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1.OBJETIVO DOCENTE

> Conocer el fenotipo vy las
manifestaciones clinicas de la
acondroplasia.

> Conocer las principales técnicas
de Iimagen utiles en esta
patologia.

> |dentificar  los principales
hallazgos radiologicos de esta
enfermedad.
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Introduccion

Trastornos esqueleticos por mutaciones gen FGFR

Sindrome de Pfeiffer
Displasia osteoglofonica

L Osteogénesis

Sindrome de Crouzon I

FGFR1

> > OZMmMaAamI

Sindrome de Apert

FGFR2 Lo
L Osteogénesis

ACONDROPLASIA Condrocito
Hipocondroplasia '
FGFR3 Displasia tanatoforica

L i CONDROGENESIS!!
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Introduccion

La acondroplasia es la displasia esqueletica generalizada
de miembros cortos mas frecuente. Es reconocible desde

las primeras etapas de la gestacion, siendo posible un
diagnostico temprano.

Enfermedad registrada desde Antiguo Egipto 4.500 a. C.
Prevalencia: 0.36 - 0.60 por 10.000 nacidos vivos.

La osificacion endocondral es anormal, SIN afectacion de la
osificacion membranosa. '

GENETICA: HISTOPATOLOGIA:

- Autosdmica Dominante Disminucion cuantitativa
(Penetrancia completa) de la osificacion

- 90% nueva mutacion: G11B8A/G1138C endocondral en la placa
en gen FGFR3 crecimiento, siendo

- Cromosoma 4p cualitativamente normal.
Sustitucion Gly380Arg

DIAGNOSTICO:

Acondroplasia homocigota: LETAL

Disminucion de la gravedad de la Ecografia prenatal +
acondroplasia con el aumento de la edad datos clinicos y
de los padres radiologicos

Displasia SADDAN: acondroplasia grave + retraso
desarrollo y acantosis nigricans
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Protuberancia
frontal

Puente nasal

deprimido Hipoplasia tercio

medio facial

Cifosis toracolumbar

. : . / 4 Mano en
Hiperlordosis lumbar . s .
tridente

Extremidades
cortas

-. \ Hiperextensibilidad
Genu varo ) [ ® articulacion rodilla

Estatura
extremadamente baja




Congreso  Barcelona 1

Nacional Y 2

CENTRO DE 2 2 / 2 5 /
CONVENCIONES

INTERNACIONALES MAYO 2024/

X

Fenotipo y manifestaciones clinicas

Caracteristicas clinicas - Otros problemas
del desarrollo: asoclados:

Otitis media cronica
Hipoacusia de transmision
Retraso habla

Hipertrofia amigdalar
Estenosis espinal
Estenosis agujero yugular y
canal hipogloso

Problemas ortodoncia

Hipotonia
Hitos desarrollo retrasados
INTELIGENCIA NORMAL

H,Capacidad mental
(disfuncion respiratoria)

>
>
>
>
>
>

Morbimortalidad

Obesidad — ﬂ Morbilidad 7.5% Riesgo muerte
-  Estenosis lumbar !

-  Problemas articulares i Disfuncion respiratoria por
- Lesiones tempranas compresion tronco

cardiovasculares . encefalico
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Pruebas de Imagen

UTILIDAD

Orientacion
diagnostica +
confirmacion genetica

M W . ‘  I -

Disponibilidad _ Operador-
No radiacion | dependiente

diagnostico preciso

Disponibilidad lRadiaCién TC

Rapidez ‘Valoracion de la

afectacion 0sea a
todos los niveles

Seguimiento y

, . controles oseos

Disponibilidad |  Radiacion postquirurgicos
Rapidez

Estudio fetal
’ (y prenatal)

' Menof Diagnostico y
No radiacién | disponibilidad - seguimiento de
Mayor coste complicaciones qael
. 'SEDACIC SNC
i SEDACION!
| - (RM prenatal?)
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Pruebas de Imagen

ECOGRAFIA PRENATAL
(22 semanas, 3er trimestre)

HALLAZGOS ECOGRAFICOS

Longitud del femur < percentil 5
Protuberancia frontal

Puente nasal deprimido

"Mano en tridente”

ORIENTACION
DIAGNOSTICA

(Genetica prenatal

- Amniocentesis (tecnica invasiva)
- ADN libre (plasma madre)
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Imagenes obtenidas desde el Servicio de Ginecologia y
Obstetricia del Hospital Materno-Infantil (Malaga)

CONFIRMACION
DIAGNOSTICA
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Pruebas de Imagen

Ecografia prenatal (33 semanas)
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R 87.15mm ST AC 269.73mm
— 0 R . EG 31w0d 6.9%
: , AC
g EG 35w1id 93.6% T 2

HL 47.8/mm

FL 50.63mm S
EG 27wid <1% EG 28w1d 1%

Imagenes obtenidas desde el Servicio de Ginecologia y Obstetricia del Hospital Materno-Infantil (Malaga)

Paciente de 28 anos embarazada de 33 semanas, sin antecedentes a destacar. Revision obstétrica con ecografia.

Feto femenino, con protuberancia frontal y puente nasal deprimido, que presenta una biometria cefalica aumentada
para la edad gestacional (Diametro Biparietal acorde a 35 semanas) y una disminucion de la longitud de los huesos

largos (fémur acorde a 27 semanas y humero a 28 semanas).
Estos hallazgos son muy sugestivos de acondroplasia. Se recomienda confirmacion con estudio genético.
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Pruebas de Imagen

Radiografia simple: estudio esqueletico

Craneo (AP, Lateral)
Columna dorso-lumbar
(AP, Lateral)

Torax (AP)

Pelvis (AP)

1 Extremidad superior (AP)
1 Extremidad inferior (AP)

Mano izquierda (Edad Osea)

DT O =

O ® » O

Si irregularidad epifisaria:
Ambos MMSS + MMiIlI

Edad optima de estudio:
antes de cilerre de metafisis
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Hallazgos radiologicos
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CRANEO: TORAX & /=
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Boveda craneal grande + - Ensanchamiento anterior de
base craneal pequena + | ' costillas

sobreexpansion regiones

frontales .

Foramen magno estrecho PELVIS
Megalencefalia —_—
Elevacion relativa del tronco Surco sacroiliaco en forma de

Estenosis de union | muesca
craneocervical . - Angulo acetabulares disminuido

Hidrocefalia comunicante Alas illacas pequenas y
Hidrocefalia por aumento de cuadradas (forma lapida)
presion venosa intracraneal Pelvis forma de champan

COLUMNA . EXTREMIDADES

- Estrechamiento caudal
distancia interpeduncular

- Festoneado cuerpos
vertebrales posteriores

- Cuerpos anteriores
redondeados (forma de bala)

- Cifosis toraco-lumbar

- Aumento del angulo
lumbosacro

Ensanchamiento metafisario
(epifisis normal)

Centros osificacion epifisaria en
chevron

Extremidades proximales cortas
(acortamiento rizoméelico)

Falanges cortas + mano en tridente
Perones mas largos que tibia
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Paciente de 2 anos con acondroplasia que
presenta oftitis serosa recidivante y ronquidos
nocturnos.

Boveda craneal grande con base pequena
(macrocefalia), con puente nasal deprimido,
hallazgos tipicos en acondroplasia.

Obliteracion completa de la luz del cavum por
elevacion del paladar blando con aumento de
partes blandas desde la pared posterior de la
rinofaringe, compatible con hipertrofia de
adenoides y amigdala palatina.
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RADIOLEGS
DE CATALUNYA

RM craneo
(T2, axial)

RM craneo y
columna

(T2, sagital)

Paciente de 11 meses con dilatacion del sistema ventricular visible en TC previo.

Incremento del espacio subaracnoideo bifrontal e interhemisferico anterior, en relacion con disociacidon craneoencefalica en contexto de
paciente macrocefalico. Cavum vergae, como variante de la normalidad con prominencia de la talla del sistema ventricular (hidrocefalia),

sin tension. Estenosis de foramen magno con impronta dorsal en la unién bulbomedular.

L U wialicu

Reconstruccion 3D

El angulo tentorial se mide
entre una linea que une el

nasion con el tuberculum sellae
y el angulo del seno recto.

Normalmente debe medir entre
27°y 52°.

En |a acondroplasia esta
aumentado.

p g RM craneo
P, | N o (T1, sagital)
S ) v
. ;!* ’ Y o -

Protrusion frontal con depresion del puente nasal, leve aumento de la cisterna supraselar, verticalizacion del seno recto con
aumento del angulo tentorial, en relacion con cambios morfolégicos en contexto de acondroplasia.

Cambios postquirurgicos secundarios craneotomia suboccipital medial y laminectomia del arco posterior de C1 para descompresion
del tronco encefalico en el agujero magno, con expansion del espacio subaracnoideo alrededor de la unién bulbo-medular.



https://radiopaedia.org/articles/nasion?lang=us
https://radiopaedia.org/articles/tuberculum-sellae?lang=us
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RM craneo (T2, axial) RM columna (T2, sagital)

Paciente con acondroplasia. Se solicita RM craneocervical para valoracion de talla ventricular y union craneocervical.

Estrechamiento del foramen magno (diametro anteroposterior maximo de 6mm), con ausencia de espacio subaracnoideo anterior y
posterior en esta union craneo cervical, con contacto y minima deformacion del cordéon medaular,
Sutil alteracion de senal intramedular en una extension de 1 cm a nivel de C1-C2 por edema, en contexto de mielomalacia compresiva.
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Linea de Chamberlain: desde el margen

posterior del paladar duro al margen posterior
del foramen magno (opistion)

de la

Cambios postquirdurgicos a nivel
charnela con una morfologia que sugiere

impresion basilar, comprimiendo
parcialmente el tronco encefalico a nivel de

la apofisis odontoides. El agujero magno
esta liberado sin signos de compresion.
Hiperintensidad central que se localizada a
la altura de C2 en relacion con cambios
mielomalacicos.

RM columna (T2, sagital)

En la impresion basilar el proceso
odontoideo se extiende desde el cuerpo
de C2 hasta el foramen magno,
pudiendo generar compresion del tronco
encefalico.

Una odontoides 23 mm por encima de la
linea de Chamberlain es un signo muy
sugestivo.



Congreso  Barcelo

Nacional

CENTRO DE 2 2 / 5
CONVENCIONES ..

INTERNACIONALES MA/Y/O 20 21{

3

DE CATALUNYA

Mapa 0seo en paciente con sospecha de acondroplasia.

Acortamiento generalizado de costillas, con ensanchamiento en sus extremos anteriores.
Parenquimas pulmonares y silueta cardiomediastinica sin alteraciones significativas.
Acortamiento de ambos humeros con metafisis ensanchada.
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En pacientes con
acondroplasia, un hallazgo
muy comun es identificar una
disminucion progresiva de
la distancia interpeduncular

en los ultimos segmentos
lumbares (INVERTIDA).

Mapa 0seo en paciente
con acondroplasia.

En proyeccion AP se
aprecia una disminucion

progresiva de la
distancia
interpeduncular de los
segmentos lumbares.

En la proyeccion lateral
Identificamos una

hipercifosis
toracolumbar, un

acortamiento de los
pediculos vertebrales y

un acortamiento del

diametro

anteroposterior de los

cuerpos vertebrales.
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Mapa oseo en paciente con acondroplasia.

En |la proyeccion Iateral identificamos una
hipercifosis toracolumbar asociado a
una marcada hiperlordosis lumbar (en
radiografia y RM posterior de columna
lumbar).

Llama la atencion |la morfologia “en bala”
de los cuerpos Vvertebrales, con
convexidad en su parte anterior vy
concavidad posterior (parte posterior
festoneada).
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PELVIS

Mapas 0seos en pacientes con diagnostico genetico de acondroplasia.

En radiografia AP de pelvis identificamos un sacro horizontalizado con un techo acetabular plano
con palas iliacas pequenas y de morfologia cuadrangular, con escotadura ciatica pequena.

e

L
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Neonato con 14 dias de vida con heterocigosis en gen FGFR3, compatible con acondroplasia.

En radiografia AP de pelvis se aprecia techo acetabular horizontal con palas iliacas pequenas y cuadradas, con

escotadura ciatica pequena.

En ecografia de caderas se evidencian unos acetabulos muy angulados en relacion con su enfermedad de base que
cubren el 50% de la cabeza femoral en posicion neutra. No se aprecian signos de inestabilidad con los movimientos

funcionales de la articulacion coxofemoral.
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PELVIS

Illacas
paciente

El techo acetabular horizontalizado junto con las palas
pequenas y de morfologia cuadrada tipicas del

acondroplasico, presentan una morfologia “en lapida”.
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En radiografia simple, se puede apreciar un hallazgo radiologico

tipico conocido como e

ntrada pélvica en “copa de champan’.
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RADIOLEGS
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Hallazgos radiologicos

Acortamiento RIZOMELICO

e

Mapas 6seos en pacientes con acondroplasia diagnosticada genéticamente.

Acortamiento de tipo rizomelico de ambos féemures (segmentos proximales de los miembros
desproporcionadamente mas cortos que los segmentos distales), con excepcion del perone (que es
desmesuradamente largo con respecto a la tibia), con ensanchamiento metafisario asociado.

La placa de
crecimiento del
fémur distal
presenta una
forma
caracteristica
en «\V»
Invertida o en
“forma de
cheuron”.
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Hallazgos radiologicos

Acortamiento RIZOMELICO

EXTREMIDADES

Manos cortas y deformidad
“en tridente”
por existir una separacion
evidente entre los dedos
medio y anular, con la misma
longitud de los tres dedos
centrales.

Mapas 0seos en pacientes con acondroplasia diagnosticada genéticamente.

Acortamiento de tipo rizomelico de los humeros con cabeza del radio deformada e inclinada hacia la
parte posterior (probable subluxacion o luxacion tardia).
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Hallazgos radiologicos
¢, Cuales son los mas frecuentes?

g

SANTY

112
110
108

. ‘.’ . m ﬁ;
Acortamiento rizomeélico de las extremidades (proximales: femur y humero)
+ mano en tridente
+ alas Ililacas cuadradas con acetabulos horizontalizados

+ Inversion de la distancia interpeduncular lumbar normal.
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LF/DBP 2855 9% '“
LF /CC 7188 %

Hadlock  28s0dt15d Hadlock +0.00
Hadlock 27s3dt14d Hadlock <103 ¥

Hadlock  26s0dt15d Hadlock -150 Y
Hadlock 15s6d29d  Hadlock -11.06* ©

Huesos largos fet.. | EG SA

HUM Jeanty  18s1dt19d  Jeanty

Cubito Jeanty 17s6dt21d  Jeanty

TIB Jeanty 16s4d$20d  Jeanty

RAD Jeanty 16s2d Jeanty

PER Jeanty 1750d Jeanty

Imagenes obtenidas desde el Servicio de Ginecologia y Obstetricia del Hospital Materno-Infantil (Malaga)

Paciente de 22 anos embarazada de 28 semanas. Hija previa con acondroplasia.

Feto masculino, con protuberancia frontal y puente nasal deprimido, que presenta una biometria cefalica acorde a su
edad gestacional con una disminucion generalizada de la longitud de los huesos largos (femur acorde a 15 semanas y
humero a 18 semanas), hallazgos radiolégicos compatibles con una displasia esquelética 6sea (acondroplasia).

En estudio genetico: Mutacion ¢.1138G>A en gen FGFRS.
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Paciente de 22 anos ingresada para expulsion fetal tras fetolisis por displasia esquelética. Se solicita estudio fetal
mediante TC tras el parto.

- Boveda craneal aumentada con aceptable osificacion para la edad gestacional, con base craneal disminuida.

- Pelvis con osificacion de los iliacos unicamente, que presentan una morfologia cuadrada y un acetabulo horizontal.
- Extremidades con acortamiento rizomélico y ensanchamiento de las metafisis. Humeros y fémures arqueados.

- Torax pequeno con costillas cortas y horizontalizadas, con ensanchamiento de extremo anterior.

- Mano en tridente.

En reconstrucciones 3D se evidencias unas facies tipicas de acondroplasia: macrocefalia, prominencia frontal,
hipoplasia mediofacial y puente nasal deprimido.
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Tratamiento:

Medicion y seguimiento del crecimiento y
circunferencia craneal.

Ampliacion quirdrgica de foramen magno (estenosis

grave union craneo - cervical).

‘Laminectomia estenosis cervical.

Procedimiento alargamiento de miembros.

Correccion quirurgica de arqueamiento de piernas.

Control obesidad en
primera infancia.

lerapia Hormona
Crecimiento.

Cesarea en
desproporcion
cefalopélvica.

Diagnostico prenatal,

enzimatico:

En desarrollo
actualmente.

Basado en
patogenesis
molecular de

v
~~~~~~

Terapla de reemplazo

acondroplasia.
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Paciente con acondroplasia, sometido a cirugia ortopédica para alargamiento de miembros inferiores.
Se realizan lisis diafisarias controladas en femur y tibia con posterior aumento de la distancia de forma progresiva mediante fijadores
externos regulables.

Mismo paciente, observando en esta serie de radiografias los cambios por cirugia de alargamiento de miembros superiores. Se
realizan, al igual que en lo descrito anteriormente, lisis y alargamiento progresivo de las diafisis humerales mediante complejos
fijadores externos. Es fundamental monitorizar la correcta formacion de callo 6seo y alineacion de las estructuras oseas.
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CLAVOS INTRAMEDULARES | CONTROL A LOS 2 ANOS
FLEXIBLES W DE LA CIRUGIA

En relacion con el alargamiento de miembros inferiores (femur y tibia) y miembros superiores (humeros) se han descrito
diferentes opciones, manteniendo discusion sobre su propia indicacion, la edad de inicio, el método empleado y las

variables “resultado” esperadas, destacando su alta tasa de complicaciones.

Estos procedimientos deben ser realizados en centros con experiencia en el abordaje del paciente con acondroplasia, y
propuestos mediante un abordaje multidisciplinar antes y después de los mismos, teniendo en cuenta variables

antropometricas, radiologicas, funcionales y relacionadas con la calidad de vida.
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3. CONCLUSIONES

- La acondroplasia es la displasia esqueletica
generalizada de miembros cortos mas frecuente,
donde se afecta la osificacion endocondral.

- El diagnostico se basa en la ecografia prenatal
junto con la confirmacion genetica (mut gen

FGFR3)

- La radiografia simple sirve para aportar un
diagnostico preciso postnatal, asi como valorar la
afectacion osea.

- La RM y el TC son pruebas complementarias
Importantes para el seguimiento de
complicaciones asociadas. Lo

- Los hallazgos radiologicos mas frecuentes son
acortamiento de las extremidades (proximal),
mano tridente, protuberancia frontal, alas iliacas
cuadradas con acetabulos horizontalizados vy
disminucion de la distancia interpeduncular.
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