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Resumen

Objetivo docente: Indicar las anormalidades a nivel craneal, cerebral y unidn cervicomedular relacionadas
con la acondroplasia, puesto que las complicaciones neurol 6gicas son la causa més frecuente de morbilidad y
mortalidad de dichos pacientes.

Revision del tema: La acondroplasia es una enfermedad genética monogénica autosémica dominante que
forma parte de lafamilia de las condrodistrofias. En ella se ve afectado €l crecimiento 6seo encondral y por
tanto las epifisis de huesos tubulares, huesos de la base del craneo, y determinadas zonas vertebrales. Es un
enanismo rizomeélico con tronco de tamafio casi normal y alteraciones anivel de cabeza. Los nifios afectos
presentan un aumento de morbimortalidad durante los primeros afos de vida debido a complicaciones

neurol égicas. Dichas complicaciones se basan fundamental mente en un desarrollo disarménico de la base del
craneo que condiciona un craneo relativamente grande con una pequefia base y estenosis del foramen magno.
LaRM nos proporciona unainformacion detallada de | as alteraciones estructurales y sus posibles
consecuencias asociadas. Laidentificacion temprana de la compresion medular y su descompresion
inmediata puede ayudar a prevenir complicaciones serias, incluso la muerte.

Conclusiones: LaRM es Util para delimitar las muchas anormalidades a nivel craneal, cerebral y union
cervicomedular presentes en nifios con acondroplasia. Dado que las complicaciones neurol dgicas son la causa
mas frecuente de morbilidad y mortalidad en estos nifios el diagndstico precoz de estas anormalidades puede
ayudar a prevenir complicaciones serias, incluso la muerte.
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