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Resumen.

Introduccion: El embarazo en mujeres que padecen acondroplasia requiere atencién pormenorizada tanto en la
madre como en el feto, debido a sus trastornos tanto funcionales como orgénicos que presentan las pacientes.
Objetivo: Describir un caso clinico de Acondroplasia en gestante.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo, presentacién de caso clinico.

Resultados: Se describe el caso de una mujer acondroplasica que ingresé al Servicio de Obstetricia del
Hospital Regional Docente Ambato con un embarazo de 20 semanas de gestacion, de concepcion espontanea.
Se realiz6 el seguimiento de la paciente hasta término, solucionando las complicaciones que se presentaron a
lo largo de su embarazo secundarias a su condicion, hasta llegar a la planificacion del parto por cesarea.
Conclusiones: La principal limitacion de la ecografia para el diagnéstico prenatal de la acondroplasia es que
el acortamiento de los huesos largos puede no ser aparente antes del tercer trimestre del embarazo. La
identificacion de otras anomalias como la mano en tridente o la nariz en silla de montar depende de la
experiencia del examinador y del nivel de sospecha clinica. El diagnéstico de acondroplasia fetal prenatal es
certero cuando uno o ambos padres padecen de acondroplasia. La conducta anestésica quirirgica debe ser
individualizada. El abordaje de la via respiratoria duplica el riesgo preexistente de la paciente obstétrica.
Palabras clave: Acondroplasia, Enfermedades urogenitales y complicaciones del embarazo, Contencion de
Riesgos Biologicos

Abstract.

Introduction: Pregnancy in women with achondroplasia requires detailed attention in both the mother and the
fetus, due to both functional and organic disorders that patients present.

Objectives: To describe a clinical case of achondroplasia in pregnant.

Material and methods: retrospective descriptive study, clinical case presentation.

Results: Describes the case of a Acondroplasic woman who entered the obstetrics service of the Regional
teaching Hospital Ambato with a pregnancy of 20 weeks of gestation, spontaneous conception. The patient
was followed up to term, solving the complications that arose during her pregnancy secondary to her
condition, until she reached the planning of childbirth by Caesarea.

Conclusions: The main limitation of ultrasound for prenatal diagnosis of achondroplasia is that shortening of
long bones may not be apparent before the third trimester of pregnancy. The identification of other anomalies
like the hand in Trident or the nose in saddle depends on the experience of the examiner and the level of
clinical suspicion. The diagnosis of prenatal fetal achondroplasia is accurate when one or both parents suffer
from achondroplasia. Surgical anesthetic behavior should be individualized. The airway approach duplicates
the pre-existing risk of the obstetric patient.
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Introduccion.

La Acondroplasia es la enfermedad congénita
expresada por la mutacion G380R en el factor de
crecimiento de los fibroblastos. Es mas comin de
las displasias esqueléticas en que afecta a los
huesos tubulares, el craneo y columna. Se
caracteriza porque los pacientes presentan una
Talla corta y extremidades pequefias. Su
incidencia es de 1 x 10.000 a 40.000 nacidos
vivos, en todas las razas y sexos®*.

Su mecanismo de herencia es autosomica
dominante. En el 80% de los casos ocurre una
mutacién espontanea, cuyo factor etioldgico esta
relacionado a la edad avanzada de los padres y se
expresa en el alelo paterno.

Si uno de los padres tiene Acondroplasia la
probabilidad de tener un hijo con el trastorno es
del 50%, y si los dos padres padecen la
enfermedad el hijo tiene una probabilidad del
75%*8,

La estatura maxima en el adulto vardn es de 120 a
145 cmy en la mujer de 115 a 137cm.

En los primeros afios de vida el riesgo de muerte
aumenta por la probable compresién de la médula
espinal o la obstruccion de las vias respiratorias®
11

Su desarrollo neuroldgico y sexual es normal por
lo que pueden ser independientes y tener
validismo. En el caso de las mujeres afectadas, se
describe bajas tasas de fertilidad, mayor
incidencia de preeclampsia, amenaza de parto
pretérmino,  recién  nacidos bajo  peso,
polihidramnios y embarazos gemelares®®.

El desarrollo tecnoldgico permite identificar en la
15 semana de gestacion, una displasia esquelética,
por medio de ecografia en tercera dimensién. Se
pueden medir los huesos largos y el diagnéstico se
puede confirmar desde las 24 semanas. El
estandar de oro para diagnosticar esta enfermedad
es la deteccion de un polimorfismo en el ADN,
donde se precisan las mutaciones c.G1138A vy
¢.G1138C del FGFR3'2%,

Estas pacientes embarazadas son consideradas
como un alto riesgo obstétrico y anestésico, por lo
cual se considera una emergencia la atencion al
parto por cesérea, requiriendo la planificacion de
una ceséarea electiva a las 37 semanas para evitar
complicaciones atribuibles al trastorno®!%3,

Normalmente el embarazo presenta ciertas
restricciones clinicas durante la administracion de
la anestesia para la cesarea. En una paciente con
diagndstico de Acondroplasia la eleccion de la
técnica anestésica es compleja, donde se deben
considerar la  probabilidad de  hipoxia,
disminucion de la capacidad residual funcional,
hipotensién y riesgo de broncoaspiracion gastrica.
El riesgo es similar para la anestesia regional y/o
general y la conducta anestésica debe ser
individualizada®™2.

Objetivo

Describir un caso clinico de Acondroplasia en
gestante.

Material y métodos

Estudio descriptivo retrospectivo, presentacion de
caso clinico.

Resultados

Paciente femenina de 29 afios, primigesta, referida
desde el Hospital de Bafios por presentar
embarazo de 21.1. semanas de gestacién, dolor a
tipo célico abdominal, de moderada intensidad,
que se irradia a region lumbar bilateral, se
acompafia de vomito de contenido alimentario.
Antecedentes Patolégicos Personales:
Acondroplasia, Hipotiroidismo,  Hipertension
Acrterial cronica y Obesidad.

Al examen fisico se describe el Peso 39kg, Talla
119 cm. TA 110/70 mmHg. Utero gestante.
Diastasis de musculos rectos anteriores del
abdomen. Dolor a la palpacion en flanco e
hipocondrio derecho. Signo de Murphy positivo,
Ruidos hidroaéreos presentes. Altura Uterina: 23
cm. Frecuencia cardiaca fetal: 146 x".

Los examenes de laboratorio mostraron como
resultados anemia moderada (Hb 9.6 ¢/l)
Ecografia abdominal: Colecistitis por Colelitiasis.
Ecografia fetal: feto Unico, peso 378 kg, placenta
normofuncionante acorde a la edad gestacional,
Edad Gestional 21 semanas, sin malformaciones
fetales.

Fue evaluada por la especialidad de Cirugia
General indicandose  antibioticoterapia y
posteriormente  se realizd  Colecistectomia
laparoscopica con evolucion satisfactoria.

Recibi6 el alta hospitalaria con tratamiento para la
anemia carencial e hipotiroidismo. Pendiente de
programas la casérea electiva.
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En el seguimiento del embarazo, se consideraron
los factores de riesgo maternos y fetales:
Maternos; Hipotiroidismo, Hipertesion arterial
cronica, Obesidad.
Fetales; Probabilidad de hipotitoidismo congénito
y de Acondroplasia

Figura 1. Gestante a término con diagnostico de
Acondroplasia e Hipotiroidismo.

Fuente: Archivos Hospital Regional Docente
Ambato.

La paciente ingresa nuevamente al Servicio de
Obstetricia del referido hospital a las 37.6
semanas de gestacién, por dolor abdominal a tipo
cdlico, actividad uterina de 3 contracciones en 10
minutos, con 40 segundos de duracién. Altura
uterina de 31 cm. Feto Unico, cefalico, izquierdo.
Tacto vaginal, cérvix anterior cerrado, pelvis
estrecha. Se decide realizar cesarea de
emergencia.

Figura 2. Gestante Acondroplésica previo a la
cesarea de emergencia
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Fuente: Archivos Hospital Regional Docente
Ambato.

La técnica anestésica utilizada en esta paciente fue
raquidea, evolucion6 sin  complicaciones,
obteniéndose un recién nacido masculino con un
peso de 2800 gramos, talla de 47 cm., perimetro
cefalico de 35.5 cm, sin alteraciones esqueléticas.
Después de 24 horas, la paciente presentd tos y
disnea por lo que fue valorada por la especialidad
de Medicina Interna, quien diagnosticé una
Neumonia Bacteriana Adquirida en la Comunidad
y prescribié antibioticoterapia, tuvo una evolucion
satisfactoria y se decidio a los 5 dias su egreso.
Figura 3. Alta hospitalaria de la madre y el recién
nacido
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Fuente: Archivos Hospital Regional Docente
Ambato.

Discusién

En las mujeres embarazadas con diagndstico de
Acondroplasia se afecta el estado general y
presentan una elevada probabilidad de abortos
espontaneos, partos prematuros entre las 32 - 33
semanas de gestacion y/o muerte neonatal. Por su
parte el antecedente de hipotiroidismo requiere
tratamiento durante el embarazo a fin de evitar
abortos o el hipotiroidismo congénito®1%13,

Las pacientes con este diagndstico
(Acondroplasia), pueden presentar a partir de las
30 semanas de gestacion distrés respiratorio
materno por el crecimiento del Utero, lo que
disminuye la capacidad residual funcional (CRF).
En la mayoria de estas pacientes se asocia la
cifoescoliosis, lo cual complica la dificultad
respiratoria, por lo que se aconseja realizar
Pruebas Funcionales Respiratorias tempranamente
en el embarazo, e indicar a la paciente ejercicios 1-
que mejoren la funcionalidad respiratoria, 1.
fundamentalmente en el tercer trimestre®4,

El parto se dificulta por su alteracion en la
morfologia y biometria pélvica, cuando el 2.
didmetro biparietal supera el conjugado obstétrico
por la hiperlordosis lumbosacra, incrementando el
riesgo de hemorragia intracraneal en el recién 3.
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nacido. Se sugiere planificar una cesarea electiva a
las 37 semanas antes de que se inicie la labor de
parto®16,

El manejo anestésico debe ser individualizado
para cada paciente en la consulta preanestésica,
por su obesidad, su alteracion morfoldgica de las
vias aéreas superiores y la capacidad ventilatoria.
La anestesia general comprende riesgos
especificos durante la laringoscopia y la
intubacién endotraqueal se hace dificil debido a
la deformidad craneofacial y limitacion para la
extension cervical,  macroglosia y estrechez
faringea, todo lo cual constribuye a la obstruccion
de la via aérea?31218-20,

En el caso de la anestesia epidural o intratecal, se
hace impredecible el nivel del blogueo por la
estrechez del canal medular.

La anestesia subaracnoidea constituye una técnica
dificil por la hiperlordosis lumbar, cifoescoliosis y
estenosis generalizada del canal raquideo.

Todo lo anterior permite sugerir la combinacion
de las técnicas espinal - epidural para obtener
mejores resultados?*’.

Conclusiones

La principal limitacién de la ecografia para el
diagnostico prenatal de la acondroplasia es que el
acortamiento de los huesos largos puede no ser
aparente antes del tercer trimestre del embarazo.
La identificacion de otras anomalias como la
mano en tridente o la nariz en silla de montar,
depende de la experiencia del examinador y del
nivel de sospecha clinica.

El diagnéstico de acondroplasia fetal prenatal es
certero cuando uno o ambos padres padecen de
acondroplasia.

La conducta anestésica quirdrgica debe ser
individualizada.

El abordaje de la via respiratoria duplica el riesgo
preexistente en la paciente obstétrica.

Las mujeres con diagnéstico de Acondroplasia
tienen una esperanza de vida normal aunque
requieren cuidados especiales.
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