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Actualizacion en el abordaje dietético y nutricional

La acondroplasia (ACH) es el tipo de condrodisplasia mas
prevalente. Estd originada por una mutacién autosémica
dominante en el gen que codifica por el receptor del factor
de crecimiento fibrobldstico 3 (FGFR3), siendo espontaneay,
por tanto, de nueva generacién, en el 80% de los casos. Es la
forma mds frecuente de enanismo y afecta a mds de 250.000
personas en todo el mundo®.

Estan descritas y documentadas una gran variedad de
complicaciones médicas y psicosociales que condicionan la
calidad de vida de estas personas desde su nacimiento y que
deben ser abordadas por equipos multidisciplinares. Entre
ellas, destacan la laxitud muscular que presentan los nifios
en etapas tempranas del desarrolloy la obesidad que parece
tratarse de una situacién clinica ligada a esta condicién,
con inicio en la primera infancia y, por tanto, con afos de
desarrollo? Publicado en 2017, Hoover-Fong? en su trabajo de
investigacién sobre el BMI adecuado a la edad en poblacion
infantil con ACH, incide sobre las severas consecuencias
que el exceso de peso tiene, sobre la comorbilidad de
los problemas psicosociales y los trastornos médicos
comunes que sufren los pacientes con ACH: complicaciones
ortopédicas y neuroldgicas en la columna lumbar (estenosis
del canal medular e hiperlordosis), en las extremidades
inferiores (Genu varum) y la apnea obstructiva del suefio,
principalmente. Hay que afiadir, ademds, la mayor tasa de
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mortalidad por enfermedad cardiovascular en poblacién
con ACH, en comparacion con poblacién adulta en general,
descubierta en los estudios de Hecht* y Wynn>.

Trotter et al® llevaron a cabo una revisiéon en 2005, sobre
poblacién con ACH de O a 21 afios, basada en las directri-
ces establecidas por el Comité de Genética de la Academia
Americana de Pediatria’, Health supervision for children with
achondroplasia, para el manejo clinico de la ACH en los prime-
ros 5 anos de vida. Es, precisamente, en este documento de
consenso internacional, donde se ofrece un protocolo de ac-
tuacién programado, para la gestién anticipada, supervision,
seguimiento e intervencién en ACH.

Sin embargo, la ACH presenta, ademads, una circunstancia
afiadida que dificulta enormemente Ia monitorizacién
del crecimiento, durante la infancia y la adolescencia, asi
como el diagnoéstico del sobrepeso y la obesidad. La ACH
condiciona el desarrollo de un fenotipo caracteristico visible,
con unos rasgos tipicos. Entre otros, macrocefalia y una talla
baja rizomélica. Por una parte, esta menor longitud de los
miembros inferiores, conlleva una talla total anormalmente
baja, en comparacion con poblacién en general, de la misma
edad. Por otra parte, los tamafos de la cabeza, tronco y
extremidades son desproporcionados entre si. Por ello,
y, a causa del gran impacto que tiene la mutacion, en los
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procesos madurativos de la poblacién infantil con ACH,
distintos equipos de investigacién han elaborado tablas de
crecimiento especificas para utilizarlas como estandares del
desarrollo en este colectivo.

Por un lado, se dispone de las tablas de peso/talla norteame-
ricanas, elaboradas por Hunter et al® en 1996. M3s recien-
temente, Hoover-Fong, con poblacién norteamericanay, Del
Pino con poblacién argentina han publicado nuevos estan-
dares en ACH basado en curvas de peso/edad, talla/edad y
BMI/edad, desde el nacimiento hasta los 16 afios, para am-
bos sexos. Son estandares de referencia para la orientacion
preventiva pedidtrica y, ademds, se pueden utilizar como re-
ferencia adecuada para aplicar en investigaciones dirigidas
al estudio de Ia relacién, entre el BMl y la masa grasa corpo-
ral, con la obesidad en la edad adulta, con la prevalencia de
enfermedades cardiovasculares y con otras complicaciones
ya mencionadas anteriormente.

Hecht®, Owen™ e Ireland? consideran que es imprescindible,
como parte de la monitorizacién y el sequimiento tempranoy
continuado en la vida de los pacientes con ACH, la evaluacién
nutricional (composicién corporal y cdlculo del gasto energé-
tico), el asesoramiento alimentario y la practica de ejercicio
fisico adecuado, puesto que seran fundamentales para man-
tener o mejorar su calidad de vida. El fenotipo caracteristico
de la ACH, requiere de métodos de estimacién y diagndsti-
co especificos y validados en esta poblacion. Existe un vacio
metodoldgico y documental que justifica la necesidad de
establecer estdndares de referencia, para diagnosticar obe-
sidad y en los que basar las directrices de una intervencion
dietética con unas minimas garantias de éxito. La educacién
alimentaria debe instaurarse como una herramienta funda-
mental, desde la infancia, en las familias de estos pacientes,
con el objetivo de promocionar su salud en la juventud y edad
adulta. El papel que desempeiia la dietética y la nutricion en
el tratamiento de las personas con ACH es clave en todas las
etapas de su vida.
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