;Quée es la acondroplasia? LA ACONDROPLASIA

La acondroplasia es un tipo de displasia esquelética, una afeccidon que afecta los huesos y el cartilago.
Aunque los efectos mas visibles se producen en los brazos, las piernas y la cara, practicamente todos los
huesos del cuerpo se ven afectados.'?3

El amplio efecto de esta afeccidon puede provocar complicaciones graves, progresivas y permanentes.
Sin embargo, a pesar de estas complicaciones, la acondroplasia no impide que las personas tengan una

vida feliz y plena.

Cuanto mas sepa usted, mas preparado estara para el futuro.

LA ACONDROPLASIAES

MUY POCO FRECUENTE

1 de cada 25.000 ninos nace con acondroplasia y hay
aproximadamente 250.000 personas con esta afeccién

solo1de cada 25.000

nifos nacidos en el mundo.'|,4

GENETICA

La mayoria de los nihos con acondroplasia (80%) nacen
de padres de estatura promedio como resultado de un
cambio aleatorio en el gen (una mutacion) que hace
que este no funcione correctamente.s

DIAGNOSTICADA DE
DIFERENTES FORMAS

La acondroplasia a menudo se diagnhostica antes del
nacimiento sobre la base de las caracteristicas fisicas
durante una ecografia. Con el uso de la radiologia
(imagenes clinicas) se puede confirmar el diagnéstico.

En otros casos, no se diagnostica hasta el nacimiento." 567




La acondroplasia comienza en los huesos

Los huesos comienzan a crecer antes del nacimiento (en el Utero) y continuan creciendo hasta la edad
adulta. El proceso tiene lugar en las placas de crecimiento éseo, en las que el cuerpo produce el cartilago
que luego es reemplazado por el hueso.?

Los condrocitos (células del cartilago) se alinean para formar el hueso nuevo. Este proceso se denomina
osificacidon endocondral y ocurre en casi todos los huesos del cuerpo. Los receptores en los condrocitos
controlan el proceso enviando y recibiendo senhales.2?

PLACA DE
CRECIMIENTO

DEL CARTILAGO .

Crecimiento tipico del hueso
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Crecimiento del hueso en una
persona con acondroplasia
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Algunas senales, como las senales de los receptores NPRB (receptor de péptido natriurético tipo B),
indican a los huesos que crezcan. Otras, como las senales de los receptores FGFR3 (receptor del factor
de crecimiento de fibroblastos tipo 3), indican a los huesos que ralenticen el crecimiento.'s

Los receptores de FGFR3 generalmente se “activan” solo cuando el cuerpo necesita dejar de convertir el
cartilago en hueso.’

Condrocito Tipico Condrocito de Acondroplasia
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En la acondroplasia, un cambio en la estructura del gen FGFR3 hace que el organismo envie senales
continuamente para ralentizar el crecimiento éseo. Dado que los receptores de FGFR3 siempre estan
"encendidos", las senales para ralentizar el crecimiento 6seo son mas fuertes que las senales que les
indican a los huesos que crezcan (que se originan en los receptores NPRB).°

Como resultado, los condrocitos tienen dificultades para alinearse para formar un hueso nuevo, lo que
compromete el crecimiento 6seo.'°
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Este material no tiene caracter promocional y busca Unicamente presentar informacion
cientifica sobre enfermedades y/o sobre salud al publico en general.
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