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CAsSO cLINICO

Acondroplasia —estenosis del canal medular— una complicacién
neuroloégica
Achondroplasia —spinal canal stenosis—a neurological complication

Luis Carlos Hernandez-Motifo," Yarisa Sujey Brizuela,! Verénica Vizcarra,! Rubén Cruz Revilla,’
Lourdes Jamaica Balderas,? José Karam Bechara?

RESUMEN

Introduccidn. La acondroplasia es un trastorno genético del crecimiento éseo de herencia autosémica dominante. Su incidencia es de
1:26,000 nacimientos por afio. Este trastorno es causado por una mutacioén en el gen que codifica al receptor tipo 3 del factor de creci-
miento del fibroblasto (FGFR3) en el cromosoma 4, el cual se expresa en los condrocitos de la placa de crecimiento de los huesos; de
esta manera afecta la osificacién endocondral. Se manifiesta clinicamente por talla baja con desproporcién anatémica, macrocefalia,
acortamiento de extremidades y deformidades esqueléticas. Las complicaciones neuroldgicas de la acondroplasia son la causa mas
frecuente de morbilidad y mortalidad.

Caso clinico. Se trata de un paciente femenino de 5 afios de edad con acondroplasia que ingresé con diagndstico de enfermedad tipo
influenza. A la exploracion fisica presentaba clonus, hiperreflexia, limitacion funcional de extremidades y retraso del desarrollo psicomotor.
Durante su estancia intrahospitalaria presentoé paro respiratorio que amerité fase lll de ventilacion; por la debilidad de los musculos toracicos
no fue posible la extubacion. Se realizé una tomografia de craneo y una imagen de resonancia magnética craneo-cervical, encontrando
la compresion del canal cérvico-medular.

Conclusiones. La identificacion temprana de la compresion medular y su descompresion inmediata pueden ayudar a prevenir complica-
ciones serias, como la insuficiencia respiratoria y la muerte subita.
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ABSTRACT

Background. Achondroplasia (AC) is an autosomal dominant genetic disorder of bone growth with an annual incidence of 1:26,000 births.
It is caused by a mutation in the gene encoding the receptor type 3 growth of fibroblast factor (FGFR3) on chromosome 4, which is pre-
sent in chondrocytes of the growth plate of bones, thus affecting endochondral ossification. It is manifested clinically by short stature with
anatomic disproportion, macrocephaly, shortened limbs and skeletal deformities. Neurological complications of AC are the most common
cause of morbidity and mortality.

Case report. We report the case of a 5-year-old female patient with achondroplasia who was admitted with a diagnosis of influenza-like
illness. Physical examination revealed clonus, hyperreflexia, limb functional limitation, and delayed psychomotor development. During
her hospital stay the patient experienced respiratory arrest, necessitating the use of phase Il mechanical ventilation, making extubation
impossible due to weakness of chest muscles. Cranial computed tomography (CT) and cervical magnetic resonance imaging (MRI) were
performed, demonstrating compression of the cervicospinal canal.

Conclusions. Early identification of spinal cord compression and its immediate decompression can help to prevent serious complications,
including respiratory failure and sudden death.

Keywords: achondroplasia, cervicomedullary compression, spinal cord decompression.
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crecimiento del fibroblasto (FGFR3), que se encuentra en
el cromosoma 4. Anualmente afecta a uno de cada 26,000
nacimientos.! Se caracteriza fenotipicamente por baja es-
tatura, macrocefalia, acortamiento de las extremidades y
un racimo de deformidades esqueléticas.?* En 80% de los
pacientes resulta de una manifestacion de novo.*

El riesgo de muerte subita en recién nacidos hetero-
cigotos con AC se documento6 por primera vez hace una
década. Se demostro, ademas, que el riesgo de muerte en
los nifios con AC puede acercarse a 7.5% en gran parte
debido a la compresion de la médula cervical.>¢

Las complicaciones mas frecuentes de la acondroplasia
son las siguientes:

Compresion cérvico-medular
Puede manifestarse de dos formas:

*  Compresion cérvico-medular brusca. Se puede
producir por un traumatismo o una maniobra de in-
tubacion endotraqueal. Se distinguen dos fases: una
inmediata o de shock, caracterizada por una para-
lisis flacida con abolicién absoluta de los reflejos,
hipotonia muscular, anestesia total hasta el nivel
de la lesion, trastornos esfinterianos y fenomenos
troficos de aparicion precoz y una fase tardia con
reaparicion de los reflejos profundos abolidos (hi-
perreflexia, Babinski, clonus) y la persistencia de
paralisis, anestesia y trastornos troficos. Los tras-
tornos esfinterianos se traducen, en una fase tardia,
como incontinencia.

*  Compresion cérvico-medular tardia. Se manifies-
ta por dolores de distribucion radicular segun el
segmento afectado; posteriormente, aparecen los
trastornos mas caracteristicos: arreflexia, atrofia y
flacidez en los segmentos afectados y espasticidad
por debajo, retencion de orina e incontinencia. El li-
quido cefalorraquideo puede demostrar disociacion
albumino-citologica.

El nivel de la lesion medular es un importante predictor
de la funcion respiratoria y de las posibles complicaciones
que pudieran presentarse. Los pacientes que presentan
dano a nivel de la sexta vértebra cervical o inferior a ésta,
en general, no presentan mayores problemas respiratorios
pues preservan una buena funcion muscular y del diafrag-

ma. En cambio, aquéllos con lesion a nivel de la quinta
vértebra cervical presentan problemas en el manejo de las
secreciones y los que presentan lesion en la cuarta vértebra
cervical s6lo en algunos casos logran mantener la venti-
lacion espontanea. Los pacientes con lesiones medulares
altas de las vértebras C1 a C3 son siempre dependientes,
tanto en su mecanica ventilatoria como en el manejo de
sus secreciones.? En un estudio llevado a cabo en Johns
Hopkins University (Baltimore, Maryland) se encontro
que, de 43 pacientes sometidos a descompresion quirtr-
gica, la media de edad en el momento de la operacion fue
de 70 meses (rango 2-199 meses), y la duraciéon media de
los sintomas era de mas de 7 meses (rango 1-12 meses).
Habia pacientes clinicamente asintomaticos; sin embargo,
en la resonancia magnética (IRM) se observaron pruebas
de compresion cérvico-medular severa.’

Disfuncion respiratoria

Las complicaciones respiratorias se presentan en 10 a
85% de las personas con acondroplasia. Las manifesta-
ciones incluyen apnea, taquipnea, ronquido excesivo, cor
pulmonale, entre otras.” Estos sintomas pueden resultar
de problemas por la obstruccion de vias respiratorias, la
compresion neurologica o una combinacion de factores.
Ademas, la compresion de las neuronas motoras inferiores
que inervan el diafragma y otros musculos respiratorios
puede causar esfuerzos respiratorios débiles e ineficaces.®
La compresion de los centros respiratorios del tronco ce-
rebral puede interferir con el impulso respiratorio central
y causar apnea central del suefio, lo que se diagnostica
mediante polisomnografia; existe mejoria una vez reali-
zada la descompresion quirtrgica.’

Manifestaciones neurolégicas
Las manifestaciones neuroldgicas se identifican en 50%
de los pacientes con AC. Los sintomas pueden ser sutiles
y no especificos, incluso en los casos de compresion se-
vera. Los bebés pueden sufrir hipotonia, problemas para
la alimentacion y en el control del sostén cefalico.
Debido a la hipotonia y al retraso motor, es importante
determinar cuando estos signos pueden indicar compresion
cérvico-medular. Se ha encontrado que la hiperreflexia y
el clonus, cuando estan presentes, se correlacionan direc-
tamente con la compresion cérvico-medular significativa
y la necesidad de descompresion del agujero magnum.°
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Problemas ortopédicos

En un estudio realizado en Argentina sobre pacientes con
AC, lapresencia de cifosis rigida fue de 58%; sin embargo,
ninglin paciente amerit6 cirugia.*

Obesidad

La presencia de obesidad en pacientes con acondroplasia
es de 16%; esta condicion aumenta la morbilidad en los
pacientes con estenosis lumbar debido al aumento de com-

plicaciones cardiovasculares y en las lesiones articulares
(rodillas).*!!

Tratamiento de la compresién medular

Existen variables que nos ayudan a predecir la compresion
medular, como apnea central, hiperreflexia y clonus.’ La
descompresion cérvico-medular es una medida heroica
para salvar la vida del paciente, ya que puede abolir la
apnea central secundaria evitando la compresion sig-
nificativa del agujero magno; en caso de no realizarse,
puede presentarse la muerte subita. Si la compresion se
demuestra claramente, aunada a la presencia de otros ha-
llazgos anormales, se recomienda la cirugia para mejorar
el estado neurologico del paciente y que éste pueda tener
una mejor calidad de vida. La identificacion temprana
de la compresion medular y su descompresion inmediata
pueden ayudar a prevenir complicaciones serias, como la
insuficiencia respiratoria y la muerte subita.” El deceso
de estos pacientes es ocasionado por la apnea central
secundaria causada por las fibras inferiores del centro res-
piratorio localizado en la parte inferior del bulbo raquideo
o por el dafio isquémico secundario a la compresion de la
vascularizacion de la médula.’ En ocasiones, los pacien-
tes sometidos a cirugia vuelven a presentar compresion
medular debido al crecimiento de tejido 6seo y blando, lo
que amerita una nueva intervencion quirargica.'

Pronéstico

Algunos pacientes presentan mejoria espontanea de la
funcion motora y del desarrollo neuroldgico durante los
2-3 afios posteriores a la descompresion quirtrgica.'? Sin
embargo, el estrechamiento permanente de la médula
puede persistir después de la descompresion quirargi-
ca.®B Otros pacientes presentan compresion severa de la
articulacion cérvico-medular sin signos ni sintomas.*’ Es
importante realizar un adecuado seguimiento multidisci-
plinario, tanto médico como psicologico, ya que, aparte

de las complicaciones de la enfermedad, estos pacientes
presentan una baja autoestima y menor calidad de vida.!*!

CASO CLIiNICO

Se trata de un paciente femenino de 5 afios de edad con
diagnostico de acondroplasia, desnutricion cronica, vesi-
costomia por vejiga neurogénica ¢ hipertension arterial
pulmonar (HAP). Ingreso a este centro hospitalario con el
diagnoéstico de enfermedad tipo influenza (ETI). Durante
su ingreso presento clonus, hiperreflexia y dificultad para
poder sentarse por si misma. Al quinto dia de tratamiento
presentd apnea y paro respiratorio, por lo que ameritd
intubacion orotraqueal; se intent6 extubarla en varias oca-
siones sin resultados satisfactorios debido a la ausencia de
un esfuerzo respiratorio adecuado, por lo que se le realizo
la traqueostomia. Por la presencia de clonus, hiperreflexia
y disminucién del tono y fuerza de sus extremidades, se
le realizaron tomografia de craneo (TC) e imagen de re-
sonancia magnética (IRM) cérvico-medular; se encontrd
la compresion del canal cérvico-medular (Figura 1), por
lo que se sometié a la descompresion quirurgica de la

Figura 1. Imagen de resonancia magnética craneo-cervical en
corte sagital donde se observa la compresién medular a nivel del
agujero magnum (flecha).
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misma. Mejoraron, levemente, el movimiento y la sen-
sibilidad de las extremidades; sin embargo, debido a la
intubacion prolongada y a la compresion medular crénica,
no presentd automatismo respiratorio adecuado y amerit6
soporte ventilatorio.

DISCUSION

La paciente presenté complicaciones neurolégicas como
la abolicion absoluta de los reflejos, hipotonia muscular,
pérdida de la sensibilidad a nivel de la lesion, relajacion
de esfinteres y fase tardia con reaparicion de los reflejos
profundos abolidos y aparicion de hiperreflexia. El signo
de Babinski positivo, acompafiado de clonus, persistiendo
la paralisis y los trastornos troficos de apariciéon precoz.
Debido a la gran disfuncion respiratoria por la afectacion
de las vértebras C1-C3 ameritd soporte ventilatorio. Las
complicaciones respiratorias por el mal manejo de secre-
ciones contribuyeron a la compresion de las motoneuronas
inferiores que inervan el diafragma, acompafadas de
la falta de respuesta de los musculos respiratorios, los
cuales se volvieron débiles e ineficaces.!® La decision
de la intervencidn quirurgica se tomo inmediatamente al
presentarse estas complicaciones. Los estudios de imagen
(TC e IRM craneo-cervical) contribuyeron para llevar a
cabo la intervencion. De no haber realizado este procedi-
miento quirargico, la apnea central presente pudo haber
ocasionado la muerte subita de la paciente. Se le realiz6
la cirugia de descompresion quirurgica pero, debido al
tiempo prolongado de la compresion medular, su mejoria
clinica no fue total, por lo que se tuvo que recurrir al
soporte con ventilacion mecanica asistida. El prondstico
fue reservado debido al riesgo de una nueva compresion
medular posterior, lo que dificultaria la vida del paciente
y la recuperacion total de su funciéon muscular.
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