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Acondroplasia. Descripcion radiologica
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Objetivos de aprendizaje: Revisar los hallazgos radiolégicos de esta entidad genética

Revision del tema La Acondroplasia es una displasia 6sea primaria a causa de una alteracion genética en
la osificacion endocondral y caracterizada por rizomelia, lordosis lumbar exagerada,

braquidactilia y macrocefalia con abombamiento frontal e hipoplasia del tercio
mediofacial.

Es la forma mas frecuente de enanismo de extremidades cortas.

Se hereda como forma autosomica dominante con penetrancia esencialmente

completa y esta causada por una mutacion en el gen del receptor 3 del factor de
crecimiento de fibroblastos (FGFR3).

Su diagnostico comienza intrattero y se confirma con examenes radioldgicos y
genéticos.
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. A% Alas iliacas cuadradas
Revision del tema

Acortamiento rizomélico
de extremidades

e Acortamiento rizomélico de las extremidades
Su comorbilidad durante los primeros afios de vida esta

relacionada con el estrechamiento de la base de craneo y |
secundariamente a la compresion de la médula espinal.

Ensanchamiento metafisario

Fémur distal signo de la
V invertida o Signo chevron

Peroné a la altura de la

meseta tibial
Base de craneo estrecha

Aumento en el tamafo relativo

de la boveda craneal en relacion
a la base del craneo.
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RM para evaluar la union cervicomedular y el tamaiio del foramen magno contemplando

Hallazgos por Imagenes : ] : .
2l : un estudio completo de columna cervical y cerebro para descartar hidrocefalia

Sag T2 cerebro y columna cervical Sag T2 cerebro y columna cervical

Estenosis de la union
craneocervical

con cambios de
intensidad de senal de
la médula

Estenosis de la union
craneocervical

sin cambios de
intensidad de senal de
la médula

La base de craneo crece por osificacion

endocrondral, la cual esta alterada en esta

patologia, mientras que la béveda craneal Compresion del tronco encefalico y la médula
crece por osificacion membranosa, generando I:> espinal como consecuencia de la estenosis d

asi una discrepancia en el tamafio de estas foramen magno Q CA D I 2 O 2 3

estructuras
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Hallazgos por imagenes

Foramen Magno Score

Resonancia magnética T2 sagital y axial
Ay B. Unién Craneo cervical (UCC) normal.

Cy D. Estenosis UCC con preservacion del LCR, sin
cambios medulares.

E y F. Estenosis UCC con pérdida de sefial del LCR
perimedular.

G y H. Pérdida de sefial del LCR con compresion
medular.
|y J. Pérdida de seinal del LCR con cambios medulares.
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Columna
alteracion en la curvatura
En pacientes pequefios: cifosis
dorsolumbar, mas evidente en la posicion
de sentado (A) y a medida que el nifio
crece se acentua la lordosis lumbar. (B)
Estrechamiento de la distancia
interpedicular también muestra una
disminucidn progresiva con la
; - consecuente disminucion del espacio
e S dural, lo que motiva la correccion
quirurgica (C)
Los cuerpos vertebrales presentan cierto
acufiamiento anterior y disminucion de la
altura. (punta flecha)

Hallazgos por Imagenes

\o

s Y

Rx columna F en paciente de 9a. Correccidn
quirargica. Laminectomia T2 a T10. Barras
con conectores laterales

Paciente de 9a. Rx columna perfil en Paciente 6a. Rx columna dorsolumbar perfil.

sedestacion. Cifosis dorsolumbar (flechas). Acentuacion de la lordosis lumbar (flechas). /
Acuflamiento anterior de los cuerpos Disminucién de la altura de los cuerpos Q ‘ A D I 2 O 2 8
vertebrales(cabeza de flecha). vertebrales.
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Hallazgos por Imagenes

7 N7
oA

Los pacientes con
acondroplasia y con
gonalgia deben ser
evaluados debido a sus
hallazgos frecuentes de
inestabilidad
femoropatelar, genu
varo, y claudicacién
neurogénica, pero
también debido a su
asociacion con menisco
discoide

)
A. Sag DP

Rodilla derecha.

Menisco discoide
con intensidad de
sefial conservada,

B. Sag DP

Rodilla izquierda.
Menisco discoide
| con intensidad de
sefal alterada
debido a desgarro
longitudinal y
desplazamiento
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Hallazgos por imagenes

Rx mano F. Disminucion en la
altura de los metacarpianos.La mano
en tridente hace referencia a la
separacion entre el 3er y 4to dedo

Rx. Cadera F. Alas iliacas .
cuadradas (punta de Rx. MMSS F. Acortamiento
rizomélico de humero, cubito y

flecha). Escotaduras ciaticas i 2 e tafisars
. rio. \
radio. Ensanchamiento metafisario < QCADI 2028

estrechas (Flecha).
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Conclusioén

El diagnostico posnatal de la acondroplasia es bastante sencillo a través de la combinacion de factores
clinicos y radiologicos, no obstante es necesario tener en cuenta algunas caracteristicas radiologicas,

como las presentadas, con el objetivo de realizar un correcto control evolutivo para detectar factores de
riesgo, particularmente a nivel de la unién craneocervical.
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