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Resum

L’associacio de [’acondroplasia i la sindrome de Down és molt rara i només s’ha informat
de cinc casos en la bibliografia. Aquestes dues alteracions genétiques tenen caracteristi-
ques coincidents, com ara U'estatura baixa, el retard del desenvolupament o la hipoto-
nia, que compliquen el tractament i el seguiment.

Presentem el cas d’una nena que és Unic perque és filla d’una mare amb acondroplasia i
d’un pare sa. L’acondroplasia era d’heréncia dominant de la mare, pero en néixer també
va presentar trets de sindrome de Down, confirmats més endavant per cariotip. N’exami-
nem U'evoluci6 pel que fa a la salut fisica, als problemes cognitius i al comportament
adaptatiu durant els 8 anys de vida.

Pel que sabem, aquest és el primer cas reportat sobre la combinacio dels dos trastorns
en qué l'acondroplasia és hereditaria i no una mutacié “de novo”. Abordem els proble-
mes derivats de la carrega addicional que suposa tenir dos trastorns i com es poden mi-
llorar amb ’objectiu d’ajudar en el futur a les persones que hagin de fer front a aquests
casos.
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Achondroplasia and Down’s syndrome - case report of a rare association

Abstract

The association of achondroplasia and Down syndrome is very rare and only five cases
have been reported in the literature so far. These two genetic alterations have overlap-
ping features such as short stature, developmental delay or hypotonia that complicate
management and follow up.

We report the case of a girl that is unique since she was born from a mother with achon-
droplasia and a healthy father. Achondroplasia was dominantly inherited from the mother
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but at birth she had features of Down syndrome as well, confirmed later by kariotype. We
review her evolution regarding physical health, cognitive problems and adaptive behavi-
or during her eight years of life.

To our knowledge this is the first report of the combination of both disorders in which the
achondroplasia was inherited and not a “de novo” mutation. We address the problems
resulting from the additional burden of having two disorders, and how they can be impro-
ved, aiming to help others in the future to deal with these cases.

© 2011 Fundacié Catalana Sindrome de Down. Published by Elsevier Espafa, S.L. All rights

reserved.

Introduccio

L’associacio entre ’acondroplasia i la sindrome de Down es
va informar per primer cop el 1970 i des d’aleshores només
se n’han reportat quatre casos més?>, encara que en tots
’acondroplasia es va produir com a mutacié “de novo”.
L’acondroplasia és la forma més freqiient de nanisme huma
i en més del 85% dels casos es produeix com a mutacio “de
novo” dominant®’. La sindrome de Down és ’alteracio cro-
mosomica més freqiient en humans?®. Aquest tipus d’altera-
cions tenen uns trets fenotipics distintius que les caracte-
ritzen i la seva concurréncia permet observar les
conseqiiencies de la superposicio de caracteristiques refe-
rents al fenotip fisic i de desenvolupament.

Presentacio de la pacient

Es tracta d’una nena de raca blanca, filla d’una mare de 32
anys amb acondroplasia i d’un pare sa de 52 anys. Va ser
fruit d’un embaras amb part a terme i per cesaria electiva.
Les dimensions en néixer van ser 2.760 g de pes (percentil
de 5-10), 44 cm de talla (percentil < 3), circumferéncia del
cap de 33 cm (percentil 10). Les puntuacions d’Apgar van
ser de 51 7 al minut 11 als 5 minuts, respectivament. Com
que U'acondroplasia era d’heréncia dominant, hi havia un
risc elevat de patir nanisme, pero aixi i tot la mare va deci-
dir no fer-se un diagnostic prenatal. En néixer va presentar
evidéncies d’acondroplasia, pero també trets indicatius de
sindrome de Down, com ara hipotonia, fenedures palpebrals
obligiies cap amunt, epicants, taques de Brushfield a liris,
occipit pla, coll curt, mans curtes amb plec palmar trans-
vers i també un buf cardiac.

Ambdos trastorns es van confirmar mitjancant estudis ge-
netics, incloent-hi un cariotip que va confirmar 47, XX,
+21.

En ’ecocardiograma es va observar un petit defecte sep-
tal interauricular que es va tancar de forma espontania.

En ’examen ocular no es va observar cataracta, pero si
estrabisme.

Durant la infancia, a més dels problemes freqients de les
vies respiratories altes, va tenir infeccions freqlients a les
vies respiratories baixes associades amb sibilacions i hipo-
xémia, cosa que va fer necessari ingressar-la diverses vega-
des a ’hospital.

Als 4 anys s’hi va trobar una deficiéncia auditiva a causa
de Uotitis mitjana amb vessament i es va sotmetre a una
amigdalectomia amb insercio de tubs de ventilacid. Després

de la intervencio, van millorar els problemes respiratoris,
amb la qual cosa es va reduir el nombre d’ingressos. Tanma-
teix, darrerament mostra de nou signes d’apnea del son i és
possible que torni a necessitar cirurgia.

Tal com s’esperava, té una estatura baixa, per sota de la
mitjana de les taules de creixement de la sindrome de Down
i Uacondroplasia, i obesitat. Presenta uns nivells normals
d’hormona del creixement, per la qual cosa no es va consi-
derar com a bona opcio el tractament amb hormona del
creixement. Té una funcié tiroide normal. No presenta ines-
tabilitat atlantoaxial, ni cap altra malformacio vertebral.

El seu desenvolupament va ser més lent del que s’espera
per a un infant amb sindrome de Down a causa de la hipo-
tonia greu i també a causa dels ingressos freqiients, que van
impedir dur a terme una intervencio regular.

Va comencar a asseure’s als 2 anys, a caminar als 3, a dir
les primeres paraules als 2 anys i a construir frases curtes
als 3. Els primers 3 anys de vida els va passar a casa amb un
programa d’intervenci6 primerenca, pero va ser molt dificil
implementar-lo per motius relacionats amb la seva salut fi-
sica.

Quan va comencar a anar a la guarderia, fet que afortu-
nadament va coincidir amb la millora de la seva salut gene-
ral, es va poder dur a terme una intervencié primerenca
regular i una terapia de parla i llenguatge, amb la qual cosa
no només va mostrar progressos, siné també guanys reals en
les seves deficiéncies. Ara té 8 anys (fig. 1) i un deteriora-
ment cognitiu moderat, tot i que va a una escola ordinaria
amb suport d’educaci6 especial, terapia ocupacional i tera-
pia de parla i llenguatge. Té un comportament adaptatiu i
social molt bo, esta ben integrada, li agrada l’escola i sem-
bla que és una nena felic.

Discussio

La sindrome de Down amb acondroplasia és una associacié
extremadament rara i només se n’han reportat alguns ca-
sos'?. Tanmateix, aquest cas és el primer que tracta d’una
nena amb ambdos trastorns i filla d’una mare amb acondro-
plasia.

L’acondroplasia afecta més de 250.000 persones en tot el
mone. Es autosomica dominant amb una penetrancia gaire-
bé completa’. El 50% de la descendéncia n’esta afectada i
per aixo es va oferir un diagnostic prenatal a la mare de la
nena. Des de la seva percepcio i experiéncia del trastorn,
s’hi va negar, ja que ella havia tingut una vida satisfactoria
i ben adaptada i era felic malgrat la malaltia. Estava emba-
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Pacient amb acondroplasia i sindrome de Down.

Figura 1

rassada d’una nena amb acondroplasia i [’associacié amb la
sindrome de Down era un esdeveniment inesperat.

La sindrome de Down afecta gairebé 1 de cada 800 naixe-
ments vius i és el trastorn cromosomic més freqiient i més
ben conegut en humans®. El cromosoma 21 extra afecta gai-
rebé tots els organs i sistemes i causa un ampli ventall de
conseqiiéncies®.

Hi ha diversos problemes que apareixen en totes dues
malalties, com ara problemes a la columna cervical, que
afortunadament la nostra pacient no va presentar, i d’altres
que si que va tenir, com ara otitis mitjana amb vessament,
problemes recurrents a les vies respiratories altes i baixes,
roncs i apnea del son, hipoplasia de mitja cara causant de
problemes d’ortodoncia, retard de la parla i problemes
d’articulacio, hipotonia, retards en el desenvolupament
motor i un augment del risc d’obesitat.

La desproporcio6 entre les grandaries del tronc i les extre-
mitats també va fer més dificil assolir les fites motores, i els
problemes respiratoris i auditius també van contribuir a la
deterioracio del llenguatge.

A causa d’aquests problemes concurrents, el seu desen-
volupament va ser més debilitat del que s’espera en in-
fants amb acondroplasia o0 amb sindrome de Down. Va ad-
quirir les habilitats motores i del llenguatge més tard i els
problemes de salut freqiients no li van permetre de man-
tenir un programa d’intervencio bo i regular en els seus
primers anys. Aixo només ho va poder fer més endavant i
pensem que aquest fet va tenir algunes conseqiiéncies per
a les seves capacitats. Tanmateix, hem treballat amb els
pares per minimitzar els problemes i per ajudar-la a sen-
tir-se adaptada a una escola ordinaria i a tenir una vida
felic.

Es fonamental que ens esforcem a estabilitzar aquests
pacients i a permetre’ls-hi de rebre la intervencié adient
tan aviat com sigui possible per poder reduir la carrega de
tenir dues malalties.
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