica de la obstruccion
al tracto de salida de la pulmonar esta indi-
cada a cualquier edad cuando la presion del
ventriculo derecho excede los 80 mm Hg,
con resultados positivos.

En un 20 a 30% de los casos se en-
cuentra una miocardiopatia hipertréfica, que
puede estar presente al nacer o bien mani-
festarse mas tarde en periodo de lactante o
nifez. La miocardiopatia no obstructiva y
obstructiva son extensiones del mismo es-
pectro clinico. Se utilizan B bloqueadores y
bloqueadores de canales de calcio para su
manejo meédico.

En 87% de los pacientes con sindrome
de Noonan se documenta una alteracion
electrocardiografica. Una desviacién exage-
rada del eje eléctrico hacia la derecha pue-
de estar relacionada con hipertrofia septal
asimétrica. Las anomalias cardiovasculares
requieren su seguimiento a lo largo de toda
la vida.

¢) Oftalmoldgico: las alteraciones ocula-
res se encuentran presentes en 95% de los
sujetos con S. Noonan. Pueden tener estra-
bismo, vicios de refraccion, astigmatismo,
miopia e hipermetropia entre otros. Esta in-
dicado efectuar una evaluacion oftalmoldgica
en el periodo de lactante con controles pe-
riédicos en esa especialidad, si se detectan
anomalias. Ocasionalmente se requiere tra-
tamiento quirdrgico, por ejemplo en la ptosis
y cataratas.

d) Hematoldgicos: aproximadamente un
tercio de estos pacientes presentan trastor-
nos de la coagulacion, que puede manifes-
tarse como hemorragias quirtrgicas severas,
equimosis frecuentes o bien sélo anoma-
lias de laboratorio. Los hallazgos de labora-
torio incluyen enfermedad de von Willebrand,
prolongacion del tiempo parcial de trombo-
plastina y de coagulacién, trombocitopenia,
varios defectos de los factores de coagula-
cion y disfuncién plaquetaria. En los contro-
les de salud debe interrogarse acerca de
aparicion de equimosis frente a traumatismos
minimos, sangramiento prolongado después
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de venopuncién. En el momento del diag-
nostico se debe realizar un estudio minimo
de coagulaciéon que incluya tiempo de
protrombina, tiempo parcial de activacién de
tromboplastina, tiempo de sangramiento y
recuento plaquetario. No esta indicado utili-
zar aspirina en estos pacientes. El apoyo
hemostatico individualizado se realiza de
acuerdo a la diatesis hemorragica identifica-
da.

e) Audicion: la pérdida de la audicion se
reporta en mas de un tercio de los nifios
con este sindrome y generalmente es se-
cundaria a otitis media serosa. La sordera
sensorio-neural es inusual. Examenes de
agudeza auditiva deben realizarse desde el
periodo de lactante.

f) Musculoesquelético: la clasica defor-
macion del pecho, con solevantamiento en
la parte superior y excavacion en la parte
inferior se encuentra en 90 a 95% de estos
pacientes y escoliosis en 10 a 15% de ellos.
El manejo de éstas y otras alteraciones
esqueléticas es igual al del resto de la po-
blacion, debiendo buscarse dirigidamente
en los controles de salud.

f) Desarrollo psicomotor: pueden presen-
tar retraso motor debido a hipotonia e
hiperextensibilidad. Frecuentemente tienen
deficiencia en la articulacion de la palabra,
la que responde satisfactoriamente a la in-
tervencion fonoaudiolégica. La mayoria de
los nifos en edad escolar no tiene proble-
mas en la educacién formal, pero un 10 a
15% requiere educacion especial. General-
mente no presentan problemas de conducta
y se relacionan bien con sus pares. Se su-
giere evaluacion formal de su cociente de
desarrollo en el momento del diagndstico,
con apoyo en las areas deficitarias.

Neurofibromatosis o Enfermedad de von
Recklinghausen (NF1)

La neurofibromatosis, enfermedad autosoé-
mica dominante, es una de las afecciones
genéticas mas frecuente, con una inciden-
cia de 1/3 000 a 1/3 500 nacimientos. El
gen de la Neurofibromatosis (NF1) se en-
cuentra localizado en el brazo largo del
cromosoma 17 (17q11.2). Codifica para una
proteina, la neurofibromina, que interviene
en el control de la diferenciacion y prolifera-
cion celular, inhibiendo la via de activacion
de p21 ras, lo cual le otorga una actividad
supresora de tumor. Se han detectado mu-
chas mutaciones puntuales distintas y dele-
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ciones en individuos afectados. Su pene-
trancia es cercana al 100% a los 5 afos y
las mutaciones de novo representan aproxi-
madamente la mitad de los casos.

Para establecer el diagndstico de NF1
se requiere que un individuo tenga dos o
mas de los siguientes criterios: 6 0 mas
manchas café con leche de mas de 5 mm
en sujetos prepuberes y de mas de 15 mm
después de la pubertad; dos o0 mas neuro-
fibromas o bien un neurofibroma plexiforme;
pecas en la regién axilar o inguinal; un glioma
de la via 6ptica; dos 0 mas nddulos de Lisch;
una lesién 6sea caracteristica como displasia
esfenoidal, alteracion de la tibia o un parien-
te de primer grado que cumpla con los crite-
rios precedentes. Algunos de estos signos
son dependientes de la edad.

La incidencia de complicaciones varia
segun los distintos estudios, existiendo una
gran variabilidad en esta enfermedad entre
y al interior de las familias. Aproximada-
mente un tercio tiene complicaciones se-
rias, las cuales deben buscarse en funcion
de la edad y los exdmenes se realizaran de
acuerdo con los sintomas y los signos ha-
llados en el examen fisico.

a) Oftalmoldgicas: la principal complica-
cion oftalmoldgica de la NF1 es el glioma
de la via ¢ptica, tumor relativamente benig-
no, formado por células gliales y material
mucoso; su incidencia aproximada es de 15%
entre asintomaticos y sintomaticos, siendo
la incidencia real de glioma de la via 6ptica
sintomatica de 1,5 a 7,5%. Puede manifes-
tarse con una disminucion de la agudeza
visual uni o bilateral, infrecuentemente con
exoftalmo o signos de pubertad precoz. De-
bido a su escasa sintomatologia y por la
dificultad propia del examen oftalmolégico
en los menores de 6 anos, puede retrasarse
su diagndstico. El examen de eleccion para
establecer el diagndstico de glioma del ner-
vio optico es la resonancia nuclear magnéti-
ca. La edad de mayor riesgo de aparicion
de esta complicacion es en el periodo de
lactante, siendo su historia natural muy va-
riable. Una vez realizado este diagndstico
debe efectuarse una evaluacion oftalmoldgica
frecuente, cada 3 meses, incluyendo cam-
po visual a fin de evaluar la progresion de la
lesién. Sélo una evolucién agresiva justifi-
can una accion terapéutica. Algunos auto-
res recomiendan TAC o RNM en el momen-
to del diagnéstico clinico, sin embargo, la
mayoria sefiala que debe efectuarse estos
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examenes en caso de sintomas o signos
clinicos.

b) Complicaciones ortopédicas: el adel-
gazamiento de la cortical de los huesos lar-
gos con o sin desarrollo de seudoartrosis,
que tipicamente involucra la tibia, afecta al-
rededor del 5% de estos pacientes; tiende a
ocurrir dentro del primer afio de vida y con-
lleva mayor riesgo de fracturas patoldgicas.
Su tratamiento es complejo y especializa-
do. Las cifoescoliosis son también frecuen-
tes, las que en general pueden ser controla-
das con métodos de reeducacion funcional
o de contencion. Debe buscarse esta com-
plicacion desde el periodo de lactante y de-
rivar a ortopedia.

¢) Manifestaciones y complicaciones neuro-
I6gicas: estos pacientes presentan con ma-
yor frecuencia retraso de lenguaje y trastor-
nos del aprendizaje (30-40%). Sus proble-
mas neurocognitivos alteran considerable-
mente su escolaridad. El retardo mental (Cl
< 70) se estima entre 4-8%. Se recomien-
dan evaluaciones precoces y seriadas de
su coeficiente de desarrollo y audicion, con
apoyo sistematico en las areas deficitarias.

d) Manifestaciones y complicaciones endo-
crinas: las anomalias de la pubertad son
infrecuentes, la pubertad precoz se asocia
a gliomas del quiasma y la pubertad retra-
sada se presenta en un 1,5%.

e) Hipertension: es importante monitorizar
en cada control la presion arterial, pues la
hipertension esencial es la causa mas fre-
cuente de hipertension arterial en estos pa-
cientes. Pueden también presentar alzas
tensionales por enfermedad renovascular,
tumores que secreten compuestos vasoac-
tivos y coartacion de la aorta. Si se pesqui-
sa esta complicacion hay que realizar su
estudio etioldgico. El feocromocitoma suprarre-
nal se presenta en menos del 1% de los
casos en la edad adulta y excepcionalmen-
te en la infancia.

f) Manifestaciones y complicaciones cu-
taneas: los neurofibromas como ya se ha
mencionado constituyen uno de los rasgos
cardinales en la NF1. Usualmente se desa-
rrollan en los adultos y se ubican exclusiva-
mente en el sistema nervioso periférico.
Existe una categoria de neurofibromas, los
plexiformes, lo que tienden a ser grandes,
amorfos y que se originan de extensas vai-
nas nerviosas. Se reconocen inicialmente
por cambio de coloracion en la piel, asime-
tria o bien a la palpacion. Estos pueden
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presentarse hasta en el 25% de los pacien-
tes con NF1, se presentan en la infancia e
incluso pueden ser congénitos. Determinan
importantes complicaciones estéticas y un
porcentaje bajo de ellos se maligniza, por lo
cual se debe vigilar cuidadosamente su evo-
lucion .

g) Tumores de vainas nerviosas (neurofi-
brosarcomas): estos tumores son rarisimos
antes de los 10 afos, pero constituyen la
complicacion principal en los adultos con
NF1. El riesgo de que aparezcan en el trans-
curso de la vida es de 3-4%, se desarrollan
a partir de neurofibromas nodulares aisla-
dos o plexiformes, que aumentan de tama-
fio rapidamente, duelen o bien hay cambios
de signos neuroldgicos preexistentes. Debe
efectuarse una extirpacion-biopsia sin de-
mora, de los nddulos sospechosos.

h) Otros Cdnceres: estos pacientes pre-
sentan con mayor frecuencia glioblastomas,
leucemia, rabdomiosarcoma, turmor carcinoide
de duodeno, feocromocitoma, neuroblastoma
y tumor de Wilms.

Una vez establecido el diagndstico se
recomienda efectuar anualmente un examen
clinico acucioso por un médico que esté
familiarizado con el paciente y la enferme-
dad. Especial énfasis debe otorgarse, como
se desprende de los parrafos precedentes,
al examen de la piel, esqueleto, presion arterial,
visién y neurolégico. Los controles seran
mas frecuentes si se hubiere detectado com-
plicaciones.

Sindrome de Marfan

El sindrome de Marfan es una enferme-
dad del tejido conectivo, en que el defecto
basico radica en una deficiencia de fibrilina.
Se caracteriza por compromiso esquelético,
ocular, cardiovascular, pulmonar y otros te-
jidos conectivos. En 1990, se identificod el
gen que codifica para la fibrilina 1, que se
encuentra localizado en el brazo largo del
cromosoma 15; se hereda de manera
autosomica dominante, existiendo gran va-
riabilidad entre las familias y también al in-
terior de ellas. Pese a ello tiene penetrancia
completa. Su incidencia se estima en 1-2
por 10 000 individuos y la prevalencia de
mutaciones espontaneas es aproximadamente
un 25%.

El diagnéstico de Sindrome Marfan es
exclusivamente clinico, los criterios diag-
nosticos son aracnodactilia, dolicostenomelia,
escoliosis, deformacion anterior del torax,

Revista Chilena de Pediatria
Julio-Agosto 2004

dilatacién o diseccion de la raiz de la aorta
y ectopia lentis. Si existe un pariente de
primer grado afectado se puede realizar este
diagnostico si tiene al menos dos sistemas
afectados. Cuando la historia familiar es
negativa, se exigen sintomas en los tres
sistemas.

El manejo de los nifios con Marfan debe
ser multidisciplinario, con especialistas que
en lo posible tengan experiencia en esta
condicion.

a) Crecimiento y alimentacion: |a talla alta
y extremidades largas, delgadas constitu-
yen uno de los rasgos cardinales en esta
condicion. Ellos son mas altos que sus com-
pafieros de curso y en la edad adulta son
mas altos que sus hermanos y familiares
no afectados. La mayoria de los nifios y
adultos jovenes afectados tiene un peso menor
al percentilo 50 y una reduccion en la canti-
dad de grasa subcutanea. En niflas prepu-
berales, de 8 a 9 afos, con talla excesiva-
mente alta, algunos autores sugieren el uso
de estrégenos en altas dosis para inducir
pubertad y cierre epifisiario. Esta se combi-
na con progesterona para prevenir el
sangramiento disfuncional. En nifios se puede
acelerar la maduracion 6sea con testosterona.

b) Desarrollo y conducta: el desarrollo
cognitivo no se encuentra comprometido en
este sindrome. El desarrollo motor ocasio-
nalmente se retrasa debido a la hiperexten-
sibilidad articular. El impacto psicosocial de
vivir con una condicién que involucra el riesgo
de ruptura adrtica y muerte es significativo
y requerira apoyo terapéutico especializado
para el paciente y su familia.

c) Complicaciones musculo esqueléticas:
en estos sujetos los rasgos musculo esque-
|éticos son los mas conspicuos. El creci-
miento 6seo excesivo y la hiperlaxitud liga-
mentosa puede determinar deformaciones
toracicas como pectum excavatum o cari-
natum, asimetria de parrilla costal y esco-
liosis. Esto ultimo se presenta en aproxima-
damente el 60% de los nifios con Marfan,
siendo su frecuencia mayor en adultos. En
los controles de salud hay que examinar
cuidadosamente la columna y solicitar estu-
dio radioldgico si procede. Deben ser deri-
vados a ortopedia para su seguimiento. Una
escoliosis mayor a 10° en nifios debe abor-
darse agresivamente con corsé y medidas
de terapia fisica, la escoliosis tiende a
acentuarse durante el periodo de crecimien-
to rapido, el estiron puberal; la probabilidad
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de que la escoliosis progrese es mayor cuando
en la nifez y adolescencia la curvatura es
de mas de 20° y en los adultos de mas de
30-40°. Cuando las medidas fisicas no impi-
den la progresion de la escoliosis o bien la
curvatura es mayor a 40-50° se requiere ci-
rugia.

También tiene indicacion quirdrgica aquélla
deformacion toracica con compromiso cardio-
pulmonar, siendo preferible posponerla ha-
cia fines de la adolescencia. Su reparacién
temprana provee muchos anos para el cre-
cimiento de las costillas y el reestablecimiento
de las deformaciones.

d) Complicaciones cardiovasculares: es-
tas constituyen la causa mas frecuente de
muerte en estos pacientes, por lo cual su
seguimiento es un imperativo. En la nifiez,
la alteracion mas frecuente es el prolapso
de la valvula mitral (sobre 60%) y regurgitacion
mitral, que puede llevar a insuficiencia cardiaca
congestiva. Si se pesquisa prolapso de la
valvula mitral, esta indicado la profilaxis para
EBSA. La reparacion de esta valvula es re-
lativamente frecuente en la infancia.

La dilatacion de la aorta ascedente se
diagnostica aproximadamente en la mitad
de los nifios con S. Marfan. Esta dilatacion
de la raiz de la aorta es generalmente pro-
gresiva y se desarrolla en el lapso de varios
anos. La ruptura y diseccion de la aorta son
la causa mas importante de muerte prema-
tura en esta condicién. Por ello todos los
sujetos con sindrome de Marfan requieren
de una ecocardiografia a intervalos frecuen-
tes. Los examenes anuales son suficientes
si el tamafo de la raiz de la aorta es menor
a 4,5 cm y la velocidad de crecimiento de
ésta es lento; se aumenta la frecuencia de
ecocardiografia si los parametros exceden
a los ya mencionados. La reparacion quirdr-
gica de la aorta esta indicado cuando la
raiz mide mas de 5 cm en adulto o niflos
mayores, con velocidades de crecimiento
cercana al cm por afio, o desarrollo de regur-
gitacion adrtica significativa. Los bloqueadores
B adrenérgicos han demostrado enlentecer
la progresion de la dilatacion de la raiz de la
aorta, al reducir el stress hemodinamico so-
bre la pared de la aorta, en la actualidad se
recomienda iniciar tratamiento con un B
bloqueador, en lo posible atenolol 12,5 mg/
10 kg una vez realizado diagndstico de sin-
drome Marfan, terapia que se continda a lo
largo de toda la vida.

Si bien los individuos con Marfan pue-
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den desarrollar un nivel de actividades fisi-
cas practicamente normal, se recomienda
evitar ejercicios que sobrecarguen al siste-
ma cardiovascular, articular y ligamentoso.
Resultan riesgosos los deportes de contac-
to como football, basketball y hockey, debi-
do al riesgo de trauma al térax y la aorta.

e) Oftalmoldgicas: la mayoria de los ni-
flos y adultos tienen miopia, de grados va-
riables, la cual se controla adecuadamente
con lentes. El desprendimiento de retina es
la causa mas importante de pérdida de vi-
sion en ellos y la manifestacion ocular mas
caracteristica del Marfan es la subluxacion
del cristalino. Es un hallazgo de aparicion
precoz y se detecta en 50-80% de los suje-
tos afectados, usualmente es bilateral y ti-
picamente superotemporal, si bien puede
ocurrir en cualquier direccién. La mayoria
de las veces esta complicacion se mani-
fiesta ya en la nifez y es lentamente pro-
gresiva. El pronéstico del compromiso ocu-
lar es bueno, si se realizan evaluaciones
oftalmoldgicas anuales y manejo de las com-
plicaciones que surjan.

Acondroplasia

Es la displasia esquelética no letal mas
comun y mas facilmente reconocible. Se
hereda de manera autosémica dominante y
el 90% corresponde a mutaciones frescas.
Es posible realizar diagndstico molecular ya
que aproximadamente el 98% de ellos tiene
una mutacion en el gen FGFR3. Su preva-
lencia es de 1 en 26 000-28 000 nacimien-
tos. Sus rasgos clinicos son evidentes des-
de el periodo de recién nacido, se caracteri-
zan por talla baja desproporcionada a ex-
pensas de acortamiento rizomélico (proximal)
de sus extremidades, dedos de las manos
cortos en tridente, leve constriccién de tron-
co y macrocefalia con abombamiento fron-
tal e hipoplasia medio facial. El diagndstico
se basa en la clinica y el estudio radioldgico,
incluyen entre otros craneo con base y fora-
men magno pequefio, disminucion de la dis-
tancia interpedicular entre las vértebras
lumbares con cuerpos vertebrales cortos,
iliacos cuadrados, acetabulos planos con
escotadura sacroisquiatica angosta, huesos
largos gruesos y ensanchamiento de me-
tafisis.

La mayoria de los sujetos con acon-
droplasia tienen una expectativa de vida
normal, sin embargo, tienen un mayor ries-
go de muerte en el periodo de lactante; un
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estudio retrospectivo reveld que un 7,5% de
los pacientes con acondroplasia fallecio du-
rante el primer afno de vida ya sea por apnea
central u obstructiva. A continuacion se de-
sarrolla sucintamente la historia natural de
esta condicidn, los problemas que se deben
y pueden pesquisar precozmente y el ma-
nejo médico y/o quirdrgico que se propone
en la actualidad.

a) Crecimiento: la talla baja es una cons-
tante en estos pacientes, siendo la talla fi-
nal promedio de 131 = 5,6 cm en el hombre
y 124 + 5,9 cm en la mujer. La obesidad es
frecuente, incrementan de peso en forma
excesiva especialmente luego de alcanzar
una talla de 75 cm; en adultos la obesidad
puede agravar la morbilidad asociada a la
estenosis lumbar. Se han desarrollado cur-
vas de crecimiento y peso/talla para estos
pacientes, las que se recomiendan sean uti-
lizadas en sus controles de salud.

No existe un tratamiento efectivo que
revierta el compromiso en la talla. Existen
algunos estudios en que se ha utilizado hor-
mona de crecimiento, en los que se ha ob-
servado que la velocidad de crecimiento se
incrementa especialmente en el primer afo
de tratamiento, pero la utilidad de éste sdlo
podra reconocerse cuando los pacientes
actualmente en tratamiento alcancen la edad
adulta. Durante afios se ha discutido la utili-
zacion de procedimientos de elongacion qui-
rurgica de los huesos largos, con lo que se
puede ganar alrededor de 30 cm en un pe-
riodo de 18-24 meses. Actualmente existe
consenso en proponer esta alternativa de
tratamiento al nifio/adolescente cuando éste
sea capaz de tomar una decision informa-
da.

b) Desarrollo y problemas neuroldgicos:
presentan hipotonia leve a moderada y su
desarrollo motor se encuentra por lo general
retrasado. Tienen dificultad en el sostén
cefalico tanto por su hipotonia como por su
macrocefalia. Se ha estimado que aproxi-
madamente un 5% desarrolla hidrocefalia que
requiere intervencion, por lo cual debe
monitorizarse mensualmente el crecimiento
del perimetro craneano, con curvas espe-
ciales. Esta indicado realizar estudio radio-
l6gico cuando existe un incremento exage-
rado o sintomas de hidrocefalia.

Los individuos con acondroplasia tienen
ademas un foramen magno estrecho debido
a una anomalia en el crecimiento endocondral
de la base de craneo. Esto puede determi-
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nar compresion del tallo cerebral y la medu-
la cervical. Los lactantes pueden desarrollar
sintomas de compresion los que incluyen
apnea central, con riesgo de muerte subita,
hipotonia, debilidad, hiperreflexia y reflejos
asimétricos. Si se comprueba compresion
ya sea mediante TAC de cerebro o RNM
se realiza una descompresion quirurgica.

A los padres se les debe ensefiar a ma-
nipular cuidadosamente el cuello y cabeza,
utilizando sillitas y coches de paseo con
respaldo rigido, evitar movimientos bruscos
de la cabeza, mecedoras automaticas y
saltarinas. En la edad escolar y adulta de-
ben abstenerse de juegos bruscos, de con-
tacto (football, rugby, ski) o bien activida-
des que impliquen impacto sobre el cuello o
cabeza, tales como piqueros y volteretas.

¢) Problemas respiratorios, otorrinolaringo-
Iégicos y audicion: en los lactantes y prees-
colares son frecuentes los problemas respi-
ratorios. Ademas de la apnea central ya
mencionada, estos pacientes pueden tener
apnea obstructiva. Habra que preguntar dirigi-
damente por sintomas de obstruccion de la
via aérea tales como ronquidos, hiperex-
tension del cuello durante el suefio o bien
apnea. El examen fisico debe orientarse a
la busqueda de adenoides y amigdalas
hipertréficas como causa de disminucion del
lumen de la via aérea. Ademas se sugiere
estudio polisomnografico para establecer tipo
de apnea y manejo en consecuencia. Oca-
sionalmente se llega al uso de CPAP a tra-
vés de mascarilla nasal y traqueostomia en
casos extremos.

Las otitis medias recurrentes son un pro-
blema frecuente. Se requiere examen otorri-
nolaringoldgico para descartar una disfuncion
del oido medio, que se estima esta presen-
te en alrededor del 50% de los nifilos con
acondroplasia. Cuando esto no se trata ade-
cuadamente compromete la adquisicion del
lenguaje normal.

d) Problemas Musculoesqueléticos: un 90-
95% de los lactantes con acondroplasia tie-
ne una cifosis transitoria en la unién toraco-
lumbar de la columna. En la mayoria se
resuelve espontaneamente, pero alrededor
de un 10% de los adultos tiene una cifosis
angular fija que puede determinar secuelas
neurolégicas serias debido al anclaje de la
medula espinal. Los factores que tienden a
perpetuar la cifosis anormal son una posi-
cion inadecuada en el periodo de lactante.
Debe evitarse que estos niflos adopten la
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posicion sentada sin tener un adecuado apoyo
en la espalda que evite que se arqueen.

El problema médico mas comun en ado-
lescentes y adultos es la estenosis lumbar
sintomatica que compromete L1-L 4. Al pro-
ducirse compresion de la médula lumbar o
raices nerviosas aparecen sintomas como
debilidad y dolor a nivel de piernas, region
lumbar y glutea. Se confirma este complica-
cion mediante potenciales evocados soma-
ticos y TAC o RNM. El tratamiento consiste
en una laminectomia.

Se espera que el haber conocido las
manifestaciones y complicaciones mas fre-
cuentes de las afecciones ya descritas, per-
mitan que el pediatra y las familias brinden
el mejor cuidado posible a los afectados,
para que ellos puedan desarrollar al maximo
sus potencialidades.
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