
Acondroplasia

1.  ¿Qué es la acondroplasia?

2. ¿Se asocia la acondroplasia a alguna complicación médica?  

    ¿Cuáles son las complicaciones más frecuentes?

3. ¿Qué causa la acondroplasia y la limitación del  

    crecimiento óseo?

4. ¿Cuál es el impacto de la acondroplasia en la esperanza  

    de vida?

5. ¿Cuántas personas tienen acondroplasia en Europa?

Patrocinado por BIOMARINACHONDROPLASIA.COM

Además de una estatura extremadamente baja, puede haber una afectación del crecimiento óseo en 

todo el cuerpo, que puede provocar complicaciones graves para la salud tales como estenosis del 

agujero occipital (foramen magno), apnea del sueño, piernas arqueadas, hipoplasia del tercio medio 

de la cara, curvatura permanente en la región lumbar, estenosis del conducto vertebral (conducto 

raquídeo) e infecciones recurrentes del oído.1,3   

Las complicaciones pueden empeorar con la edad y pueden requerir cirugía, como la descompresión 

de la médula espinal y el enderezamiento de las piernas arqueadas.1,3 Dos terceras partes de las 

personas con acondroplasia sufren dolor crónico.4

La acondroplasia es un trastorno genético raro que se produce aproximadamente en uno de cada 

25 000 nacidos vivos y que afecta al crecimiento de la mayoría de los huesos del cuerpo.1 Las 

personas con acondroplasia tienen una estatura desproporcionadamente baja, que se manif iesta 

en las longitudes de las diferentes partes de las extremidades y también en la proporción de la 

longitud del tronco y de las extremidades.2

Este trastorno está causado por una afectación del crecimiento óseo y los efectos se pueden ver 

en los huesos largos, la columna vertebral, la cara y la base del cráneo.1  

En una persona con acondroplasia, la afectación del crecimiento óseo está causada por un cambio 

en el gen del receptor 3 del factor de crecimiento f ibroblástico (FGFR3).1 El receptor FGFR3 envía 

más señales para ralentizar el crecimiento óseo de lo que debería, y el péptido natriurético de tipo 

C (CNP) natural del organismo no es suf iciente para equilibrar el aumento de la señalización de 

FGFR3. En consecuencia, los huesos reciben más señales para ralentizar el crecimiento óseo y este 

se ve afectado.

Las tasas de mortalidad aumentan en la acondroplasia en relación con la población promedio;  

la supervivencia general y la esperanza de vida promedio para las personas con acondroplasia 

pueden disminuir hasta 10 años.5,6,7,8

La prevalencia global de la acondroplasia en Europa es de 3,5 por 100 000 personas  

y la prevalencia mundial de la acondroplasia es de 4,6 por 100 000 personas.9
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Diagnóstico

1. ¿Cómo se diagnostica la acondroplasia?  

    ¿Cuándo se diagnostica?

2. ¿Es hereditaria la acondroplasia?

3. ¿Una persona con acondroplasia tendrá hijos  

    con acondroplasia?

4. ¿Pueden padres de estatura promedio tener hijos  

    con acondroplasia?

La acondroplasia generalmente se diagnostica mediante una combinación de observaciones 

clínicas, radiografías y análisis moleculares.10 

Se puede establecer el diagnóstico a cualquier edad, pero lo más frecuente es detectarlo durante 

el período neonatal (las primeras 4 semanas de vida de un niño). Cuatro de cada 5 personas 

reciben un diagnóstico al nacer.11

Sí. Si uno de los padres tiene acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 50 %,12 

y si ambos padres tienen acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 75 %.12,13 

Sin embargo, la mayoría de los casos de acondroplasia no se heredan: aproximadamente el 80 % de 

los niños con acondroplasia tienen padres de estatura promedio y tienen el trastorno como resultado 

de una mutación génica espontánea.1

Una persona con acondroplasia no siempre tendrá hijos con este trastorno. Si uno de los padres 

tiene acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 50 %,12 y si ambos padres 

tienen acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 75 %.12,13

Sí. Aproximadamente el 80 % de los niños con acondroplasia tienen padres de estatura promedio 

y tienen el trastorno como resultado de una mutación génica espontánea.1

Lactancia e infancia

1.  ¿Qué complicaciones médicas o de movilidad pueden 

   tener los lactantes y niños con acondroplasia?

La acondroplasia afecta a muchas partes diferentes del cuerpo, y las partes del cuerpo afectadas pueden 

variar según la edad de la persona. Los cambios en las proporciones y el desarrollo del cuerpo pueden 

provocar diversas discapacidades, que a su vez pueden afectar a la vida diaria, a factores sociales y mentales 

y a la calidad de vida (CdV).10,14 

Por ejemplo, la compresión de la médula espinal puede provocar problemas neurológicos y discapacidad 

asociada en personas con acondroplasia.1,3,4 También puede producir síntomas respiratorios o del sistema 

nervioso, especialmente en la infancia, y debido a ello causar muerte súbita en el 5–10 % de los niños con 

acondroplasia.3 

Además, los niños compensan el hecho de tener la cabeza desproporcionadamente pesada y extremidades 

desproporcionadamente más cortas, y esta compensación afecta a la forma en que gatean, a la forma en 

que pasan de estar sentados a estar de pie y al desarrollo de diversas habilidades motoras.3,14,15
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2. ¿Qué actividades físicas pueden suponer un desafío para  

    un lactante o un niño con acondroplasia?

3. ¿Se ve afectada o disminuida la función cognitiva en  

    un lactante o niño con acondroplasia?

4. ¿Necesitan los lactantes y niños con acondroplasia   

    ir a un colegio especializado?

5. ¿Crecer con acondroplasia suele afectar a la salud  

     mental de un niño?

La estatura signif icativamente baja, así como las extremidades desproporcionadamente cortas, pueden 

hacer que las personas con acondroplasia tengan problemas de movilidad y de accesibilidad en un 

entorno que se ha creado sin adaptación a las personas de estatura baja. Esto puede afectar a la capacidad 

de ocuparse de la higiene personal, dificultar la realización de las actividades diarias y la participación en 

el colegio y afectar a la independencia y a la calidad de vida en general. También puede afectar a la 

conf ianza en uno mismo y a la imagen de uno mismo.16

En general, los lactantes o niños con acondroplasia no tienen afectación de las funciones 

cognitivas, como el aprendizaje, la toma de decisiones y la resolución de problemas, la memoria o 

la atención. Sin embargo, pueden presentar un retraso en hitos del desarrollo relacionados con el 

habla, lo que se cree que está relacionado con la otitis media (inflamación del oído) y la pérdida 

de audición.3,17

No lo necesitan; dado que la función cognitiva no se ve afectada por la acondroplasia, las necesidades 

educativas de un niño con acondroplasia deben evaluarse de la misma manera que las de cualquier 

otro niño.

Los estudios han mostrado que las personas con acondroplasia pueden tener puntuaciones de salud 

mental inferiores a las de la población general.4 Sin embargo, los niños han demostrado un fuerte 

sentido del concepto de uno mismo, de estrategias de afrontamiento y de adaptación psicológica a 

pesar de las experiencias negativas relacionadas con su estatura.1

6. ¿Podrá un lactante o niño con acondroplasia tener  

     las mismas relaciones sociales que otros niños?

Sí. Sin embargo, los lactantes y los niños con acondroplasia pueden enfrentarse a diversos desafíos 

sociales y personales a lo largo de sus vidas. Por ejemplo, las diferencias f ísicas que surgen como 

resultado de la acondroplasia también pueden causar una atención no deseada, insultos o acoso.16
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Adolescencia

1.  ¿Hay alguna complicación física o médica de la 

   acondroplasia que pueda surgir durante la adolescencia?

2. ¿Suele afectar la acondroplasia a la salud mental de  

    los adolescentes?

3. ¿Una persona con acondroplasia desarrolla su independencia     

    a la edad adulta al mismo ritmo que las personas de edad 

    similar sin acondroplasia?

4. ¿Afecta la acondroplasia a las calificaciones escolares?

La acondroplasia afecta a muchas partes diferentes del cuerpo, y las partes del cuerpo afectadas 

pueden variar según la edad de la persona. Los cambios en las proporciones y el desarrollo del cuerpo 

pueden provocar diversas discapacidades, que a su vez pueden afectar a la vida diaria, a factores 

sociales y mentales y a la calidad de vida (CdV).10,14 

Las complicaciones frecuentes que surgen durante la adolescencia son obesidad, dolor y problemas 

de adaptación social.

Los estudios han mostrado que las personas con acondroplasia pueden tener puntuaciones  

de salud mental inferiores a las de la población general.4

Los niños con acondroplasia pueden desarrollar su independencia más tarde que los que no tienen 

este trastorno. Por ejemplo, a menudo requieren más asistencia f ísica para las tareas cotidianas, como 

el cepillado del pelo, el aprendizaje para ir al baño y otros aspectos de los cuidados personales.3,18 Sin 

embargo, esto es más relevante para los niños y los lactantes. El acceso a la f isioterapia, la terapia 

ocupacional y la terapia del habla y del lenguaje puede ayudar a los niños y a sus familias a obtener 

independencia, especialmente en el momento de comenzar el colegio.3,18

No, los niveles educativos son comparables a los de la población promedio.3,18,19,20 Sin embargo, los 

niños con acondroplasia tienen mayor probabilidad de faltar al colegio que sus compañeros debido 

al volumen de citas médicas o de problemas de salud asociados a este trastorno.

Edad adulta

1.  ¿Puede una persona con acondroplasia tener hijos?  

   ¿Afecta la acondroplasia a la fertilidad?

Las personas con acondroplasia tienen un desarrollo sexual normal y pueden tener hijos,  

aunque ciertos problemas como la infertilidad y la menopausia precoz son más frecuentes.21

2. ¿Una persona con acondroplasia tendrá hijos  

    con acondroplasia?

Una persona con acondroplasia no siempre tendrá hijos con este trastorno. Si uno de los padres 

tiene acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 50 %,12 y si ambos padres 

tienen acondroplasia, la probabilidad de transmitir la enfermedad es del 75 %.12,13
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3. ¿Cuál podría ser el impacto de la acondroplasia en el lugar 

    de trabajo para los adultos que tienen este trastorno? ¿Hay 

    tipos de trabajo que las personas con acondroplasia no 

    pueden hacer?

4. ¿Qué estatura puede esperar alcanzar un adulto con 

     acondroplasia completamente desarrollado?

5. ¿Suele afectar la acondroplasia a la salud mental de  

    los adultos?

Desplazarse por espacios públicos, alcanzar objetos y realizar actividades cotidianas puede ser más 

difícil para los adultos con acondroplasia. Se ha informado de que la participación laboral supone  

un desafío y de que los niveles de empleo, así como los ingresos anuales, son en promedio más bajos  

que los de la población general.20

Las diferencias de estatura son marcadas a los 2 años de edad y la desviación respecto de la 

estatura de la población promedio aumenta con la edad hasta la edad adulta.1,22 La estatura 

promedio de los adultos con acondroplasia en comparación con la población adulta promedio es:  

• Hombres: 1,31 m en comparación con 1,80 m. 

• Mujeres: 1,24 m en comparación con 1,67 m.23,24

Los estudios han mostrado que las personas con acondroplasia pueden tener puntuaciones de 

salud mental inferiores a las de la población general.4  

La influencia de la personalidad, el apoyo familiar, el entorno étnico y la cultura pueden influir 

notablemente en la salud mental. Las personas con acondroplasia pueden tener niveles más altos 

de aislamiento, niveles más bajos de autoestima y una mayor incidencia de depresión en 

comparación con la población promedio.19

Tratamiento de la acondroplasia

1.  ¿Qué médicos participarán en la atención médica  

    a una persona con acondroplasia?

La acondroplasia conlleva varios riesgos que se manif iestan en diferentes etapas de la vida; es necesario 

realizar un seguimiento por parte de diversos especialistas clínicos para garantizar que se identif iquen los 

síntomas potencialmente mortales o limitantes de la vida, tales como otorrinolaringólogos, audiólogos, 

endocrinólogos, asesores genéticos, genetistas, neurólogos, pediatras, terapeutas ocupacionales y 

f isioterapeutas, cirujanos ortopédicos, psicólogos y neumólogos.



Acerca de BioMarin

1.  ¿Qué es BioMarin?

2. ¿Con qué frecuencia se puede esperar que una persona 

    con acondroplasia acuda al hospital?

BioMarin, creada en 1997, es un líder mundial en el desarrollo y la comercialización de 

tratamientos que son el primero o el mejor de su clase para enfermedades genéticas raras. 

Nos enorgullecemos de ir donde la ciencia nos lleva, siendo pioneros en tratamientos 

innovadores para enfermedades debilitantes y potencialmente mortales para las que 

podemos mejorar signif icativamente la atención médica habitual actual.

La vida con acondroplasia o el cuidado de un niño con acondroplasia pueden suponer una serie 

constante de citas médicas, intervenciones quirúrgicas y complicaciones progresivas con 

consecuencias para toda la vida. El tratamiento de las complicaciones de la acondroplasia implica 

un tratamiento sintomático, cirugía y seguimiento especializado de por vida dirigidos por un 

experto que coordina un equipo multidisciplinario.3

MANTÉNGASE INFORMADO
Si desea más información sobre la vida con acondroplasia, visite:
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Nuestra cultura gira en torno al espíritu de que ninguna enfermedad debe quedar sin 

tratar, y nuestro equipo tiene la motivación de descubrir, desarrollar y comercializar 

medicamentos que ofrezcan a los pacientes, a sus familias y a sus cuidadores esperanza 

donde antes esta era escasa o nula. Impulsamos nuestro motor de I+D buscando 

oportunidades que estén en consonancia con nuestros puntos fuertes y competencias.  

Y buscamos sin descanso soluciones científ icas fascinantes e innovadoras que puedan 

cambiar la evolución de las enfermedades.


