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Acondroplasia a término evolucién de un caso.
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Caso clinico: Paciente en seguimiento en consulta de Alto Riesgo Obstétrico por malos antecedentes obstétricos, G3A1P1 (CIR + oligoamnios).
Antecedentes de interés: Obesidad, Diabetes gestacional, consanguinidad y familiares de segundo grado acondroplasicos.

Se le realizan ecografias tanto en la semana 12 (bajo riesgo de cromosomopatias mediante triple test), 20 como en la 24, normales. Destacando una
bajada del percentil de LF de 35 a 11 en esta ultima . Es en la eco de la semana 28 donde se objetiva una LF P5 (<3 Desviaciones estandar), y de las demas
extremidades inferior al p5. La paciente en ningln caso se plantea interrumpir. Se le realizara entonces a la semana 29+1 amniocentesis, sin incidencias. El
resultado de la amniocentesis: confirma en heterocigosis la variante patogénica c.1138G>A en el Gen FGFR3, responsable de la acondroplasia. Se le
realizaron ulteriores controles de monitorizacién, induciendo el parto mediante Prostaglandinas en la semana 40, finalizando en forma de Cesarea urgente
por RPBF, naciendo un varon de 3540

Discusion: la acondroplasia es uno de un grupo de trastornos que se denominan Conclusiones: la deteccion precoz de alteraciones en la
condrodistrofias u osteocondrodisplasias. Estos trastornos genéticos poco frecuentes longitud de los huesos largos, fundamentalmente fémury
causan problemas con el desarrollo de hueso, cartilago y tejido conectivo. humero, es crucial a la hora de orientar el diagndstico de
La acondroplasia es ocasionada por un cambio (mutacion) en el gen del receptor 3 del acondroplasia. El diagnéstico definitivo de ésta sera la
factor de crecimiento de fibroblastos (FGFR3). Esto evita el crecimiento de los huesos y prueba invasiva durante la gestacién. Las deteccidn de
afecta principalmente a los huesos largos en los brazos y piernas. Las personas con posibles comorbilidades asociadas a dicho sindrome, junto
acondroplasia tienen una estatura baja. La tasa de incidencia de dicha alteracién es de con los cuidados perinatales pertinentes, seran decisivos a
aproximadamente 1/20000. Se hereda de forma autosémica dominante, no obstante el la hora de minimizar las secuelas que puedan darse en
80% de los casos son el resultado de nuevas variantes patogénicas. dichos casos.
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