LA ACONDROPLASIA

Glosario de InTheKnow

D ® .

Acondroplasia: tipo de displasia 6sea (una enfermedad que afecta a los huesos y los cartilagos).
Aunqgue los efectos son mas visibles en los brazos, las piernas y el rostro, afecta a casi todos
los huesos del cuerpo.!

Acromelia: acortamiento de las extremidades que afecta principalmente a las partes distales
de las extremidades (manos y pies) en relacidon con los otros segmentos de las extremidades.?

Aminoacidos: elementos estructurales de péptidos y proteinas.’

Analisis génico: andlisis genético que estudia cambios, a veces denominados mutaciones o variantes,
en el ADN.%

Apnea: cese temporal de |la respiracidon que ocurre con mayor frecuencia durante el sueno.’

Arqueamiento de la pierna y tibial: trastorno en el que las piernas de una persona estan arqueadas
(incurvadas hacia afuera).®

Artritis: inflamacion de las articulaciones por causas infecciosas, metabdlicas o constitucionales.®

Artrodesis vertebral: intervencion quirdrgica para conectar de forma permanente dos o mas vértebras
de la columna vertebral, eliminando el movimiento entre ellas para mejorar la estabilidad, corregir
una deformidad o reducir el dolor.”

Asesoramiento genético: proceso a través del cual profesionales capacitados comparten el
conocimiento sobre los aspectos genéticos de las enfermedades con las personas que tienen
un Mmayor riesgo de tener un trastorno hereditario o de transmitirlo a su futura descendencia.®

Audiograma: grafico especial que utilizan los audiélogos para representar la informacién
recopilada de una prueba de audicion de tonos puros. Se puede utilizar para identificar el tipo,

el grado y la configuracidn exactos de la pérdida auditiva (o de capacidad auditiva).®

Autosomico(a): la dominancia autosémica es un patrén de herencia caracteristico de algunas
enfermedades genéticas. “Autosdmico(a)” significa que el gen en cuestidn esta ubicado en uno
de los cromosomas numerados o no sexuales.”

Braquidactilia: tener anormalmente cortos los dedos de las manos y de los pies.’

C

Cartilago: tejido resistente y flexible presente en todo el cuerpo. Cubre la superficie de las
articulaciones, actua como amortiguador y permite que los huesos se deslicen unos sobre otros."
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Célula: unidad basica unida a la membrana que contiene las moléculas fundamentales de |la vida y de la que
estan compuestos todos los seres vivos.™?

Cifosis: curvatura exagerada hacia afuera de la regién toracica (regién media) de la columna vertebral.?

Cirujano ortopédico: médico especializado en el aparato musculoesquelético (los huesos, las articulaciones,
los ligamentos, los tendones y los musculos, que son esenciales para el movimiento y la vida cotidiana).”

Claudicacidén neurogénica: dolor en las piernas provocado al caminar que se asocia a estenosis
del conducto vertebral.’

Clono: serie de contracciones y relajaciones musculares ritmicas e involuntarias que se producen
en forma de espasmos convulsivos en algunos trastornos neurolégicos.’

Condrocito: célula cartilaginosa.®

Congénito(a): presente en el momento del parto o antes de este. Las anomalias congénitas también reciben
el nombre de defectos congénitos, trastornos congénitos o malformaciones congénitas. Las anomalias
congénitas se pueden definir como anomalias estructurales o funcionales que se pueden identificar antes
del nacimiento o al nacer o que, a veces, solo se pueden detectar mas tarde en la infancia, como los defectos
auditivos.'*

Consolidacion viciosa: union incompleta o defectuosa de fragmentos de un hueso fracturado.?
Craniectomia: extirpacion quirudrgica de un area del craneo.®
Cromosoma: estructura de ADN similar a una barra que esta enrollada firmemente alrededor de unas

proteinas, las histonas, y que contiene informacidn genética en forma de genes; los cromosomas se
encuentran en el nucleo de las células.?

D

Descompresion neuroquirurgica/descompresion microvascular: procedimiento que tiene como

objetivo aliviar la presidon de una arteria sobre un nervio craneal (los nervios craneales son nervios
qgue entran y salen del tronco del encéfalo directamente y atraviesan la base del craneo).”

Desprendimiento de retina: trastorno del ojo en el que la retina se ha separado de la coroides.™
El desprendimiento de retina describe una situacidn de urgencia en la que una capa delgada de
tejido (la retina) situada en la parte posterior del ojo es apartada de su posicidn normal.”

Displasia esquelética: término médico para un grupo de aproximadamente 400 trastornos
qgue afectan al desarrollo 6seo, a la funcidn neuroldgica y al crecimiento del cartilago,
Incluida su forma mas comun, la acondroplasia.’®
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Enanismo: trastorno (como la acondroplasia) de las personas caracterizado por un tamano inusualmente
pequeno o una estatura inusualmente baja.™”

Endocitosis: proceso por el cual una célula introduce en ella material externo; la membrana plasmatica
de la célula se pliega hacia adentro, fusionandose para formar una vacuola o vesicula
gue contiene el material introducido.’

Endocrindélogo: médico que trata enfermedades relacionadas con problemas con las hormonas.?°

Endocrindélogo pediatrico: médico que trata enfermedades relacionadas con problemas con las
hormonas?® y que esta especializado en el tratamiento de ninos y personas jovenes.®

Escoliosis: curvatura lateral de la columna vertebral.’
Especialista: médico experimentado con un puesto alto, que se especializa en un area de la medicina.?
Estenosis: estrechamiento o reduccién del didmetro de un conducto o un orificio corporales.’

Estenosis del agujero occipital: por lo general, el tronco del encéfalo y la médula espinal pasan a través
del agujero occipital (foramen magno), una abertura en la base del craneo. La estenosis del agujero
occipital ocurre cuando la abertura se estrecha, generando presidn sobre el cerebro o la médula espinal.??

Estenosis del conducto vertebral: estrechamiento de los espacios existentes dentro de la columna
vertebral, que puede crear presidn sobre los nervios que la recorren.?

F

Fertilidad: capacidad de tener descendencia.?

FGFR3 (receptor del factor de crecimiento fibroblastico de tipo 3: el FGFR3 tiene funciones importantes
en la formacién de hueso endocondral; la causa de la acondroplasia, la hipocondroplasia y la displasia
tanatofdrica son mutaciones activas en el gen del FGFR3.%°

Fisioterapeuta: los fisioterapeutas ayudan a las personas afectadas por una lesién, enfermedad o
discapacidad mediante el movimiento y el ejercicio, la terapia manual, la educacidon y el asesoramiento.?®

Fisura palatina: fisura congénita del paladar.?

G

Gen: secuencia especifica de nucledtidos en el ADN o en el ARN ubicada generalmente en un
cromosoma. Es la unidad funcional de la herencia y controla la transmisién y la expresion de uno o mas
rasgos. especificando la estructura de un polipéptido en particular y, especialmente, una proteina, o
controlando la funcién de otro material genético.?®
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Genes dominantes: un gen dominante, o una version dominante de un gen, es una variante
particular que se expresa con mas fuerza que cualquier otra version del gen que porta
la persona.®®

Genes recesivos: la recesividad es una cualidad que se encuentra en la relacién entre dos versiones de un
gen y hace referencia a un tipo de alelo que no se manifestara en una persona a menos que las dos copias
de ese gen que posee esa persona tengan ese genotipo concreto.*°

Genetista clinico: los genetistas clinicos investigan, diagnostican y asesoran a las personas gue pueden
tener un trastorno genético y a sus familias. La genética clinica se ocupa de muy diversos trastornos y
presta atencidon médica tanto a adultos como a ninos.*

Genetista médico: médico especializado en trastornos médicos que tienen una influencia genética.
Evalua, diagnostica, investiga y trata a pacientes con trastornos hereditarios o malformaciones
congénitas.*?

Genoma: conjunto completo de material genético presente en un organismo.?

Genotipo: constitucidon genética, gue debe distinguirse de las caracteristicas fisicas (fenotipo), de una
célula o un organismo; generalmente se usa en referencia a un rasgo Unico o a un conjunto de rasgos.’

Genu varo: término médico para pierna arqueada, que es una pierna que esta arqueada hacia afuera a la
altura de la rodilla o por debajo de ella.*

G380R: |la mutacién G380R en el dominio transmembrana de FGFR3 es una mutaciéon germinal
responsable de la mayoria de los casos de acondroplasia.**

H

Hereditario(a): que se ha transmitido o se puede transmitir genéticamente de padres a hijos.3>
Heterogeneidad: estado consistente en constar de diferentes elementos o de ser variable.®

Hidrocefalia: aumento anormal de la cantidad de liquido cefalorraquideo en el interior de |la
cavidad craneal que se acompana de expansidon de los ventriculos cerebrales y, a menudo, de

aumento de la presidn intracraneal, aumento del tamano del craneo y deterioro cognitivo.3®

Hipermovilidad: aumento de la amplitud de movimiento de la que una articulacién suele ser capaz.’

Hiperreflexia: hiperactividad de los reflejos.?

Hipertension: presion arterial elevada.®

Hipertrofia: aumento del volumen de un érgano o tejido debido al aumento de tamano de las células
que lo componen.?

Hipoplasia del tercio medio de la cara: trastorno en el que el maxilar superior, los huesos cigomaticos
(pédMmulos) y las érbitas (cuencas de los 0jos) no han crecido tanto como el resto de |la cara.*”
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Hipotonia: disminucién del tono muscular.?

Hipoxia: deficiencia del oxigeno que llega a los tejidos del cuerpo.’

L

Laminectomia: tipo de intervencién quirurgica en el gue se extirpa una porcion de la vértebra
denominada lamina.’

Ligamento: banda fibrosa resistente de tejido conjuntivo que conecta los huesos con otros huesos.?

Lordosis: curvatura exagerada de las regiones cervical (regién superior) y lumbar (regién inferior)
de la columna vertebral.?

M

Macrocefalia: cabeza anormalmente grande con una circunferencia que es mas de dos desviaciones
estandar mayor que el promedio para una edad y un sexo determinados.’

Marcha: manera de caminar o moverse a pie.>®
Médico de atencion primaria: médico especificamente formado y capacitado para el primer contacto integral
y la atencién continua de personas con cualquier sigho, sintoma o problema de salud no diagnosticado

(el paciente “no diferenciado”) no limitado por el origen del problema (bioldgico, conductual o social),
el aparato, sistema u érgano o el diagndstico.*®

Mesomelia: acortamiento de la porciéon media (intermedia) de una extremidad.“°

Mutable: que tiene propensidén al cambio o mutacidon.?

N

Neonatal: relativo a un recién nacido hasta la edad de un mes.?

Nervio ciatico popliteo externo (nervio fibular comun): nervio que se ramifica desde el nervio ciatico
y proporciona sensibilidad en |la parte delantera y lateral de las piernas y en la parte superior de los pies.*

Neumodlogo: médico especializado en el aparato respiratorio.*?

Neurocirujano: los neurocirujanos evalUan, diagnostican y operan trastornos del sistema nervioso central,
Incluidos el cerebro y la columna vertebral.**

Neurologo: médico experto en el diagndstico y el tratamiento de enfermedades del sistema nervioso.**

Neuropediatra: médico especialista que posee conocimientos expertos y formacion en el diagndstico y
el tratamiento de trastornos neuroldgicos que afectan a ninos y jévenes.*®
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Oftalmologo: médico que trata enfermedades de los 0j0s.%®

Ortodoncia: rama de la odontologia que trata las irregularidades de los dientes (como la mala oclusién)
Yy su correccion (por ejemplo, con aparatos de ortodoncia).*’

Osificacion: proceso de formacién 6sea que suele comenzar en centros especificos en cada
hueso futuro y en el que intervienen las actividades de células especiales que segregany
depositan sustancia ésea inorganica a su alrededor.?

Osificacion endocondral: proceso por el cual el cartilago en crecimiento es reemplazado
sistematicamente por hueso para formar el esqueleto en crecimiento.*®

Osteopenia: trastorno causado por una baja densidad 6sea, aungque no tan grave como la osteoporosis.?

Osteotomia: operacidon quirdrgica en la que se divide un hueso o se extirpa un fragmento
de hueso para corregir una deformidad.?

Otitis media adhesiva: trastorno que afecta al oido medio de los ninos en el que la presencia
de moco pegajoso impide el libre movimiento de |la cadena de huesos que une el timpano
con el oido interno.*®

Otorrinolaringdélogo o audidlogo: los otorrinolaringélogos se ocupan del diagnostico, la evaluacion
y el tratamiento de las enfermedades de la cabeza y el cuello y, principalmente, de los oidos, la nariz
y la garganta.®® Los audidlogos son expertos que pueden ayudar a prevenir, diagnosticar y tratar los
trastornos de la audicién y el equilibrio en personas de todas las edades.”

»

Paralisis peronea: paralisis del nervio ciatico popliteo externo.?

Pediatra: médico que tiene una formacién especial en atencién médica a ninos.*?

Péptido natriurético de tipo C (PNC): el PNC es producido por el endotelio (el revestimiento de los vasos
sanguineos) y el corazdén y parece desempenar un papel destacado en las funciones vascular y cardiaca,

tanto desde el punto de vista fisioldgico como patoldgico.>?

Pie zambo: también conocido como pie equinovaro, es una deformidad del pie y del tobillo con la que puede
nacer un nino y que hace que el pie apunte hacia abajo a la altura del tobillo.>*

Polisomnografia: técnica para realizar un registro continuo de diversas variables fisioldgicas
(como la respiracidn, la frecuencia cardiaca y la actividad muscular) durante el sueno.®

Psicélogo: persona especializada en el estudio de la mente y de la conducta o en el tratamiento
de los trastornos mentales, emocionales y de la conducta.>”
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Receptor: grupo quimico o molécula (como una proteina) presente en la superficie celular o en el interior
de la célula que tiene afinidad por un grupo quimico, una molécula o un virus especificos.?

Receptores NPRB (receptor del péptido natriurético de tipo B): parte de una familia de péptidos que desempenan
un papel esencial en la regulacidén de |la presidn arterial, el volumen intravascular y la homeostasis electrolitica.®

Reticulo endoplasmico: sistema de membranas citoplasmaticas vesiculares y laminares interconectadas
gue interviene especialmente en el transporte de materiales dentro de la célula.’

Reumatdlogo: médico que investiga, diagnostica, trata y rehabilita a pacientes con trastornos del aparato
musculoesquelético, como el aparato locomotor, los huesos y los tejidos conjuntivos blandos.”’

Rizomelia: desproporcién de la longitud del segmento proximal de una extremidad, generalmente acortamiento
o deformidad, que afecta al hombro y al brazo o a la cadera y al muslo.>®

S

Sindrome compartimental: trastorno doloroso y potencialmente grave causado por hemorragia
o hinchazdén dentro de un conjunto de musculos encerrados.®

U

Union cervicomedular: region en la que el craneo se articula con la columna vertebral.’

T

Tejido: conjunto de células, generalmente de un tipo concreto, junto con su sustancia intercelular gue forman
uno de los materiales estructurales de una planta o de un animal.”®

Tejido conjuntivo: grupo de tejidos del cuerpo que mantienen la forma del cuerpo y sus érganos y que
proporcionan cohesidon y soporte interno.®°

Terapeuta ocupacional (ergoterapeuta): los terapeutas ocupacionales trabajan con adultos y ninos de todas
las edades que tienen muy diversos trastornos, con el fin de proporcionar apoyo practico para ayudar

a personas de todas las edades a superar los efectos de la discapacidad causada por una enfermedad,

por el envejecimiento o por un accidente, con objeto de que puedan realizar tareas u ocupaciones cotidianas.®

Tomografia computarizada: técnica de diagndstico por la imagen que produce imagenes de alta resolucion
del cuerpo.’

Tomografo (escaner): aparato de gran tamano que consta de un equipo radiografico e informatico integrado
gue genera imagenes de tomografia computarizada y que se utiliza principalmente en el diagndstico médico.®?

Traquea: via aérea comprendida desde la laringe hasta los bronquios (vias aéreas grandes que conducen
a los pulmones).®?

Traqueostomia: construccidn quirdrgica de una abertura respiratoria en la traquea a través del cuello para
permitir el paso del aire.’
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Trastorno genético: enfermedad causada total o parcialmente por un cambio en la secuencia
de ADN con respecto a la secuencia normal.®*

\"

Variante patogénica: alteracion genética que aumenta la susceptibilidad
o predisposicidon de una persona a tener cierta enfermedad o trastorno.®®

Vegetaciones: pequefas protuberancias de tejido en la parte posterior de la nariz,
por encima del paladar. Las vegetaciones forman parte del sistema inmunitario,

gue ayuda a combatir las infecciones y protege al cuerpo de bacterias y virus.®®

Vértebra: cada uno de los 33 huesos individuales interconectados que forman
la columna vertebral.®’

MANTENGASE INFORMADO

Si desea mas informacion sobre la vida con acondroplasia, visite:
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