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INTRODUCCIÓN

• Displasia ósea más común.

• 1:25000 individuos.

• Huesos largos acortados, columna vertebral de 
longitud normal.

• Mutación en la proteína FGFR3 (receptor 3 del 
factor de crecimiento de fibroblastos).



Sintomatología

• Torso de medidas normales.

• Extremidades cortas.

• Baja estatura.

• Estenosis raquídea.

• Cifosis o lordosis.

• Problemas pulmonares.

• Obesidad.

• Infecciones de oído.



Origen genético

• 75-80%            mutación espontánea

• Sustitución de la Glicina 380 por 
Arginina.

• Es una mutación heredable.

• Herencia autosómica dominante



• Puede ser letal en 
homocigosis debido a:

• Enfermedad 
pulmonar

• Anomalías en la 
unión 
craneocervical



Causas moleculares

Enfermedad debida a una mutación en el gen 
que codifica para FGFR3.

Señal inhibitoria basal que desemboca en la 
formación de una placa de crecimiento 

defectuosa.

Mayormente en condrocitos, 
testículos, suturas de los huesos del 

cráneo y cerebro. 



Diagnóstico

Diagnóstico a los 4-5 meses de 
embarazo: ultrasonografías y 
radiografías + análisis moleculares

Medición rutinaria tras el 
nacimiento

Pruebas no invasivas



Tratamiento
No existe cura para la enfermedad

Intervención más común: osteotomía y distensión ósea

Posible uso de GH como terapia

INVESTIGACIONES ACTUALES

Inhibición de 
las 

chaperonas 
de FGFR3

Uso de 
pequeños 

inhibidores 
moleculares 
de la histona 
deacetilasa 6

Bloqueo 
directo del 
dominio de 

unión de 
FGFR3 

Reducción de 
la actividad 
del receptor 
utilizando un 
inhibidor de 

la tirosina 
quinasa.

Uso de un 
análogo del 

péptido 
natriurético 

tipo C
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FAMOSOS QUE PADECEN ACONDROPLASIA



• Verne Troyer. Mini Me (Austin Powers). 81 cm.

• Kenny Baker. R2-D2 (Star Wars). 112 cm.

• Peter Dinklage. Tyrion Lannister (GOT). 135 cm.

• Marta Expósito. Nadadora. 123 cm.

• John Young. Triatleta. 130 cm.
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