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Dr. Juan Pedro Lépez Siguero

TENGO UN HIJO CON ACONDROPLASIA, ;Y AHORA QUE?

Es la cercania con la Asociacidn Crecer y mi respeto a su trabajo, lo que me ha
impulsado a aceptar el honory la responsabilidad de prologar este libro. Crecer
ha sido y espero siga siéndolo muchos afios mds, un exponente fundamental
para la defensa de los intereses en salud de los mas desfavorecidos en el campo
del crecimiento. He prestado mi modesta colaboracién en temas como el sindrome
de Turnery la deficiencia de Hormona del Crecimiento y siempre he observado
la ilusion y la iniciativa que han mostrado a pesar de las dificultades.

El tema de la Acondroplasia tiene para Crecer una importancia capital y por ello
esta publicacién probablemente contiene la esencia de sus objetivos. Aunque la
entidad es bien conocida desde hace afios, la pertinencia de la publicacidn se hace
presente ante los cambios producidos, la falta de conocimientos por los pediatras
que atienden a estos niflos y de organizacién sanitaria que permita el
funcionamiento de las unidades de condrodisplasias y responda a las demandas
de sus familias. La investigacidn, sin embargo, se mantiene activa y hay datos
prometedores de tratamiento en fase de ensayo clinico.

El malogrado escritor guatemalteco Augusto Monterroso era bajo, de hecho sus
amigos le llamaban mas o menos carifiosamente, el tres cuartos. Escribié muy
pocos poemas y tiene en su haber, el mds pequefio del mundo publicado, que
titulé con ironia, "El dinosaurio". Pensaba que los demads se sentian mas altos
cuando hacian bromas a costa de su estatura, también se sentian mas alegres y
eso les ayudaba a resolver sus problemas cotidianos. Desde luego es un enfoque
positivo. Escribié un libro, "Estatura y poesia", en él manifestd su creencia que la
poesia anida por naturaleza en los bajitos.

Es evidente que nuestra sociedad rechaza las diferencias, especialmente si van



unidas a cierta discapacidad. En ocasiones el sentimiento de rechazo va unido
al de la compasidn y sobreproteccidn en el caso de las familias. Pero esto no
siempre ha sido asi. En otros tiempos, desde los egipcios hasta la corte espafiola
de los siglos XVI al XVIII, personas de estatura muy baja han ocupado un papel
relevante, y no siempre como bufones, con importante reconocimiento social.

Esta publicacién tiene un cuidado balance entre capitulos clinicos (genética,
psicologia y rehabilitacidn), sociales (itinerario y escuela), educativos y familiares
(padres y hermanos). Es este balance equilibrado con el apoyo de las
asociaciones de pacientes, el que mejor expresa la aproximacion terapéutica
a ellos. Como dije anteriormente, la otra pata del banco, los recursos y
organizacion del sistema, en manos de la administracién sanitaria, deben dar
respuesta a su demanda.

Animo a la Asociacién Crecer y a todos los profesionales sanitarios que han
colaborado en la publicacién y que dia tras dia, desde hace muchos afos, estan
trabajando junto a las familias y cuidadores de estos nifios, para que no
desfallezcan en este noble empefio, en busca de logros aunque de apariencia
pequefos, pero como los escalones, necesarios para llegar.

Para finalizar, me viene a la memoria otra frase de Monterroso con el doble
sentido de fina ironia que tenia y referida a cada uno de nuestros nifios: "Llegd
a donde queria llegar". Esa es la oportunidad que les debemos.



Dra. Encarna Guillén Navarro

INTRODUCCION

La Acondroplasia es la forma mdas comun de talla baja desproporcionada. Su
prevalencia en recién nacidos se estima en 1/10.000 a 1/30.000 casos. Es una de
las displasias esqueléticas mds facilmente reconocible.

La mayoria de niflos con acondroplasia tienen una inteligencia normal, una
esperanza de vida normal y no presentardn problemas de salud significativos.
Es fundamental, sin embargo, establecer un seguimiento clinico especifico,
de acuerdo a las recomendaciones vigentes, para detectar precozmente las
posibles complicaciones que se puedan dar (aproximadamente en un 10% de
los casos), tratarlas adecuadamente y evitar secuelas graves.
A continuacidn revisaremos aspectos generales de la acondroplasia, asi como
la guia recomendada de seguimiento clinico.

ETIOLOGIA (;POR QUE OCURRE?)

Se produce por un cambio genético (mutacidn) que afecta al crecimiento del
hueso encondral y altera el desarrollo del esqueleto de forma caracteristica.
La mutacion genética, en mas del 95% de los casos, es un cambio de nucledtido
en la posicion 1138 del gen que codifica para el Receptor tipo 3 del Factor de
Crecimiento de Fibroblastos (FGFR3), situado en el cromosoma 4 (region
4p16.3). Este cambio modifica en dicho receptor el aminodacido 380 de Glicina
a Arginina (G380R), alterando su funcién y provocando una disminucién de la
proliferacién y crecimiento de las células cartilaginosas, que conlleva un menor
crecimiento longitudinal de los huesos. El receptor FGFR3 también es importante
en el desarrollo neuroldgico, craneofacial y vertebral. La penetrancia de la
mutacion es del 100%, lo que significa que todas las personas que presenten
la mutacién tendran los signos clinicos tipicos de acondroplasia.
La acondroplasia se hereda de forma dominante, es decir, que las personas
que la presentan tienen un riesgo del 50% de transmitirla a su descendencia,
independientemente del sexo. Sin embargo, el 80% de los nifios con
acondroplasia tienen padres de estatura media (sin acondroplasia). En este
caso, la mutacidn genética que ocasiona la acondroplasia no es heredada de



los padres sino que se produce "de novo'", de forma espordadica. Esta
circunstancia se asocia con mayor frecuencia a edad paterna avanzada, en
donde parece existir ventaja selectiva de los espermatozoides que contengan
la mutacion FGFR3 asociada a acondroplasia.

DIAGNOSTICO (;COMO SE DIAGNOSTICA?)

Se distinguen dos etapas (prenatal y postnatal) completamente diferentes,
influenciadas por la existencia o no de progenitores afectados.
Etapa Prenatal

En el 80% de los casos, como se ha dicho previamente, los padres no presentan
acondroplasiay el diagndstico prenatal del feto se basa en el hallazgo ecografico
incidental del acortamiento de las extremidades (fémures), en torno a la
semana 26 de edad gestacional. Este dato ecografico puede estar también
presente en un grupo heterogéneo de distintas alteraciones prenatales y otros
signos detectables evolutivamente pueden ir sugiriendo este diagndstico a
nivel clinico (tabla 1). La confirmacién del diagndstico basado en las
caracteristicas ecograficas se realiza mediante analisis molecular prenatal del
gen FGFR3 a partir de ADN fetal obtenido mediante amniocentesis (extraccion
de liquido amnidtico a partir de la semana 15 de gestacion) o cordocentesis
(puncidn del cordén umbilical) mas tardiamente.

En el caso de que uno de los progenitores presente acondroplasia, se puede
planificar biopsia de vellosidad corial mas precozmente (a partir de la semana
12) para estudio prenatal especifico o, en su defecto, el hallazgo ecogréfico
prenatal mads tardio de acortamiento de fémur fetal sugerirad con un alto indice
de certeza la recurrencia de la acondroplasia.

Etapa Postnatal

El diagndstico correcto del tipo de displasia esquelética que presenta un recién
nacido con talla baja y anomalias dseas, es fundamental para planificar su
seguimiento clinico y proporcionar asesoramiento genético adecuado a los
padres.

Cuando existe sospecha de displasia dsea se debe realizar para el diagndstico
una exploracidn fisica completa con las mediciones clinicas apropiadas de los
segmentos corporales y una serie radioldgica dsea que incluya al menos las
siguientes proyecciones: anteroposterior (AP) y lateral de craneo y columna
completa, AP de tdrax, AP de pelvis y AP de una extremidad superior,
extremidad inferior y una mano. El diagndstico de acondroplasia en el recién
nacido se basa en datos clinicos y radioldgicos caracteristicos (ver tabla 1). El
estudio molecular de la mutacidn recurrente G380R en el gen FGFR3 estd
disponible y puede confirmar el diagndstico a nivel genético.



ASESORAMIENTO GENETICO

Cuando una pareja con talla habitual tiene un hijo con acondroplasia, el riesgo
de recurrencia de la misma en su futura descendencia es pequefio (<1%) pero
no inexistente, ya que no podemos descartar la posibilidad de mosaicismo
germinal (que algunos otro espermatozoide, mas raramente dvulo, pudiera
contener la mutacién).

Siuno de los progenitores presenta acondroplasia, el riesgo de recurrencia en
su descendencia sera del 50%. Cuando los dos miembros de la pareja tienen
acondroplasia, presentaradn un riesgo adicional del 25% de tener un hijo con
acondroplasia homocigota que conlleva una afectacién mucho mas grave, con
compromiso respiratorio y letalidad en periodo perinatal.

El asesoramiento genético va a ser fundamental en este contexto y se revisara
con la pareja las opciones reproductivas futuras y la posibilidad de diagndstico
prenatal y/o preimplantacional segun los riesgo estimados y las facilidades
existentes.

GUIA DE SEGUIMIENTO CLINICO

Tras la confirmacién del diagndstico de acondroplasia en un nifio se procedera
a la planificacion de su seguimiento clinico de acuerdo a las recomendaciones
vigentes, para la deteccidn precoz y tratamiento de posibles complicaciones
asociadas y con el objetivo de garantizar su atencidn integral a nivel
sociosanitario, psicoldgico y educacional. Actualmente se utilizan las publicadas
en 2005 por la Academia Americana de Pediatria (guia clinica disponible online
en http://www.aap.org). El abordaje debe ser multidisciplinar, pero coordinado
por un responsable (genetista clinico y/o pediatra experto) que debe seguir
al nifio periddicamente y referir al resto de especialistas en los momentos
adecuados. Es importante igualmente subrayar la importancia del tratamiento
fisioterdpico y la evaluacién ortopédica y de rehabilitacidon periddicas. A
continuacién revisamos algunos aspectos claves del seguimiento.

Crecimiento y Desarrollo

La talla al nacimiento no difiere mucho de los nifios sin acondroplasia, pudiendo
pasar desapercibido inicialmente el diagndstico, progresivamente se va
diferenciado y es claramente evidente en torno a los dos afios. La talla final
raramente supera los 144 cm, siendo la talla media en hombres de 131 cmy en
mujeres de 125 cm. El perimetro cefdlico es mayor y los hitos del desarrollo
motor se retrasan, el 50% de los nifios van a caminar en torno a los 18 meses.
El control del peso en estos nifios es muy importante para no afadir problemas
adicionales de sobrecarga a las articulaciones y extremidades.
En el seguimiento clinico de los nifios con acondroplasia es imprescindible
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incorporar, desde el principio, las graficas especificas en relacién al crecimiento
(de peso, talla y perimetro cefdlico) y desarrollo (disponibles online en
http://www.asociacioncrecer.org/BIBLI/revisionesacondroplasia.pdf), para
poder valorar su evolucién adecuadamente, detectando las desviaciones que
requieran una investigacion mas especifica y evitando las alarmas innecesarias.

Problemas ortopédicos

- Cifosis dorsolumbar: se suele desarrollar en los primeros meses de vida y en
la mayoria de casos se resolvera espontaneamente cuando el nifio mejore su
tono axial (de su tronco). Se recomienda a los padres proteger la espalda con
apoyos firmes adecuados hasta que el nifio sea capaz de sentarse solo.
Posteriormente, cuando los nifios comienzan a caminar la cifosis dorsolumbar
suele sustituirse por lordosis lumbar.

Ocasionalmente, la cifosis no se corrige y puede ser progresiva. En estos casos,
el nino debe ser evaluado por el traumatdlogo pedidtrico especializado para
valorar la necesidad de corsés (efectivos en la mayoria de casos) o cirugia
(excepcional).

- Incurvamiento tibial: suele estar presente en el 10% de los nifios de 5 afos
con acondroplasia y en el 40% de los adultos, por lo que puede considerarse
progresiva en algunos casos. El sobrecrecimiento peroneal ha sido implicado
en su etiologia. Existe controversia en relacién a su manejo, pero actualmente
se consideran indicacidn de tratamiento quirtrgico correctivo con re-alineacién
de extremidades inferiores las siguientes situaciones: dolor recurrente de
rodilla y/o tobillo, posicidn lateralizada de las rodillas y anomalias significativas
de la marcha.

- Caracteristicas de la articulaciones: En general existe hipermovilidad articular,
excepto en los codos y caderas que presentan contracturas en flexién. La
fisioterapia, muy importante en estos nifios, pueden mejorar la contractura
de las caderas pero no la de los codos (debida a la conformacién anatémica),
que junto con el acortamiento de brazos, aumenta las dificultades practicas
existentes para alcanzar objetos o zonas propias corporales para el aseo
personal.

- Consideracién de alargamiento quirdrgico de extremidades. El procedimiento
se basa en osteotomias de distraccidn, fracturando los huesos largos, los
cuales van consolidando con fijadores externos que aplican traccién sobre el
nuevo hueso en formacidn. Puede obtenerse aumentos de longitud
significativos (>10 cm) de las extremidades pero el proceso es muy largo, no
exento de posibles complicaciones, con varias intervenciones y largos periodos
de fijadores externos, lo que conlleva un gran impacto en la vida personal,
escolar y social del nifio, ademds de en la del resto de la familia. Actualmente



se recomienda considerarlo cuando el nifio sea capaz de participar en la
decisidn, no antes de los 10 afios, y tras valoracidn psicoldgica apropiada.

Problemas neuroldgicos

- Hidrocefalia. Los nifios con acondroplasia presentan craneo agrandado
(macrocefalia) con aumento del tamafio de los ventriculos y aumento de liquido
extracerebral sobre todo a nivel anterior, que no suele requerir tratamiento
especifico. Es importante tener en cuenta estos datos para interpretar
adecuadamente los hallazgos en un nifio con acondroplasia, referenciandolos
a sus caracteristicas propias, para no levantar alarmas innecesarias o aplicar
tratamientos inadecuados. La hidrocefalia con necesidad de tratamiento
quirdrgico se detecta sélo en un 6% de los niflos hasta los 5 afios y en el 10% si
se considera hasta la madurez, siendo el periodo de maximo riesgo hasta los
2 afios. Los signos de alarma a tener en cuenta para su sospecha y derivacion
al neurocirujano especializado son:

-- Aumento del perimetro cefdlico por encima de las curvas especificas de
acondroplasia

-- Patrén de desarrollo motor andmalo o retrasado con respecto a sus curvas
especificas

— En caso de descompensacion aguda: abombamiento de la fontanela, letargia
o irritabilidad.

- Compresion cérvico-medular a nivel del foramen magnum en la infancia. El
foramen magnum es mas pequefio en los nifios con acondroplasia, y aunque
no provoca problemas significativos en la mayoria de ellos, no es recomendable
que se utilicen hamaquitas, mecedoras, mochilas portabebés y sillitas o sistemas
de retencidn orientados hacia atrds en los asientos del automdvil para evitar
los movimientos incontrolados de la cabeza y posibles complicaciones. En los
nifos mayores y adultos no se recomienda tampoco la practica de deportes
de contacto y entrenamientos gimnasticos, siendo dptimos la natacién y el
ciclismo.

En el 5-10% de los casos se ha descrito compresion de la médula espinal cervical
y de su aporte vascular provocando mielopatia cervical, apnea central e incluso
muerte stbita (2-5%), por lo que es importante su deteccién precoz y tratamiento
quirdrgico apropiado. Los signos clinicos de alarma son:

-- Marcada hipotonia y aumento de reflejos osteotendinosos y clonus,
especialmente en miembros inferiores

-- Episodios de apnea central detectables mediante polisomnografia
Aunque existen posturas controvertidas al respecto, actualmente la Academia
Americana de Pediatria recomienda neuroimagen basal mediante TAC o
Resonancia Magnética craneocervical para valorar el tamafio del agujero
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magno en conjuncién con la exploracidon y evolucién del nifio.
- Estenosis del canal espinal lumbar en el adulto. El acortamiento de pediculos
reduce el espacio para la médula espinal y la cola equina sobre todo, provocando
sintomas progresivos. A los 20 afios, el 20% de jévenes con acondroplasia
pueden quejarse de adormecimiento y debilidad de las extremidades inferiores
tras deambulacién que se resuelve tras descanso, llegando al 80% sobre los
60 afnos. La evolucidn es muy lenta y raramente precisan laminectomia, salvo
que exista evidencia de disfuncidn vesical o intestinal o rapido deterioro
neuroldgico.

Problemas ORL, respiratorios y dentales

- Hipetrofia adenoidea y amigdalar, que requiere adenoamigdalectomia en el
25% de nifios de 8 afios y en el 40% de adultos con acondroplasia.
- Otitis media recurrente. El 60% de los nifios con acondroplasia han sufrido al
menos un episodio en el primer afio de vida. Un 80% de los nifios de 10 afos
han precisado tubos transtimpanicos.

- Hipoacusia de transmisidn. Presente en el 17% de nifios de 8 afios y en el 40%
de adultos.

- Apneas durante el suefio, secundarias a hipertrofia amigdalar, estenosis
yugular por hidrocefalia progresiva o estenosis del canal hipogloso con o sin
la del agujero magno. Importante realizacién de polisomnografia para el
diagndstico y tras la intervencion apropiada. Si no se ha resuelto, valorara
ventilacidn nocturna con presidn positiva continua.

- Enfermedad pulmonar restrictiva. A veces se describe en nifios menores de
dos afios por la hipoplasia tordcica, pero posteriormente se compensa.
- Maloclusidn dental. Es frecuente, siendo recomendable su evaluacién periddica.

Aspectos cotidianos, escolares, psicoldgicos y sociales. Todos estos aspectos,
a desarrollar en otros capitulos, deben ser contemplados en el seguimiento
y manejados adecuadamente para garantizar el correcto desarrollo y adaptacion
del nifio a todos los niveles, incluyendo también la su familia.

Perspectivas futuras: tratamiento farmacoldgico

Los ensayos previos con hormona del crecimiento no han sido eficaces en
aumentar la talla final adulta. Actualmente existen otras estrategias terapéuticas
en investigacion, dirigidas a modificar sefiales posteriores en la via de activacion
del receptor FGFR3, alguna de ellas en fase 1 de ensayo clinico en estos
momentos, como la molécula BMN-111, con resultados muy prometedores y
que podria cambiar en el futuro la historia natural de la acondroplasia.



Dr. Juan Andrés Conejero Casares

Introduccidn

El lactante con acondroplasia suele gozar de buena salud y no suele
tener problemas perinatales. Sélo se ve sometido desde el principio a una
serie de estudios que permiten confirmar el diagndstico y establecer, al
menos, de forma inicial el estado del aparato locomotor mediante el estudio
de un mapa dseo.

Se ha explicado con certeza en otros capitulos la actitud que deben
tomar los padres ante el recién nacido acondroplasico. Mi aportacidn va a
consistir en explicar por qué estos nifios deben ser revisados en una Unidad
de Rehabilitacién Infantil

Discapacidad asociada a la acondroplasia

Segun la clasificacidn tradicional de la OMS de 1980 sobre las que
podemos denominar como consecuencias de la enfermedad en un ambito
biopsicosocial la deficiencia (impairment) es la pérdida de la funcién o
estructura fisica, anatémica o fisioldgica. En la acondroplasia podemos incluir
en este ambito las alteraciones que se refieren en la tabla 1.

No todas las deficiencias que pueden presentarse en la acondroplasia
van a originar discapacidad o limitacién en la actividad (restriccién parcial o
completa para realizar una determinada funcién como lo haria una persona
normal). Sélo las alteraciones mds importantes van a tener una repercusién
funcional clara (Tabla 2)

En dltima instancia, la presencia de deficiencias, discapacidades pueden
originar minusvalia o limitacién en la participaciéon que no es mas que una
situacién de desventaja para ejercer de modo adecuado un rol social (Tabla
2)

De todos modos, hay que tener en cuenta que, en ausencia de
complicaciones, el nifio acondroplasico no presenta discapacidad significativa.
Inicialmente existe un cierto retraso motor que se suele recuperar
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espontaneamente. La marcha, al principio, es ligeramente oscilante pero
rapidamente el niflo adquiere un patrén de marcha seguroy eficaz. El desarrollo
muscular es adecuado y les permite desarrollar la mayoria de las actividades
de su edad. La presencia de alteraciones en la alineacién de los miembros
inferiores (genu varo) puede determinar ciertas dificultades funcionales al
reducir la base de sustentacion y empeorar el equilibrio, originando de forma
secundaria una marcha mas dificultosa y con un gasto energético mayor

Rehabilitacién ;por qué?

La rehabilitacidn médica es un proceso de duracién limitada y con un
objetivo definido, encaminado a permitir que una persona con deficiencia
alcance un nivel fisico, mental y/o social 6ptimo, proporciondndole asi los
medios de modificar su propia vida (Plan de accién mundial para las personas
con discapacidad, 1982).

La equiparacién de oportunidades es un proceso mediante el cual el sistema
general de la sociedad tal como el medio fisico y cultural, la vivienda y el
transporte, los servicios sociales y sanitarios, las oportunidades de educacidon
y trabajo, la vida cultural y social (incluidas las instalaciones deportivas y de
recreo) se hace accesible para todos (Plan de accién mundial para las personas
con discapacidad, 1982).

En estos dos conceptos o definiciones se encuentra lo esencial de la
rehabilitacién del paciente con acondroplasia y de la necesaria respuesta de
las instituciones para permitir una integracion social acorde a sus aptitudes y
necesidades.

La metodologia de la Rehabilitacion en la acondroplasia incluye: 1) Evaluacién
del paciente y cuantificacién de la discapacidad, 2) Medidas terapéuticas
orientadas a la deficiencia (prevencién de la discapacidad), 3) Atencién y
tratamiento de la discapacidad establecida, 4) Asesoramiento psicoldgico,
social y vocacional, 5) Colaboracién con otras especialidades médicas (pediatria,
neurocirugia, cirugia ortopédica, otorrinolaringologia), 6) Capacitacion en las
actividades de la vida diaria y 7) Divulgacién cientifica.

La rehabilitacién es capital durante los primeros afios de vida para tratar las
deficiencias que pueden aparecer precozmente, afrontar la posible discapacidad
precoz y colocar al nifio en una buena disposicidn fisica y psiquica para afrontar
los retos de la adolescencia y de la vida adulta. Es 16gico pensar, y ése es el
planteamiento que nos hacemos en Rehabilitacidon que el objetivo a largo
plazo es que el paciente con acondroplasia tenga una larga expectativa de
vida con un nivel de salud dptimo



Importancia de la primera consulta

He considerado realizar algunas consideraciones sobre la importancia
trascendental que, bajo mi punto de vista, tiene la primera consulta de un nifio
con acondroplasia. Una buena y completa primera consulta da mucha
tranquilidad a los padres, incrementa la confianza futura en el médico
rehabilitador, refuerza la adherencia al tratamiento y facilita, enormemente,
la mejor atencidn y el seguimiento posterior del nifio.

Una buena primera consulta sienta los pilares sobre los que debemos
trabajar; detecta problemas que pueden tener importancia durante el
crecimiento y descarta otros que no van a incidir en el futuro del nifio.

La estructura de la primera consulta es sencilla: anamnesis, exploracién
fisica, problemas a tratar, tratamiento, consejos a los padres y plan de
seguimiento (Tabla 3). Légicamente para llevar a cabo esta tarea se necesita
formacidn, interés y tiempo (alrededor de 45-60 minutos; dificilmente
conseguibles en el entorno sanitario actual)

Problemas a tratar

Hipotonia transitoria / retraso motor

La hipotonia transitoria que acompafa a ciertos sindromes pedidtricos
(incluida la acondroplasia) suele atribuirse a un retraso en la mielinizacién del
SNCy determina un retraso leve en la adquisicion de los hitos motores: control
cefdlico a los 4-7 meses, sedestacidn a los 9-11 meses, paso de sedestacién a
bipedestacidn a los 11-14 meses, bipedestacidn sin apoyo a los 14-18 meses y
marcha auténoma entre los 16 y 22 meses. Si el niflo avanza acorde a estas
referencias cronoldgicas no hay que indicar un tratamiento rehabilitador
especifico, salvo los consejos a los padres y los cuidados en atencién temprana.

Si la hipotonia persiste, origina un retraso evidente sobre estos limites
de desarrollo motor hay que realizar un examen neurolégico minucioso en
busca de alteraciones del SNG; clonus, incremento de los reflejos de estiramiento
muscular, aumento del drea reflexdégena o reflejo cutdneo-plantar. En este
caso es imprescindible un estudio de imagen para establecer la causa y actuar
precozmente (comentado ampliamente por el Dr. Gonzdlez Viejo).

Flexo de codo

Es la contractura articular mds frecuente. Suele ser inferior a 30°y no
es dolorosa. Si aumenta, reduce el alcance funcional del miembro superior.
Debe tratarse de forma precoz mediante ejercicios de estiramiento muy suaves
en el lactante y en el nifio pequefio no colaborados y ejercicios activos y
fortalecimiento isométrico e isotdnico del musculo triceps braquial en el nifio
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mayor.

Hay que prestar especial atencidn a la limitacion de la pronosupinacion
y a la aparicién de un saliente progresivo en la parte superior y externa del
codo, caracteristicos de la subluxacién de la cabeza radial que va a originar
una limitacidn funcional progresiva y que tiene un tratamiento quirdrgico
eficaz.

Genu varo [ valgo

Aparecen alrededor de los 3-4 afios. El genu varo se debe, en primera
instancia, a una laxitud del ligamento lateral externo de la rodilla y de la parte
externa de la capsula articular. Posteriormente se complica con desaxaciones
articulares con evolucidn desfavorable. A pesar de que es un tema debatido
la adaptacién de una KAFO pasiva de uso nocturno asociada a una FO diurna
ha demostrado, segiin mi experiencia personal (que ya dura casi 20 afios), ser
una medida eficaz (Figura 1).

El genu valgo se relaciona con la laxitud del ligamento lateral interno
de larodilla y de la parte interna de la capsula articular. La evolucidn natural
de esta deformidad es mucho mds favorable que la del genu varo y la
repercusion funcional suele ser menor. El tratamiento ortésico ofrece buenos
resultados

Alteraciones rotacionales del miembro inferior

Se manifiestan por marcha convergente (con los pies hacia dentro)
que es secundaria a anteversién femoral, torsidn tibial interna y metatarso
aducto o marcha divergente (con los pies hacia fuera) debida a retroversion
femoral, torsidn tibial externa y metatarso abducto.

Las alteraciones rotacionales originan cierta repercusion femoral:
incremento del riesgo de caidas, acortamiento con insuficiencia secundaria de
los musculos pelvi-trocantéreos y acortamiento del tenddn de Aquiles.

Las alteraciones de la cadera se tratan mediante consejos posturales
y estiramiento pasivo en el sentido corrector y las alteraciones de la tibia
responden bien a dispositivos ortésicos (ortesis INMOYBA)

Cifosis toraco-lumbar

Es la alteracién ortopédica mas importante y la que tiene una
repercusién funcional mayor. Se manifiesta por un aspecto convexo anormal
de la regién lumbar (Figura 2) y aparece en el lactante. Puede apreciarse con
facilidad al sentar al nifio y, en los casos mas graves, se aprecia incluso con el
nifio en decubito prono.

La radiologia simple es esencial para establecer el prondstico y decidir
el tratamiento mds apropiado. Si el muro anterior de la vértebra esta conservado



se tratara mediante fortalecimiento de la musculatura paravertebral (evitando
la horizontalizacién sacra) y consejos posturales (retraso de la sedestacién y
sedestacién adaptada en el nifio mayor). Si existe hipoplasia vertebral anterior
(Figura 3) la situacion es mas severa y hay que indicar el uso precoz de una
ortesis tipo TLSO (Baltimore, Swan) o CTLSO (Milwaukee) bien a tiempo
completo o nocturna (Figura 4). Si la respuesta al tratamiento con corsé es
insatisfactoria estd indicada la correccidn quirdrgica precoz

Seguimiento rehabilitador

Recién nacido
1 .Explicacion de los problemas que pueden surgir (historia natural)
2. Medidas: longitud, perimetro cefalico, relacién entre segmento superior e
inferior
3. Exploracién ortopédica completa

Primer afio
1. Ritmo de crecimiento siguiendo tablas especificas para acondroplasia
2. Vigilar el incremento andmalo del perimetro cefdlico
3. Estudio detallado del desarrollo psicomotor
4. Valoracidn precisa de las alteraciones del aparato locomotor: flexo de codo,
contractura en rotacidn externa de la cadera, cifosis toraco-lumbar
5. Atencion a los signos de alerta. Plantear estudios de imagen y derivacién a
neurocirugia, ORL,

2°-6° afio
1. Continuar con las medidas precedentes
2. Valorar la columna: movilidad cervical y cifosis
3. Evaluacién de los miembros superiores: flexo de codo, inestabilidad del
carpo, subluxacidn de la cabeza del radio
4. Evaluacién de los miembros inferiores: alteraciones rotacionales, genu
varo/valgo, torsidn tibial, inestabilidad de rodilla
5. Confirmar el correcto desarrollo motor y del lenguaje
6. Descartar la presencia de apnea nocturna y otros signos de alerta
7. Valorar la integracidn escolar. Consejos sobre actividad fisica y deporte
recomendado (Tabla 4)
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Tablas

Alteraciones esqueléticas Alteraciones neuroldgicas Dolor
Vertebral Hipotonia transitoria Hidrocefalia *
Estenosis del agujero magno * Hidrocefalia Kf:b::d;i cenvieal
Inestabilidad G1-C2 :ﬂ:nlo::n.:;emca: Estenosis del canal lumbar* X
Cifosis toracolumbar* Compresion radicular %ﬁﬁ;ﬁ:ﬁ;ﬂ .
Estenosis de canal vertebral lumbar* Sindrome de cola de caballo Inestabilidad del carpo
Horizontalizacién sacra® Compresion de nervio periférico Compresién de nervio periférico
Miembro superior
Limitacion de la movilidad del hombro
Flexodecodo*
Luxacion de la cabeza del radio
Inestabilidad del carpo
Mano en tridente *

Laxitud articular en la mano

Miembro inferior
Contracturas

Alteraciones rotacionales *
Genuvaro/valgo*

Genu recurvatum *
Incurvacién tibial *

Talén envaro

Inestabilidad de rodilla *

Baja talla desproporcionada

Tabla 1. Deficiencias en la acondroplasia relacionadas directamente con la alteracién esquelética (* frecuente).

Discapacidad (limitacién en la actividad) Minusvalia (limitacién en la participacién)
Limitacién en el alcance funcional. Problemas en la integracion escolar
Alteracion en la funcién normal del Repercusion laboral
miembro superior. Aislamiento social
Alteracién en lamarcha.

Trastomos del lenguaje.
Dificultades de aprendizaje.
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Tabla 2. Repercusién funcional en laacondroplasia.

Anamnesis

Exploracién

Problemas atratar

Tratamiento

Consejos a los padres

Antecedentes familiares
Embarazo y parto

Desarrollo psicomotor
Patologia asodiada
Alergias

Ingresos hospitalarios
Giuga

Datos sobre el diagndstico

Antecedentes personales

Nivel cognitivo
Lenguaje

Motor: movilidad
espontanea, balance
muscularmanual,
manipulacion, marcha
Locomotor axial:
movilidad cervical,
cifosis,
horizontalizacidn
sacra

Locomotor periférico
(Miembro superior):
balance articular
ymuscular
(Miembro inferior):
balance muscular
yarticular,

perfil rotacional,

linea de carga,

huella plantar
Escalas de valoradién
funcional
(seginlaedad).
AIMS, JAFAR
Valoracion de pruebas
complementarias:
raciologfa simple,
TAG RNM,....

Hipotonia

Retraso motor

Flexo de codo
Cifosis toracodumbar
Genuvaro/valgo
Alteracion rotacional
Inestabilidad articular

Atencion temprana
Fisioterapia

Terapia ocupacdional
Ortesis

Ayudas ténicas

Consejos posturales
Ejercicios domiciliarios
Material necesario
Manejo de ortesis
yayudas técnicas
Adaptaciones escolares
Deportes aconsejados
y desaconsejados

Tabla 3. Estructura de la primera consulta en un paciente acondroplasico.

Cronologia

Signos dealerta

Revision cada 2-3 meses hasta que el nifio
camine de forma auténoma.
Revisiones cada 6 meses después
hasta el final del crecimiento.
Consultas esporadicas para revision de ortesis

Cefalea
Dolor cervical
Dolor lumbar
Pérdida de fuerza en miembros superiores
oinferiores
Dolor periférico (mufiecas orodillas)
Clonus (movimiento ritmico en los pies
al realizar flexion dorsal pasiva rapida)




Figuras

Figura 1. KAFO en seaflex reforzado con
termoplastico para el tratamiento
precoz del genu varojvalgo.

Figura 2. Aspecto dlinico caracteristico de la
cifosis toracolumbar

Figura 3. Cifosis toracolumbar
secundaria a hipoplasia anterior
del cuero vertebral. A. Prey B.
Postratamiento

Figura 4. Ortesis TLSO: corsé de Swan
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La acondroplasia es la forma mds comun de las displasias dseas no letales, con
una prevalencia estimada en 0,36 a 0,60 por cada 10.000 nacidos vivos, es decir
es de minima incidencia, pero no es una rara afectacion (Fig. 1).

La esperanza de vida puede acercarse a la media de la poblacién general, pero
nuevas pruebas afiaden datos preocupantes que la mortalidad especifica por
edad se incrementa en todos los rangos de edades.

Los pacientes con acondroplasia son muy saludables en comparacién con los
pacientes con otras displasias y a pesar de que existe una mortalidad baja en
todos los grupos de edad, ésta es mas alta que la de la poblacién general, a
causa de la muerte subita en los bebés por los problemas del sistema nervioso
central, los problemas respiratorios en los nifios mayores y a los problemas
cardiovasculares en los adultos jévenes (1).

Las diferencias anatémicas y biomecanicas de las displasias dseas (Fig.2) respecto
a la poblacién normal incluyen el acortamiento marcado de las extremidades,
mas evidente a nivel proximal que distal, la macrocefalia, la laxitud ligamentosa
y la hipotonia, que se sabe contribuyen al retraso en la adquisicién de las
habilidades motoras, de forma especial entre el nacimiento y los 7 afos.
Estos retrasos observados indican la necesidad de medir de forma continuada
el desarrollo motor, comparandolo con el de los sujetos no afectos y habilitando
los tratamientos necesarios para acercarlos a este grupo.

Las complicaciones neuroldgicas son las mas preocupantes, porque los bebés
pueden desarrollar afectacion en la unién craneo cervical por una estenosis de
la misma, con compresion de la unién bulbo medular, por estrechamiento a
nivel del foramen magno o por alteracidn del eje de la apdfisis odontoides en
la zona de la primera vértebra cervical (Fig.3), que pueden conducir a la muerte
subita en la infancia y que de forma mds comin provocan mielopatia con
hipotonia, que conduce al desarrollo anémalo motor, con retraso del mismo.
La descompresidn suboccipital quirdrgica esta indicada cuando haya signos de
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primera motoneurona, como signo de Hoffman en los miembros superiores,
hiperreflexia en los miembros inferiores, clonus, reflejo cutaneo plantar en
extensién o hipopnea central en el estudio de polisomnografia.
Se recomienda que al nacimiento y regularmente, durante la primera infancia,
se controle el tamafio de los ventriculos cerebrales debido al riesgo de
hidrocefalia.

Los cuerpos vertebrales tienen los pediculos cortos y el diametro entre ellos
es estrecho, por lo que el tamafio del canal vertebral disminuye en relacién
con el tamafo de la médula espinal y de las raices de la cola de caballo, lo que
puede llevar a la estenosis del canal lumbar (Fig.4), a la claudicacién de las
extremidades inferiores y a la aparicién de sintomatologia urinaria por disinergia
vésico esfinteriana.

Otras complicaciones que influyen en la optimizacién del desarrollo infantil,
para lograr una vida adulta de calidad son las complicaciones ortopédicas,
como la gibosidad téraco lumbar que normalmente se desarrolla en los 4
primeros meses de edad (Fig.5) o la desaxacién (desalineacién) de las
extremidades inferiores (Fig.6).

Un elemento a considerar en la primera parte de la vida, lactancia y época
infantil, es la disfuncién respiratoria que puede producir un intercambio
andmalo de oxigeno y que se asocia con un mayor riesgo de déficits cognitivos,
asi como los trastornos auditivos producidos por la presencia de unas trompas
de Eustaquio cortas, con tendencia a que presenten otitis media recurrentes
y en algunos casos pérdida de la capacidad auditiva, por una alteracién de la
audicidn conductiva, que se encuentra afectada hasta en el 40% de los adultos.
Cuando las otitis se repiten provocan una alteracidon de la membrana del
timpano y a la larga dificultan el aprendizaje (2).

Los nifios con acondroplasia son una poblacién dispersa y, a pesar de la
informacion disponible, existen pocos estudios que hayan evaluado los perfiles
de desarrollo de la motricidad gruesa, motricidad fina, alimentacién y
comunicacion (3-5), aunque es de gran valor conocer la relacién entre el
desarrollo motor y el desarrollo psicolégico, porque permite la habilitacidn
de procedimientos para acercar sus resultados a la poblacidn normal.
El retraso en la adquisicién de habilidades manuales tiene en parte que ver
con la deficiencia de la extremidad superior en el paciente con acondroplasia,
que se caracteriza por el acortamiento rizomiélico presentando un himero
corto, que genera una dificultad para llegar a la parte superior de la cabeza,
al perineo y para la higiene del mismo (6) (Fig.7). La discapacidad por la
brevedad de los miembros superiores puede ser exacerbada por las contracturas
en flexidn de los codos, que son probablemente el resultado de las deformidades
de flexién del hiumero distal. Ademas, puede haber subluxacidn de las cabezas



radiales, y aunque las anormalidades del codo no requieren un tratamiento
muy especifico, si que debe evitarse su progresidn y las limitaciones funcionales
que pueden provocar. En las manos existe un espacio adicional entre el tercer
y cuarto dedo, muy caracteristico, que separa los digitos en tres grupos, dando
a la mano a un aspecto de tridente que dificulta la manipulacién fina.
La informacidn sobre el rendimiento de los principales hitos del desarrollo estd
disponible para nifios con acondroplasia. Estos estudios (6,7) se basan en la
percepcion retrospectiva de los datos y algunos autores como Fowler et al.
(3) hanrealizado un seguimiento de una cohorte de 93 nifios con acondroplasia,
durante un periodo de 14 afos. Los resultados no aclaran suficientemente si
los nifios fueron incluidos en el estudio y seguidos de forma prospectiva, y si
la informacidn se basd en distintos encuentros clinicos. El estudio proporciona
datos sobre la edad relacionada con la motricidad gruesa, fina y sus hitos,
basandose en la informacidn recogida de muestras relativamente pequefias
de nifios, concluyendo que existe un retraso evidente en los hitos de desarrollo.
Uno de los problemas existentes respecto al abordaje del desarrollo psicomotor
de los nifios con displasias esqueléticas, para implementar actuaciones sobre
el mismo, son las notables variaciones en la practica clinica, que hace que no
haya perfiles de desarrollo especifico para este grupo de pacientes, como se
objetiva en el estudio de Trotter y Hall (8), que efectud una aplicacién precoz
y especifica de sesiones tempranas de estimulacidn psicomotriz en lactantes
y nifios pequefios con displasia dsea, para minimizar a largo plazo las secuelas
neurolégicas asociadas con el desarrollo de la cifosis toracolumbar y de la
estenosis vertebral en el drea craneo cervical. Esta forma de actuacidon es hoy
una recomendacidn claramente definida por la Academia Americana de
Pediatria a través de su Comité de Genética en las directrices sobre supervision
de la salud de los nifios con acondroplasia en los afos 1995 y 2005 (8,9) y
ademds existen datos de un estudio (4) efectuado para evaluar el tratamiento
médico precoz de estos nifios y que refleja las recomendaciones con respecto
a cuando son necesarias las restricciones de las sesiones.

Actualmente las pautas de supervisidn y tratamiento psicomotriz estdn
disponibles para las familias y los médicos en el informe del citado comité,
que ademas reflejan de forma clara los cambios en la gestidn sanitaria y de
desarrollo sanitarios actuales, incluyendo la utilizacién de los servicios médicos
y de terapia para nifios con acondroplasia que pueden influir en el desarrollo,
asi como las revisiones de terapia efectuadas de forma mas regular.
Es muy importante conocer y notificar los valores de referencia de los distintos
item para el logro del hito, pues permite a los profesionales de la salud (médicos,
psicélogos) y de la educacidn, identificar a los nifios que exhiben retrasos
sensorio motores, conocer con precision su desarrollo y compararlo con sus
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pares, sirviendo para ayudar a la planificacion de futuros servicios para esta
poblacidn, que por otra parte no se dan de forma generalizada en nuestro
medio en las distintas comunidades auténomas, y que ademads concluyen de
forma precoz a los tres afos, simplemente por una cuestidon administrativa,
independientemente de las necesidades de desarrollo de los nifios.
Existe un estudio australiano, de reciente publicacién (10) realizado con 57
nifios afectos de acondroplasia, nacidos entre los afios 2000 y 2009, que ha
relacionado el rango de edad y la secuencia del desarrollo en la adquisicidn
de la motricidad gruesa y fina y de los hitos de la alimentacién y de la
comunicacién. Dicho estudio sirve como un formulario de registro del desarrollo
para ayudar a los profesionales sanitarios: médicos, psicélogos infantiles y
terapeutas para controlar y registrar el desarrollo en nifios pequefios con
acondroplasia a través de dreas de habilidades muiltiples (Tabla 1).

Hay areas diferentes al desarrollo motor, como los aspectos médicos y sociales
que tienen capital importancia en las displasias dseas, para optimizar el
desarrollo infantil y para llegar a tener un periodo adulto de calidad. No existe
mucha informacidny son escasos los datos fiables sobre los aspectos sociales
de la vida de las personas con displasia dsea. En general, se abarcan aspectos
especificos, con poca o escasa informacién disponible sobre las tasas de
morbilidad, las tasas de cirugia y las necesidades del tratamiento ortopédico
o cuestiones tales como la obesidad, que influyen en el retraso escolar o en
las dificultades para el aprendizaje.

En las displasias dseas los nifios han sido un foco mas atractivo que los adultos
para el conocimiento del proceso, por el hecho del desarrollo evolutivo, pero
enambos la atencidn se ha centrado mas a menudo en problemas psicosociales,
como la relativa desventaja que representa la corta estatura per se, que en
los aspectos psicoldgicos relacionados con la morbilidad sobrevenida por las
deficiencias provocadas por la propia displasia.

La baja talla y los rasgos de la acondroplasia suelen tener implicaciones
psicoldgicas. En nuestra sociedad se le da mucha importancia a la alturay a
otros parametros estéticos, lo que afecta en gran medida a nivel psicoldgico
a las personas con acondroplasia. Estas pueden sufrir un rechazo social que
afectard a su vida personal, social y laboral (11). En un nifio su forma de ser,
junto a las caracteristicas de su familia, sera bdsico para cémo éste afrontard
su baja estatura. Algunos autores (12,13) indican que la evolucién futura de
estos niflos puede variar por las circunstancias que los envuelven, relacién,
sentimientos, aceptacidn y actuaciones de los padres ante el hecho de haber
tenido un hijo acondroplasico. Se necesitard un entorno familiar que le dé
seguridad y le ayude a adquirir algunas estrategias de desarrollo, que un nifio
sin displasia adquiere por si mismo. La deteccién e intervencidon temprana son



fundamentales para que los padres puedan entender las dificultades por las
que puedan pasar sus hijos (14) y para atender psicoldgicamente a las familias
que puedan tener sentimientos de culpabilidad, ansiedad, sobreproteccidn,
negacion de la enfermedad, dificultando el funcionamiento familiary el ajuste
social.

Los problemas derivados de la baja talla son fundamentales en la integracién
en la escuela o en la integracidn social que puede resultar dificil, especialmente
a partir del momento en que se hacen mas conscientes de la diferencia de
talla con respecto a los demads nifos. Los niflos pueden desaprobarse
fisicamente porque se dan cuenta de la superioridad de los demds nifios a nivel
fisico y las nifias se comparan estéticamente. Los compafieros de clase pueden
preguntar en exceso e incluso reirse y desplazarlos, provocando alteraciones
emocionales, aislamiento, problemas de comportamiento e incluso fobias
escolares y que éstos desarrollen mecanismos de compensacidn y
comportamientos para llamar la atencidn, convirtiéndose en mascotas de la
clase, haciéndose los graciosos o siendo un lider inadecuado, pudiendo
provocarles una angustia y tensién excesiva y producir graves trastornos de
personalidad (15,16). Ademas pueden sufrir trastornos de la alimentacién o
agresividad.

Por otra parte hay que tener en cuenta el trato que se realiza a estos nifios,
en ocasiones son tratados como nifios mas pequefios por su estatura, por lo
cual pueden presentar una inmadurez que se expresa en la falta de
responsabilidad y de fuerza de voluntad y en las relaciones sociales.

En un estudio realizado en la Unidad de Displasias Oseas del Hospital Universitari
Germans Trias i Pujol, (17), donde se analizé el perfil psicoldgico, cociente
intelectual e integracion social de 19 nifios entre 7 y 12 afios, diagnosticados
de acondroplasia, que se sometian a una intervencién quirdrgica de
alargamiento dseo, el resultado mostrd un perfil psicolégico en estos nifios
de mayor inseguridad, dependencia, inhibicion e introversidn, con sentimientos
de baja autoestima, inferioridad y autodesvaloracién, anhelando y deseando
ser diferentes, de cambios en su aspecto fisico, mayor impulsividad y agresividad
ante la intolerancia a la frustracién y con una marcada tendencia a la tiranizacion.
Se mostraban mas dependientes y regresivos, buscando la facilitacién y
sobreproteccidn de la familia y del colegio para sentirse mas seguros y se
mostrarse mas desinhibidos y menos retraidos. Se confirmd una dificil
adaptacidn personal y social, asi como un resultado en las pruebas intelectuales
que les situaban con una puntuacién dentro de los limites de la normalidad.
Son nifios que por las caracteristicas de sus crdneos suelen tener otitis de
repeticion y problemas de audicidn que necesitan de tratamiento y que pueden
alterar al desarrollo del lenguaje oral y afectar al rendimiento escolar, pero su
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capacidad intelectual es normal.

Los estudios mas recientes han comenzado a abordar cuestiones tales como
la calidad de vida [18,19], aspectos generales psicosociales [20], una combinacién
de salud y aspectos sociales [21] o la educacidon y el empleo [22], aunque es
frustrante que la lista sea tan pequefiay que la evidencia se presenta muy a
menudo relacionada con una sola condicién patoldgica, o con una mezcla
indefinida de condiciones y que se ven comprometidas por el tamafio limitado
de lamuestray sélo hay un estudio [23] que ha intentado superar el problema
del tamafio muestral, mediante el empleo de una variedad de medios para
llegar a todos los potenciales participantes existentes en un determinada
zona geografica, pero incluso en este caso la tasa de respuesta alcanzada
varié ampliamente entre grupos de edad y poblacidny dadas las estimaciones
de prevalencia su representatividad podria estar en entredicho.

La transicidn hacia la condicién de adulto desde la infancia, pasando por la
adolescencia, es tradicionalmente reconocida como un periodo de una creciente
independencia de los padres y el ingreso al empleo, pero debemos de tener
en cuenta que el establecimiento de relaciones con los de su misma edad y la
socializacidn es un elemento sustancial y una estructura cambiante en las
relaciones sociales durante este periodo.

Si en la infancia el nifio ha adquirido un buen desarrollo de su personalidad,
ayudard en gran medida a realizar una adecuada etapa de la adolescencia.
La adolescencia suele ser considerada como el momento en que las bases de
esta independencia se establecen, cuando los patrones de la infancia se retiran
y se sustituyen por distintas prioridades y las formas de relacionarse cambian,
y entonces los jévenes se vuelven mas independientes de los padres. Para los
jovenes con displasias esqueléticas, sin embargo, este periodo ha sido visto
como mas estresante, simbolizado en particular mediante el cambio de las
relaciones, y, para algunos, un cierto grado de aislamiento de los compafieros
y una mayor dependencia familiar, que es inadecuado para esta etapa.
En la adolescencia se dan los cambios fisicos, sexuales y psiquicos y es el
momento en que las cuestiones relacionadas con los papeles de identidad,
independencia y futuro emergen y se exigen mayores responsabilidades. Se
comienza a mostrar interés por el sexo contrario, existe una creciente
socializacidn y se valora la eleccién profesional y, aunque a menudo es un
periodo dificil para todos los jévenes, puede ser un periodo de tiempo mucho
mas critico para los que tienen displasias dseas y baja estatura, en comparacién
con sus iguales y compafieros y en comparacion con sus propias experiencias
de los primeros afios de vida [18].

Las dificultades en este periodo se agravan por el hecho de que los compafieros
estan experimentando un crecimiento acelerado, situacién que en ellos no se



produce, aunque si los cambios en los caracteres sexuales secundarios. Tal
vez, lo mas fundamental son los cambios sociales que se producen en torno
a la pubertad, las relaciones que habian sido faciles de mantener mientras
eran nifios pueden verse impugnadas por el cambio en la expresidn fenotipica,
desarrollo estatural y facial, dificultando nuevas situaciones sociales y de
amistad.

Ablon [24,25] describe la adolescencia en los jévenes con displasias esqueléticas
como el momento en que se ven menos aceptado por sus compafieros, menos
incitados e invitados a participar en actividades sociales, provocando una
mayor dependencia de la familia, en un momento en el que los compafieros
estan activos en rechazar ésta.

La transicidn de un periodo, cuando eran capaces de competir tanto social
como fisicamente con los compafieros, a otro en que no pueden, es a menudo
doloroso y Siegel et al. [26] sugieren que es probable que esto fomente
sentimientos negativos acerca de su propia estatura, y tal vez incluso aislamiento
social de forma gradual, que pueda convertirlos en jévenes adultos aislados.
Los cambios en la adolescencia generan inseguridad y angustia. Los
adolescentes necesitan de la aceptacidn del propio cuerpo para integrarse en
el grupo de sus iguales. Los afectos de displasia dseas lo suelen pasar mal
porque no se aceptan, ademas es fundamental la aceptacidn fisica por el sexo
contrario y la baja talla puede crear miedo a no ser aceptados lo que provoca
alteraciones emocionales. Puede crear conductas de aislamiento o reduccién
de sus relaciones y actividades sociales, generando un mayor tiempo en casa
utilizando como escudo el uso de redes sociales.

Ablon [25] sugiere que laimportancia de la necesidad de establecer relaciones
intimas con otras personas puede ser tan grande, para algunos adolescentes,
que expresan la negacién de su corta estatura. Wilkinson [27] afirma que el
mayor riesgo es el aislamiento, la vulnerabilidad y la autoevaluacidn negativa
y es probable que éstos influyan en el rendimiento académico en un periodo
crucial y que, ademads, puede ser particularmente agudo en ambientes donde
la estatura es un tema crucial en el grupo de sus pares

En general, es posible entonces que, al menos una proporcién importante de
adolescentes con displasias dseas, destaquen en este periodo con un
incremento de experiencias depresivas que se vea agravado y exacerbado
por su deficiencia y por la aparicién de barreras sociales. Voss [15] cita un
estudio a gran escala realizado por Hood et al. en 1980, en que se muestran
elevadas tasas de depresidn entre los estudiantes con displasia dsea. Los
problemas adicionales surgen en estos jévenes por encontrarse en un momento
que es crucial para el logro educativo, que se mide a través del resultado de
los examenes, y por lo tanto en el inicio del proceso de planificacion para la
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entrada en el empleo.

Se ha sugerido [28] que los puntos principales de tensidn en la adolescencia,
en este grupo poblacional, pueden prolongarse un largo periodo de tiempo,
de tal manera que las dificultades asociadas con la misma pueden continuar
en la edad adulta temprana y enla evolucidn vital, ya que su deficiencia
esquelética [29] les provoca dificultades en la bisqueda y establecimiento de
la socializacién alargo plazo y en las relaciones personales.

Bastantes adolescentes pueden convertir su falta de altura en un foco de
atraccién para la interaccion social [28] o para la mejora de su posicidn social
[30], aunque esto no es lo habitual. Hace afos se pensaba que las personas
con baja estatura por displasias dseas eran mas seguros, felices y estaban mas
contentos que los de tamafno medio [31], pero esto ha sido criticado por ser
una mala interpretacion de las estrategias de adaptacion para facilitar la
comunicacién o la posicién social [25,31].

La mayoria de los encuestados por Stace y Danks [23] caracterizan la edad
adulta como una prolongada crisis de identidad, sintiendo un gran desaliento
e ira contra el mundo. La autoestima es muy dificil ante una imagen corporal
diferente a la media, lo que pone en cuestién aspectos fundamentales que se
encuentran detras de la relacién general, como la identidad sexual [15]. Enla
edad adulta es donde los mecanismos de compensacién tienen su mayor
expresion, y la gran inseguridad en si mismos se observa con frecuencia por
la falta de proyectos para el futuro y en su inestabilidad emocional.
Al llegar la edad adulta se alcanzan los estereotipos negativos de la baja
estatura y se centran en ideas de menor competencia y tal vez de falta de
idoneidad para determinadas ocupaciones [27,29,30].

Martel y Biller [33]y Jackson y Ervin [34] que han prestado mucha atencidén a
las cuestiones de género en relacidn a la estatura, indican la desventaja mayor
para los hombres de baja estatura, junto con cuestiones relativas a las relaciones
de pareja, porque en general la tradicién exige que los hombres sean mas
altos que las mujeres [29].

Se ha podido demostrar por parte de Folstein et al. [35] que, en los adultos
con displasias esquelética, hay mas preocupacion en las mujeres que en los
hombres acerca de los problemas de relacidn, aunque esto pueda reflejar las
tendencias sociales actuales de conceptos estéticos.

Hay una reciente tendencia hacia una mayor independencia econémica y social
entre las mujeres de estatura corta por displasia 6sea [24]. La teoria al respecto
de Ablon [25] es que las mujeres son mds propensas que los hombres a lograr
mayores niveles de educacion, y que éstos abandonan la formacién antes para
demostrar su valia en el mundo laboral. Si esto fuera cierto implicaria un menor
nivel formativo en los varones.



En general en todas las culturas, en la literatura acerca de la altura se valora
como mds importante su prevalencia que la falta de ella, especialmente si la
baja estatura es patoldgica. La altura esta mas estrechamente vinculada a las
ocupaciones mas prestigiosas [33]. Parece que los estereotipos influyen en
la contratacién [29,36], sin embargo es altamente probable que los factores
que a menudo determinan el empleo y la contratacidn de personas con cierta
discapacidad [37-39], deberian ser importantes para las contratacién de las
personas con displasias dseas, al considerar a ésta como una discapacidad. Sin
embargo, Miller [36], un estudioso del tema, apunta a la naturaleza sutil de la
discriminacién en el empleo, y sugiere que dado que las personas de baja
estatura no tienen lo que se considera que son las desventajas tradicionales,
porque esta subvalorada la discapacidad de este grupo y no disponen de los
beneficios legales para ser contratados, la discriminacién pudiera estar
relacionada mas estrechamente con la diferencia fisica que con la percepcidn
de falta de capacidad. Otros han sugerido que puede haber una renuncia a
emplearlos basdndose en supuestos acerca de la escasa aceptabilidad de
otros empleados y / o de los clientes [18,28,31].

Ablon [24] subraya la importancia de la normalizacién en el desarrollo de una
sociedad, no sdlo a nivel escolar sino también en el acceso a la vida laboral,
pero que actualmente no se da en las personas afectas de displasias dseas.
El restringido acceso al empleo, y sobre todo a un primer empleo después de
la educacidn es importante, y casi la mitad de la muestra estudiada por Folstein
et al. [35] indican que han experimentado dificultades para obtener un empleo
inicial. La movilidad laboral también puede verse afectada, como también
ocurre con las personas con discapacidades generales, por el hecho que los
individuos pueden ser reacios a considerar embarcarse en un cambio laboral,
si el primer empleo fue dificil de encontrar.

Las barreras educativas son factores cruciales [23] y hay una fuerte relacién
entre malos resultados educativos y empleo limitado en oportunidades, como
explicacién de la elevada proporcidn de personas con displasia dsea que
trabajan en puestos administrativos y no cualificados, en comparacién conla
poblacién general.

Ademas de que pueda influenciar en nuestra sociedad las caracteristicas fisicas
para encontrar un empleo, el bajo nivel de formacién académica en las personas
afectas de displasias dseas no es debido a su cociente intelectual (15), sino a
las dificultades para seguir con normalidad la formacion educativa debido a
los problemas fisicos, psicolégicos y a las pérdidas de escolaridad por los
procesos patoldgicos sobrevenidos.
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Roizen [22] en un estudio que comparaba 20 adultos con acondroplasia con
hermanos del mismo sexo, encontré un menor nivel de ocupacién entre las
mujeres con acondroplasia, a pesar de existir patrones similares de educacién
formal, cosa que no sucedia en los hombres, concluyendo que mientras la
educacion debe ser un factor importante en el nivel ocupacional, no lo es en
su totalidad. De hecho Kruse [40] indica que incluso con los titulos de estudios
requerido para la formacién profesional, el acceso a la formacién para diversas
profesiones o el empleo posterior en las posiciones adecuadas, puede ser
negado por su baja estatura, en ocupaciones inclusive donde este tipo de
personas realizaron practicas previas a un empleo estable.

Para la mayor parte de una muestra de adultos y jévenes

con displasias esqueléticas [11], el estado ha tenido poco impacto en las
oportunidades de empleo. Empleo y trabajo son situaciones que estan
estrechamente relacionadas con los ingresos y por lo tanto con la situacién
financiera, y es probable que los confinamientos en ocupaciones de menor
calidad y bajo estatus, produciria un grupo caracterizado por menores ingresos
que la poblacidn en general. En efecto, la distincién puede ser ain mas sutil
de forma que en un estudio de adultos con acondroplasia [21] y sin pareja, ni
parientes cercanos, se encontrd que los encuestados tenian una renta inferior
a aquellos sin la deficiencia, a pesar del hecho de que los niveles de empleo
no difirieron significativamente.

En relacién con la independencia es dificil percibir el aislamiento, aunque ha
sido un foco para numerosos escritos en relacién con las displasias dseas.
Por lo general, en términos practicos del dia a dia los comentarios tienden a
posicionarse en dos partes diferenciadas, los que se refieren a los ajustes que
estan hechos para permitir la independencia, y otros que hablan de las
limitaciones impuestas por un entorno disefiado para satisfacer las necesidades
de las personas de estatura promedio. La gestion de la vida diaria y las tareas
del hogar sin depender de la ayuda, y las estrategias para lograrlas como son
la modificacidn de la casa y electrodomésticos, son el foco de la adaptacidn
a la independencia de acuerdo con Scott [41] y Savarirayan y Rimoin [42].
Por otra parte hay autores como Miller [36] que adopta un enfoque muy
diferente, sugiere que las alteraciones fisicas asociadas a su deficiencia, baja
talla, significa que las personas con displasia dsea tienen enormes obstaculos
para la participacion social por las dificultades en el transporte publico, edificios
y mobiliario urbano, que esta disefiado para las personas de tamafio promedio
y que es esto lo que limita su capacidad para realizar funciones que son
realizadas de forma facil y directa por el resto de usuarios. En una linea muy
diferente Kruse [40] propone que la movilidad es crucial para la vida
independiente y afirma que las personas con displasias esqueléticas son



termdmetros que sirven para calibrar las dificultades del medio y para eliminar
determinados problemas presentes en la sociedad, al auditar con su uso las
dificultades que entrafia el problema de altura, especialmente en el acceso
al transporte publico y para auditar las mejoras en el mismo y para promover
la independencia, objetivandose que ha habido un cambio hacia una mayor
independencia durante los afios de su desde finales de 1970, hasta principios
de la década de 1990.

Hay unos aspectos que no debemos desdefiar en el desarrollo infantil dptimo
que permita llegar a una edad adulta de calidad, como son la salud global y
los problemas médicos, que en general en nuestro medio han recibido una
atencién esporadica en la investigacidn en adultos con displasias esqueléticas,
pero que también puede hacerse extensivo a otros paises.

Asi Ablon [25] afirma que aunque las displasias dseas y su deficiencia, la baja
talla, es dramdtica, distintiva fisicamente y una condicidn inmediatamente
identificable, en general no suelen ser fisicamente discapacitados o minusvdlidos
en el sentido general de estos términos, salvo que alguna de los problemas
clinicos anadidos lo produzcan. Pero la evidencia de otros autores sugiere que,
si bien esto puede ser evidente para muchos nifios y jévenes, no lo es tanto
para una proporcidn sustancial de los adultos, asi sélo una quinta parte de los
sujetos estudiados por Folstein et al.[35], afectos de displasia esquelética,
mostré una discapacidad fisica moderada o severa, y Mahomed et al. [19]
encontraron una significativa reduccién de la capacidad fisica en los mayores
de 30 afios en su muestra de adultos con acondroplasia. Sin embargo, Hunter
et al. [20] sefalan que hay poca evidencia que adquiera valor de confianza por
las tasas de procedimientos quirdrgicos o de ingresos por problemas clinicos
afiadidos en esta poblacidn, de forma que en su muestra de pacientes con
acondroplasia habia unas tasas de mas del 50% de los sujetos con mas de 20
afos que mostraban dolor en las extremidades inferiores, atribuible a estenosis
de canal lumbar, y que el 70% de los mayores de 50 afios presentaban dolores
de espalda, y también se han objetivado hallazgos que indican una tasa del
48% con artrosis severa en las extremidades inferiores en personas con
pseudoacondroplasia [43] .

Savarirayan y Rimoin [42] han revisado la literatura médica y los posibles
problemas de salud de las personas con displasias esqueléticas como: obesidad,
osteoporosis y artrosis prematura, y destacan la necesidad de una gestion
coordinada de los recursos médicos para las personas con estos procesos,
con el fin de evitar la pérdida de oportunidades por deterioro general de su
salud.

La obesidad es un problema comun que involucra dificultades en su medicidn
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y tratamiento [44], con una prevalencia situada entre el 13% y el 43% en las personas
con acondroplasia y que es un factor de incremento de morbilidades asociadas,
como son los trastornos metabdlicos: diabetes, hipertrigliceridemia,
hipercolesterolemia y alteraciones del sistema vascular.

Multiples factores de tipo cultural, familiar y de preferencias del individuo se
implican en la decisidn de intervenir. Son procedimientos complejos, dolorosos,
largos, caros, estimandose su coste superiora 20.000 € (45),y no estdn exentos
de multiples complicaciones (Fig. 9-10), por lo que previamente a su practica es
necesario definir:

Tipo de Displasias Oseas y proporcionalidad de los segmentos corporales, para
determinar si deben corregirse dismetrias, desaxaciones o realizar alargamientos
globales y extensos.

Existen formas de displasias dseas en las que hay contraindicacién absoluta de
alargamientos masivos como en las displasias que afectan a la matriz del colageno,
las displasias epifisarias y la espondiloepifisarias, las que afectan al transporte
de iones, enanismo diastrdfico o las mucopolisacaridosis.

Ausencia de contraindicaciones por trastorno sistémico, principalmente
neuroldgico relacionado con la compresién medular.

Edad: Siempre antes de que finalice el periodo fértil de crecimiento de los huesos
largos.

Mejoria prevista, relacionada con los cm. a elongar, estimandose que la maxima
talla a alcanzar son 150 cm, para poder tener un equilibrio beneficio/riesgo.
Desaxaciones: No deben existir las mismas 0 no deben superar los 10° de valgo
6 varo de rodillas, ni la presencia de recurvatum de las mismas.
Estado articular: Deben corregirse previamente las alteraciones articulares,
fundamentalmente coxofemoral, ni debe existir alteracién del cartilago,
fragmentaciones, hipoplasias o degeneraciones que determinen un riesgo
incrementado de patologia de la articulacion de la cadera y/o rodilla.
Ausencia de contraindicaciones de orden psicoldgico, porlo que hay que valorar
previamente y con precision el Cl, el estado emocional del individuo y su familia
y sus expectativas (16), y descartar cualquier patologia como por ejemplo la
hiperactividad, que debe ser diagnosticada y tratada, los trastornos de la
alimentacidn y la depresidn, que se complica por la necesidad de emprender esta
cirugia en una edad en la que el individuo no tiene capacidad legal para decidir
por si mismo. Un 10% de los intervenidos interrumpen el tratamiento por
intolerancia psicoldgica y mas del 50% de los casos sufrirdn trastornos en esta
esfera, ya sea por las largas hospitalizaciones, la elevada tasa de complicaciones
o la multiplicidad de los procedimientos, que hace necesario un apoyo a nivel
psicoldgico.
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Al intervenir tiene igual de importancia la eleccion de la técnica, como los
huesos a alargar. Los objetivos del alargamiento para corregir la hipometria
simétrica son mejorar al individuo desde el punto de vista funcional y cosmético,
lo que contribuird de forma secundaria a aminorar o evitar la posible aparicién
de trastornos psicolégicos. Mejorar la funcidn significa la posibilidad de realizar
actividades fuera del alcance de un individuo de talla muy baja, y mejorar la
cosmética significa mejorar la proporcionalidad corporal.

Segun los estudios de Aldegheriy Dall'Oca (46) que hacen una revisién critica
sobre 140 pacientes con estatura baja (incluyendo 8o con acondroplasia) que
se sometieron a cirugia del miembro inferior (fémur o tibia) para alargamiento,
en donde la ganancia promedio en la longitud de la pierna fue de 20,5 * 4,7
cm y el de promedio de tiempo del tratamiento fue de 31 meses (rango, 18 a
40 meses) y de 10 pacientes que también se sometieron a alargamientos de
la extremidad superior (himero) donde la ganancia promedio en la longitud
del brazo fue de 10,2 £ 1,25 cm, con rango de 8 a 12 cm y un tiempo de
tratamiento promedio de 9 meses, el 43% de los pacientes que se sometieron
al alargamiento tuvieron complicaciones, incluyendo: fracturas, consolidacion
temprana, pseudoartrosis, mala alineacidn, rigidez en las articulaciones e
infeccion. Hay evidencia e informes en la literatura de aumento de sintomas
de estenosis lumbar después de alargamiento de extremidades, que requirieron
cirugia para descompresién del canal lumbar, por lo que el alargamiento de
extremidades sobre la estenosis del canal lumbar necesita una investigacion
adicional.

Se ha indicado que una alternativa al tratamiento quirdrgico pudiera ser el
tratamiento con hormona del crecimiento (GH), pero los datos sugieren que
el uso de la GH, independientemente de su coste y de su indicacién, aunque
aumentan la velocidad de crecimiento en algunos nifios de 3.2 a 8.3 cm/afo)
(47), su beneficio decrece con el tiempo y raramente mejoran mas alld de los
dos afios de tratamiento (48). Hay dudas razonables que indican que el
tratamiento con GH pueda provocar un cierre prematuro de los cartilagos de
crecimiento y empeorar la desproporcidon del tronco con las extremidades
(49) y no hay estudios prospectivos que evalten la edad final de los individuos
con acondroplasia en tratamiento con GH, con lo que es dificil evaluar su
eficacia.

Resumen

Las necesidades de la poblacién con displasias dseas, la rareza de la patologia
y las multiples deficiencias y discapacidades que presentan, plantean que
deban ofrecerse en un centro de referencia, con profesionales formados y
expertos. Se ha observado que es un colectivo que tiene un exceso de
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mortalidad en los primeros afios de la vida, probablemente relacionado con
causas evitables en la unidn craneo cervical y que aparte de las complicaciones
neuroldgicas, tienen una elevada incidencia de trastornos respiratorios, en
muchas ocasiones debido a complicaciones obstructivas de la via aérea superior
que también son evitables y hasta reversibles, en caso de ser adecuadamente
diagnosticados y tratados.
Las complicaciones ortopédicas, que generan discapacidad, son muy frecuentes
y pueden evitarse o corregirse en bastantes casos como la cifosis, la escoliosis
o las desaxaciones. Otro grupo de deficiencias no pueden ser prevenidas pero
si diagnosticadas, facilitdndose su seguimiento y la profilaxis secundaria.
Debido a la baja frecuencia de estas entidades, la creacién de centros de
referencia en la sanidad publica deberia permitir acumular experiencia sobre
las mismas, como ya ha sucedido en Espafia en la Unidad de Displasias Oseas
creada al efecto en el Hospital Germans Trias y Pujol, activa entre 1984 y 2001,
que permitié mejorar los marcadores estrictamente sanitarios de este colectivo,
reducir la variabilidad clinica y mejorar la eficiencia del tratamiento por la
adquisicién de protocolos clinicos que eliminaron la ineficiencia y que
desgraciadamente por los problemas de desarrollo sanitario interterritorial
fue suspendida. Es importante que haya un coordinador del centro de referencia,
que sea experto en las deficiencias, discapacidad y minusvalia que
secundariamente producen. Esta coordinacidn deberia estar realizada por un
médico especialista en rehabilitacidn, ya que es el Unico de todos los facultativos
presentes en la atencidn de estas patologias que tiene dentro de su curriculo
formativo el conocimiento de la deficiencia, discapacidad y minusvalia, ya que
en las displasias la deficiencia afecta a varios érganos y sistemas y la discapacidad
queda bien reflejada por las severas alteraciones funcionales que presentan.
Es muy importante que en la misma se cuente con psicélogos especialistas en
infancia y adolescencia, porque la adaptacién personal, la integracién en la
escuela o la integracidn social puede resultar dificil, especialmente a partir del
momento en que se hacen mas conscientes de la diferencia de talla con
respecto a los demas nifios.
En relacién con la mejora funcional y la reduccién de la dependencia de estas
personas en lainfancia seria necesario que los padres habilitasen el domicilio
para adaptar la casa, para que el nifio pueda llegar a ser independiente sin
ayudas, por ejemplo, bajando los interruptores de luz, utilizando los pomos
de puerta con forma de palanca prolongable, al igual que los grifos, haciendo
accesible el inodoro y utilizando asientos y taburetes de su tamafio.
Deberia considerarse el tratamiento de estimulacidon temprana, para adaptar
las fases de desarrollo a la que corresponde por su edad cronoldgica
determinando, sifuese necesario durante el proceso de lainfancia, la realizacion



de terapia ocupacional que puede necesitar para mejorar sus habilidades
motrices: gruesa, fina y la alimentacion. Deberia valorarse con terapeutas
ocupacionales la adaptacidn apropiada a su edad de la ropa con sistemas de
abertura simple, como por ejemplo velcros.

Es importante valorar la necesidad de tratamiento logopédico si presenta
problemas de lenguaje o comunicacion.

Los juguetes que sirvan para el desarrollo motor, como por ejemplo los triciclos,
deben estar adaptados a la cortedad de los miembros.

Deben adaptarse los aseos para permitir un uso cdémodo, independiente,
colocando si es necesario una vara extendida para limpiar la zona anal o el
uso de sistemas de presién por medio de duchas adaptadas al inodoro.
El asiento escolar debe ser adaptado. El taburete durante la sesién escolar
debe permitir que los pies del nifio no estén colgando, para evitar la sobrecarga
de la zona lumbar. Los pies necesitan apoyo mientras el nifio esta sentado en
una mesa, en una silla o en el inodoro. Un cojin detrds de la espalda del nifio
puede ser necesario para una buena posturay para prevenir el dolor de espalda
crdnico.

Debe negociarse con el sistema escolar la independencia en el bafio en la
escuelay las preparaciones especiales que necesita ésta a causa la baja estatura
del nifio.

En el traslado en vehiculos se debe utilizar, en la época de la lactancia y los
dos primeros afios un asiento orientado hacia atras, colocado en el asiento
al lado del conductor, porque ofrece la mejor proteccidn.
Deben revisarse por los padres, en unidn de los pediatras y psicdlogos, el
control del peso y los habitos alimenticios para evitar la obesidad, que a
menudo se convierte en un problema a mediados y finales de la infancia.
Debe habilitarse la ortodoncia en el futuro y la posible necesidad de una
evaluacién de ortodoncia temprana, para considerar la expansidon palatinay
evitar el trastorno respiratorio subsiguiente.

La familia debe desarrollar actividades grupales y sociales en las que el nifio
puede tomar parte, evitando actividades que precisen saltos y volteretas,
buceo, camas eldsticas y deportes de colisidn y contacto.

Deben insistir los padres en la interaccidn con otros nifios de estatura normal
y tratar y fomentar la relacidon con amigos o miembros de la familia de su
misma edad, para hablar sin limitaciones acerca de la baja estatura.
Para que los nifios entiendan las diferencias, sin darles privilegios especiales,
se debe fomentar la asistencia a actividades extraescolares para que pueda
aprender a socializarse de una manera apropiada y trabajar con los padres y
con los maestros para la integracion en el sistema escolar, sin facilitacion
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excesiva. Ademas, igualmente fomentar esas actividades extraescolares para
que continte el proceso de socializacidn de manera apropiada para cada edad
alolargo de la infancia.

Se debe fomentar la informacidn a los padres sobre la evolucidén de su hijo y
posibles problemas fisicos y psicoldgicos que puedan tener, disminuyendo su
ansiedad y favoreciendo una mejor experiencia de relacién con su hijo. Las
etapas mas fundamentales son la del nacimiento, donde se realiza el diagndstico
de displasia dsea, que crea confusién y ansiedad y la etapa escolar y
adolescencia. Hay padres que sobreprotegen y facilitan en exceso y otros que
aumentan el grado de exigencia, sin valorar las dificultades de estos nifios.
Debe negociarse con el sistema escolar la independencia en el bafio en la
escuela y las preparaciones especiales que necesita ésta a causa de la baja
estatura del nifio.
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Tabla 1. Resultados obtenidos por el 90% de nifios con Acondroplasia de
acuerdo con el Denver Developmental Screening Test.
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Edadenmeses

Sonrien 2-3
Control cabeza 7-9
Ruedan sobre simismos 6-8
Se sientan con apoyo 7-9
Se sientan solos 1-14
Gatean 11-13
Se levantan de pie 4 —18
Bipedestan con ayuda 16 — 21
Bipedestansolos 18 — 22
Caminan con ayudas 18- 23
Caminan solos 22 - 30
Balbucean 6 -10
Dicen papay mama 12 -17
Dicen frasesde 2 palabras 20-30
Dicen frasescortas 25 - 36
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Figura 1. Acondroplasia.




Figura 3. RM que muestra Figura 4. RM que muestra

una lesion medular por hiperlordosis lumbar con canal lumbar
mielopatia cervical estrecho y compresicna nivel del cono medular,
enun paciente con con horizontalizacién sacro

en un paciente con acondroplasia.

Figura 5. Cifosis de la chamela dorso lumbar, T12-L2, previa y posterior ala reduccion
tras la colocacién de ortesis de Baltimore.

Figura 6. Alteraciones ortopédicas extremidades inferiores. Varo de rodillas y tibias
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Figura 7. Deficiencia por acortamiento rizomielico Figura 8. Radi fia del eso

de las extremidades superiores de elongaciones Gseas tibiales

Figura 9. Elongacién dsea. Complicaciones durante la misma.
Desaxacion del eje de la extremidad inferior izquierda




M? Antonia Uceda

Cuando se esta esperando un hijo, se escucha siempre lo mismo "da igual si es
nifio o nifia, lo importante es que llegue bien". Es como un miedo irracional a
que pase algo a que en el Ultimo momento lo que es alegria y esperanza se
trunque y se convierta en desasosiego e incertidumbre.
Y casi nunca sucede, sélo en raras ocasiones ese "que venga bien" no se
cumple.
Es en ese momento cuando todo se nubla y no ves salida, sélo dolor y
desesperanza . Los planteamientos vitales que hasta ese momento eran ley,
se trastocan y la inseguridad se apodera de ti.
Deseas que eso no esté pasando, que sea un mal suefio, una pesadilla, pero
no es asi. Visitas a médicos, unos detras de otros, y a cada confirmacion de
diagndstico, vamos entendiendo que va a ser asi y que empezamos un camino
que va a ser largo, pero que no podemos dejar de hacer, aunque no estemos
preparados para esto, ya que una cosa es saber qué puede pasar y otra muy
distinta es que te pase a ti. Empiezas a buscar responsables, necesitas tener
respuestas que te calmen. Ademas, te invade la pena y sientes lastima por tu
hijo. Te imaginas situaciones cercanas o lejanas en las que crees que va a sufrir;
su primer dia de colegio, su primer enamoramiento, sus estudios, su trabajo.
Seguramente estas sufriendo por ti no por él, ya que puede que las situaciones
que te vengan a la imaginacion no se van a dar en su vida, luego no puedes
controlar su futuro y por lo tanto es indtil el sufrimiento. Ademas tienes que
ser fuerte, ya que tienes que hacerle fuerte a él también para que sea capaz
de obtener lo mismo que los demas. Y mal vamos si su propia madre o padre,
no confia en sus posibilidades, como pedir a los demas que lo hagan.
Los nifios al nacer son todos iguales, distintos, pero iguales..., tienen cerebro,
curiosidad infinita, necesidad de ser queridos y ACEPTADOS para crearse
AUTOESTIMA, que les "salvara" de todos los males. Sus reacciones son idénticas
ante los mismos acontecimientos. Cuando ellos no son conscientes de su
diferencia fisica y no estdn condicionados por ésta, son espontdneos y adorables.
Es la mirada ajena la que les vuelve introvertidos, rigidos, huidizos e imprevisibles.
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Ahi es donde tenéis que empezar a trabajar profundamente con ellos, pero
antes tenéis que haber hecho el trabajo VOSOTROS.

Sentaos a hablar, ;qué supone para vosotros como pareja y como padres este
acontecimiento?. ;Lo aceptdis?. ;Tenéis ira o rechazo? ;Repercute la situacién
en vuestra relacién? etc...

Después de un tiempo natural donde aun la situacidn es desbordante, tiene
que venir otro de asentamiento, de tranquilizarse, de asumir la realidad que
no es peor ni mejor ..., es OTRA, y por eso tendremos que utilizar otros medios
no convencionales.

Lo fundamental es la ACEPTACION plena de todo su ser, no tiene que haber
lagunas ni condicionamientos. Aceptar es amar y valorar a esa persona en toda
la plenitud de su ser, con su verdad y su realidad, sin reservas y por encima de
todos y de todo. ACEPTAR es creer en él y en sus infinitas posibilidades y ayudar
a que las desarrolle . La actitud que mantengas en la relacién con él, serd lo
que marque su desarrollo como ser humano, aprendera a quererse y a vivir su
plenitud con la referencia de tu amor hacia él. Serd fuerte y tendrd recursos
gracias a ti.

No le niegues ninguna posibilidad, no le protejas como si fuese incapaz, no
lo es .Y sobre todo CREE en él. No hay una fuerza mayor que la de QUERER
hacer algo , nadie te puede poner limites. El poder esta dentro de nosotros,
hay que ayudarle a descubrir esta VERDAD. Tu estaras para apoyarle, para
decirle la verdad y para proporcionarle todo lo que le facilite llegar a su plenitud.
No te rindas nunca.

Habla del tema con tranquilidad y sin miedo, habla cuando lo creas conveniente.
Siempre hay un momento para todo. Habla con realidad pero con ilusién. El
valor que tienen las obras de arte es que son Unicas e irrepetibles, tu hijo lo
es.

Pide ayuda si la necesitas, y si en algiin momento "caes", levantate, él te
necesita.

Afortunadamente la sociedad evoluciona y ahora es mas fdcil, pero siempre
encontrard personas conflictivas que no le aceptardn, en realidad son los
miedos a lo desconocido y sus propias limitaciones lo que hacen que acttien
asi.

Pero para el resto serad alguien digno de admiracién ya que se lo han puesto
algo mas dificil y eso se valora.



M? José Iniesta Solano

Tal y cdmo ya habéis venido leyendo a lo largo de esta guia, seran numerosos
los retos a afrontar y las tareas a realizar cuando tengamos un recién nacido
en la familia con discapacidad. A nivel administrativo comenzaremos un itinerario
social con el fin de hacer uso de aquellas prestaciones y ayudas familiares que
han sido creadas para nuestro beneficio y con la finalidad de paliar esta nueva
situacion.

Desde este espacio y como profesional del Trabajo Social ,es mi deber orientar
a las familias a acudir a los profesionales de esta materia en las Unidades de
Trabajo Social que les correspondan en cada Comunidad Auténomay en la
forma en que los Organismos Auténomos de Accidn Social; las Consejerias y/o
Concejalias de Servicios Sociales lo dispongan.

No obstante remarcaremos aquiy a modo de resumen, la hoja de ruta en este
sentido, que comienza con la legalizacidn de nuestro bebé como ciudadano de
pleno derecho, que sera igual para todos los hijos nacidos., cony sin discapacidad.
Para ello seguiremos los siguientes pasos.

INSCRIBIR AL RECIEN NACIDO EN EL REGISTRO CIVIL

Se entiende por nacimiento, desde el momento en el que una persona tiene
vida propia, e independiente fuera del seno materno.

La inscripcién de nacimiento es el asiento registral que da fe del hecho del
nacimiento, de la fecha, hora y lugar en que tuvo lugar, del sexo y, en su caso,
de la filiacidn del inscrito. El nacimiento produce efectos civiles desde que tiene
lugar, pero para el pleno reconocimiento de los mismos es necesaria su
inscripcion en el Registro Civil.

Por tanto, se entiende por inscripcidn del nacimiento, el acto por el que las
personas obligadas dan cuenta del mismo a las autoridades responsables de
los correspondientes Registros Civiles.

Plazo de inscripcidn: El plazo para inscribir el nacimiento va desde las 24 horas
desde el momento en que éste se produce alos 8 dias siguientes, transcurridos
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los cuales y hasta los 30 dias naturales se debera acreditar justa causa que
constara en la inscripcién. Pasado dicho plazo, es necesario tramitar expediente
de inscripcién de nacimiento fuera de plazo ante el Encargado del Registro
Civil correspondiente.

Necesitaremos el DNI de los padres y el parte médico de alumbramiento,
documento que nos proporcionara el hospital donde haya tenido lugar el hecho.

ALTA EN EL SISTEMA SANITARIO. INSCRIPCION DEL RECIEN NACIDO EN LA
SEGURIDAD SOCIAL

Con el objeto que el recién nacido tenga cobertura sanitaria es necesario
inscribirlo en la Seguridad Social.

Quién puede solicitarlo y documentacién necesaria:

Para que los padres puedan incluir en su tarjeta al recién nacido como
beneficiario, es necesario presentar el original de la cartilla de la Seguridad
Social y el libro de familia (en el caso de los padres no casados también se
pide el certificado de convivencia).

Ademas serd necesario tramitar la prestacién por maternidad y/o paternidad,
ambos trdmites pueden realizarse en el mismo momento.

SI ESTAMOS EMPLEADOS, SOLICITAREMOS LA BAJA POR MATERNIDAD
/PATERNIDAD DE LA MADRE Y/O PADRE

La duracidn del periodo de descanso por maternidad es de 16 semanas
ininterrumpidas, salvo en los casos de parto prematuro o en aquellos en que
el neonato deba permanecer hospitalizado después del parto, ampliables en
2 semanas mas por cada hijo, a partir del segundo, si se trata de un parto
multiple.

Dicho periodo podra disfrutarse en régimen de jornada completa o a tiempo
parcial.

Distribucién del periodo de descanso:

A opcidén de la interesada, siempre que 6 semanas sean inmediatamente
posteriores al parto. Durante estas 6 semanas, la madre no podrd disfrutar del
permiso por maternidad a tiempo parcial, ya que se consideran de descanso
obligatorio.

En los casos de parto prematuro y en aquellos en que, por cualquier otra causa,
el neonato deba permanecer hospitalizado a continuacién del parto, que podra
ser el caso de nuestro hij@ nacid@ con Acondroplasia, el periodo de descanso
podrd computarse, a instancia de la madre o, en su defecto, del padre a partir
de la fecha del alta hospitalaria, excluyéndose de dicho cémputo las 6 semanas
inmediatamente posteriores al parto.

Existen otros supuestos, que si nos vemos abocados a hacer uso de ellos los



podremos consultar en la Web:
http://www.seg-social.es/Internet_1/Preguntasmasfrecuen37888/
SubsidiosyotrasPres48581/Maternidad/index.htm

Y esta otra;
http://www.seg-social.es/Internet_1/Preguntasmasfrecuen37888/
SubsidiosyotrasPres48581/Paternidad/index.htm

ALTA EN EL PADRON DE HABITANTES
Es necesario inscribir en el padrén aquellos nacimientos de personas que vayan
a residir habitualmente en el municipio para ser consideradas como altas en
el Padrén Municipal de Habitantes. Para ello nos dirigiremos a la Oficina de
Atencidn al Ciudadano del Ayuntamiento en el que residamos. Documentacidon
a presentar:

e Impreso de la hoja padronal debidamente cumplimentada. Firmado por
ambos padres.

e Libro de familia y el DNI del solicitante.
OBTENCION DEL DOCUMENTO NACIONAL DE IDENTIDAD DE NUESTRO BEBE
El Documento Nacional de Identidad no es obligatorio para los nifi{@s menores
de 14 afios, segun la normativa vigente en esta materia en el estado espafiol.
No obstante, silo es para iniciar procedimientos administrativos en beneficio
de nuestro hijo con discapacidad. Por lo que es que aconsejable expedirlo
cuanto antes en el caso de nuestros hijos, ya que nos va ser reclamado para
casi todos los tramites que iniciemos en las administraciones a las que nos
tendremos que dirigir, asi como por ejemplo, para realizar viajes dentro o fuera
del territorio nacional en avidn, por lo que es recomendable que el bebé
tenga DNI o Pasaporte y no tener problemas a la hora de embarcar. Sirva como
ejemplo que queremos recibir una segunda opinién médica en otra provincia
y tengamos pensando desplazarnos en este medio. También las solicitudes de
Becas y Ayudas, solicitud del Grado de Discapacidad, etc.
Cémo solicitarlo:
Se tramita en las comisarias de policia con oficina de expedicién de DNI.
Se puede pedir cita precia en el teléfono 902 247 364.
También en la Web www.citapreviadni.es
Qué documentos necesitamos para DNI:

e Certificado literal de nacimiento. Se expide en el Registro Civil.

e Fotografia tamafio carné con fondo blanco.

e Libro de Familia y DNI de los padres.

e Pagar la tasa correspondiente, actualmente en el afio 2013 son 10,10 euros.
Tendrd una vigencia inicialmente de cinco afios, tras los cuales habrd que
renovarlo.
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Qué documentos necesitamos para el PASAPORTE:

e DNI del menor.

e Fotografia tamafio carné con fondo blanco.

e Libro de Familia y DNI de los padres.

e Pagar la tasa correspondiente, actualmente en el afio 2013 son 25
euros.
Tendra una vigencia de dos afios hasta que el menor cumpla los cinco afios de
edad, tras los cuales habrd que renovarlo y su validez serd la aplicable seguin
la normativa vigente en ese momento.

OBTENCION DEL GRADO DE DISCAPACIDAD.
Existen una serie de Prestaciones y Ayudas que podremos solicitar a cargo de
la Seguridad Social, para algunas de estas prestaciones es necesario que
nuestro bebé tenga reconocido un Grado de Discapacidad minimo del 33%. Por
lo tanto debemos solicitarlo.
A quién compete resolver:
1. Es competencia de los drganos correspondientes de las Comunidades
Auténomas a quienes hubieren sido transferidas las funciones en materia de
calificacion de grado de las limitaciones en la actividad y discapacidad o del
Instituto de Mayores y Servicios Sociales:
a) El reconocimiento de grado de discapacidad.
b) El reconocimiento de la necesidad de concurso de otra persona para
realizar los actos esenciales de la vida diaria, asi como de la dificultad para
utilizar transportes publicos colectivos, a efectos de las prestaciones,
servicios o beneficios publicos establecidos.
c) Aquellas otras funciones referentes al diagndstico, valoracién y orientacion
de situaciones de discapacidad atribuidas o que puedan atribuirse por la
legislacidn, tanto estatal como autondmica.
2. Dichas competencias, asi como la gestion de los expedientes de valoracion
y reconocimiento de grado de discapacidad, se ejerceran con arreglo a los
principios generales y disposiciones de comun aplicacidn contenidos en la Ley
30/1992, de 26 de noviembre, sobre Régimen Juridico de las Administraciones
Publicas y del Procedimiento Administrativo Comun, con las especialidades
que se establecen en este Real Decreto y sus normas de desarrollo.
Dénde solicitar el reconocimiento del Grado de Discapacidad:
El procedimiento se inicia a instancia de persona interesada mediante
presentacién de solicitud ante el Organo administrativo correspondiente a su
Comunidad Auténoma de residencia o Direccidn Territorial del Imserso de
Ceuta y Melilla. Para facilitar la presentacién de la documentacién requerida
las distintas unidades tienen establecidos distintos formularios de solicitud;



a dicha solicitud la persona interesada aportara la documentacién que, en su
caso, acredite su identidad y su situacidn de salud.

La solicitud de reconocimiento de la condicidn de persona con discapacidad
podra realizarse en cualquier momento personalmente ( previo pago de la
tasa correspondiente si la hubiera) en cualquiera de las Direcciones Territoriales
del Imserso en el caso de las Ciudades Auténomas de Ceuta y Melilla, en los
Servicios Centrales del Imserso, asi como en las oficinas de registro establecidas
a tal efecto por los Organos Gestores de las Comunidades Auténomas con
competencia en la gestion; ademas podra presentarse a través de cualquiera
de los medios establecidos en el art. 38.4 de la Ley 30/92.

Reconocida la persona por el Equipo del Centro de Valoracidn y Orientacidn,
los responsables de los Organos competentes en la materia de las Comunidades
Autdnomas o de las Direcciones Territoriales del Imserso en Ceuta y Melilla,
deberan dictar resolucién expresa sobre el reconocimiento de grado, asi como
sobre la puntuacidn obtenida en los baremos para determinar la necesidad
del concurso de otra persona o dificultades de movilidad, si procede. El
reconocimiento de grado de discapacidad se entenderd producido desde la
fecha de solicitud, debiendo figurar necesariamente la fecha en la que, en su
caso, puede tener lugar su revision.

Documentacién a presentar en la solicitud:

-Solicitud debidamente cumplimentada.

-Resguardo de haber abonado la tasa correspondiente segtin en qué Comunidad
Autdnoma nos encontremos.

-Fotocopia compulsada del Documento Nacional de Identidad (DNI) del
solicitante y, en su caso, del representante legal o guardador de hecho, si el
interesado es espafiol, o documento acreditativo en caso de extranjero.
-En el caso de no tener nacionalidad espafiola, fotocopia compulsada de la
Tarjeta de Residente.

-Original o fotocopia compulsada de todos los informes médicos y/o psicoldgicos
que acrediten la discapacidad alegada, el proceso patolégico que ha dado
origen a las deficiencias, el diagndstico y las medidas terapéuticas indicadas.
Mas informacion:
http://[www.imserso.es/imserso_o1/el_imserso/procedimientos_administrati
vos/calificacion_grado_discapacidad/index.htm

OBTENCION DEL TITULO DE FAMILIA NUMEROSA.

La condicién de familia numerosa se acreditard mediante el titulo oficial
establecido al efecto, que serd otorgado cuando concurran los requisitos
establecidos en esta Ley, a peticién de cualquiera de los ascendientes, tutor,
acogedor, guardador, u otro miembro de la unidad familiar con capacidad legal.
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Corresponde a la comunidad auténoma de residencia del solicitante la
competencia para el reconocimiento de la condicién de familia numerosa, asf
como para la expedicién y renovacién del titulo que acredita dicha condicién
y categoria. A los efectos de esta Ley, este titulo tendrd validez en todo el
territorio nacional sin necesidad de acto alguno de reconocimiento. El contenido
minimo e indispensable para asegurar su eficacia se determinard en el desarrollo
reglamentario de esta Ley.

Las familias numerosas, se clasificaran en alguna de las siguientes categorias:
Especial: las de cinco o mas hijos y las de cuatro hijos de los cuales al menos
tres procedan de parto, adopcidn o acogimiento permanente o preadoptivo
multiples.

General: las restantes unidades familiares.

No obstante, las unidades familiares con cuatro hijos se clasificardn en la
categoria especial cuando sus ingresos anuales de las mismas, divididos por
el nimero de miembros que las componen, no superen en cémputo anual el
75% del salario minimo interprofesional vigente. Incluidas las pagas
extraordinarias.

Requisitos que han de cumplir los miembros de una familia para ostentar la
condicién de familia numerosa.

Se considera familia numerosa la integrada por:

e Uno o dos ascendientes con tres o mds hijos, comunes o no.

e Uno o dos ascendientes con dos hijos, comunes o no, siempre que al
menos uno de ellos sea discapacitado (33%) o esté incapacitado para trabajar.
e El padre o la madre separados o divorciados con tres o mas hijos, comunes
0 Nno, siempre que estos se encuentren bajo su dependencia econdmica, aunque
estén en distintas unidades familiares y no vivan en el domicilio conyugal.
e Dos ascendientes si ambos son discapacitados o al menos uno de ellos,
tiene un grado de discapacidad igual o superior al 65%, o esta incapacitado
para trabajar, con dos hijos, comunes o no.

e Dos 0 mds hermanos huérfanos de padre y madre sometidos a tutela,
acogimiento o guarda, que conviven con el tutor, acogedor o guardador, pero
no se hallan a sus expensas.

e Tres 0 mas hermanos huérfanos de padre y madre mayores de 18 afios o
dos, si uno de ellos es discapacitado, que conviven y tienen una dependencia
econdmica entre ellos.

e El padre o la madre con dos hijos, cuando haya fallecido el otro progenitor.
¢Cuando se es familia numerosa?

Una familia tiene el derecho a ostentar la condicidn de familia numerosa
cuando, ademads de encontrarse en alguno de los supuestos anteriores, los
hijos o hermanos:



e Son solteros y menores de 21 afios. El limite de edad no se aplica si son
discapacitados o estan incapacitados para trabajar. El [imite de edad se amplia
hasta los 25 afios si estdn cursando estudios, adecuados a su edad y titulacién
0 encaminados a obtener un puesto de trabajo.
e Conviven con el ascendiente o ascendientes, sin perjuicio de lo previsto
para el supuesto de separacion éstos. La separacion transitoria motivada por
razdn de: estudio, trabajo, tratamiento médico, rehabilitacién u otras causas
similares, no rompe la convivencia entre padres e hijos.
e Dependen econdmicamente del ascendiente o ascendientes. La ley
considera que se mantiene la dependencia econdmica cuando:
-El hijo obtiene ingresos econdmicos no superiores, en cdmputo anual al
Indicador Publico de Renta de Efectos Multiples (IPREM) vigente.
-El hijo estd incapacitado para el trabajo y la cuantia de su pensidn, incluidas
las pagas extraordinarias, no excede en cdmputo anual al IPREM vigente.
-El hijo contribuye al sostenimiento familiar, cuando Unicamente hay un
ascendiente y éste esta inactivo:
Si el total de los ingresos del ascendiente no supera el doble del IPREM.
Silos ingresos que aporta el hijo no exceden el 50% del total del resto de
la familia.
El padre y/o la madre estadn incapacitados para el trabajo, jubilados o son
mayores de 65 afios, siempre que no superen el IPREM vigente.
Los miembros de la unidad familiar deberan ser espafioles o nacionales de
un Estado miembro de la Unién Europea, o de alguno de los restantes
Estados parte en el Acuerdo sobre el Espacio Econdmico Europeo, y tener
su residencia en territorio espafol.
Siresiden en otro Estado miembro de la Unién Europea (UE), o en alguno
de los restantes Estados parte en el Acuerdo sobre el Espacio Econdmico
Europeo (AEEE), al menos uno de los ascendientes de la unidad familiar
debe ejercer una actividad, por cuenta propia o ajena, en Espafa.
Los miembros de la unidad familiar, nacionales de otros paises, tienen derecho
al reconocimiento de la condicién de familia numerosa en igualdad de
condiciones que los espafoles, siempre que residan en Espafia todos los
miembros que dan derecho a los beneficios que refiere la Ley 40/2003, de 18
de noviembre, de Proteccién a la Familias Numerosas; en los términos
establecidos en la Ley Organica 4/2000, de 11 de enero, sobre derechos y
libertades de los extranjeros en Espafia y su integracién social, reformada por
la Ley Organica 8/2000, de 22 de diciembre, y su normativa de desarrollo.
Nadie puede ser computado en dos unidades familiares al mismo tiempo.
Cada hijo discapacitado o incapacitado para trabajar, en los términos definidos
en el apartado 5 del articulo 2, de la Ley 40/2003 de Proteccion alas Familias
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Numerosas computard como dos para determinar la categoria en que se
clasifica la unidad familiar de la que forma parte.
Beneficios del Titulo de Familia Numerosa:
El titulo de familia numerosa es un documento oficial con validez en todo el
territorio nacional. Su obtencién supone una serie de beneficios para las
personas incluidas en él.
Entre los beneficios que se conceden a las familias numerosas estan:
Trato preferente en:
e La concesidn de becas y ayudas en materia educativa, asi como para la
adquisicién de libros y demds material didactico.
e La puntuacidn para el régimen de admisién de alumnos en centros de
educacién preescolar y centros docentes sostenidos con fondos publicos.
e El acceso a las viviendas protegidas.
e El acceso a albergues, centros civicos y demds locales y espacios o
actividades de ocio que dependan de la Administracién.
e Exenciones y bonificaciones en:
-Las tarifas y complementos especiales de ferrocarril y en los transportes
interurbanos de viajeros (terrestres, maritimos o aéreos), cuya competencia
sea de las administraciones publicas.
-El acceso a los bienes y servicios sociales, culturales, deportivos y de ocio.
-El acceso a las pruebas de seleccidn para el ingreso en la funcién publica.
Las tasas o precios publicos establecidos en el dmbito de la educacién, en
todos los regimenes, niveles y ciclos. Las familias numerosas de categoria
especial tienen la exencion del 100%, las de categoria general una bonificacién
del 50%.
-Las prestaciones por infortunio familiar, concedidas por los seguros escolares.-
-La cuantia de la prestacidn se incrementara en un 50% para las familias de
categoria especial y en un 20% para las de categoria general.

Dénde se solicita
Corresponde a la comunidad auténoma de residencia del solicitante la
competencia para el reconocimiento de la condicién de familia numerosa asi
como para la expedicién y renovacién del titulo que acredita dicha condicién
y categoria A los efectos de esta Ley, este titulo tendra validez en todo el
territorio nacional

Mas informacion:
http://www.boe.es/boe/dias/2003/11/19/pdfs/A40845-40852.pdf



- ATENCION TEMPRANA.

El servicio de atencidn temprana esta dirigido a nifios de edades comprendidas
entre el nacimiento y el inicio de escolaridad en la etapa obligatoria, que
presentan necesidades especiales, transitorias o permanentes, originadas por
deficiencias o alteraciones en el desarrollo. Comprende la atencién
individualizada ambulatoria, de caracter preventivo, global e interdisciplinar,
orientada tanto al nifio como a su entorno familiar y social, coordinada con
otros recursos de atencion.

El objetivo de la atencidn temprana es favorecer el éptimo desarrollo del nifio,
pretendiendo limitar, y en su caso eliminar, los efectos de una alteracién o
deficiencia, facilitando las opciones de integracién familiar y social.
El servicio de atencién temprana, se presta desde los Centros de Atencidn
Temprana, e incluye la prestacién, en régimen ambulatorio, de los tratamientos
especializados de estimulacidn, psicomotricidad, logopedia, fisioterapia y
psicoterapia que el nifio precise asi como la atencién directa a la familia,
proporcionandole informacién, asesoramiento y apoyo.

Tramitacion

La solicitud de plaza se realiza directamente en el centro mas préximo al
domicilio del menor.

Para recibir atencidn, el menor debe contar con la valoracidn y acreditacion
pertinente, emitida por el Centro Base de Atencidn a Personas con Discapacidad
u otro servicio publico sanitario o educativo, que indique la necesidad de recibir
tratamiento/s de atencién temprana.

PRESTACIONES FAMILIARES DE LA SEGURIDAD SOCIAL

En las prestaciones familiares confluyen prestaciones de modalidad no
contributiva y prestaciones de modalidad contributiva.

Las prestaciones familiares de la Seguridad Social, en su modalidad no

contributiva y de cardcter econdmico estdn destinadas a cubrir las situaciones
de necesidad derivadas de la falta de ingresos o del exceso de gastos que
produce, para determinadas personas, la existencia de responsabilidades
familiares y el nacimiento o adopcién de hijos, o el acogimiento de menores.
Las prestaciones econdmicas vigentes en esta modalidad no contributiva son
las siguientes:
o Asignacién econdmica por hijo o menor acogido a cargo.
o Prestacién econdmica de pago unico por nacimiento o adopcién de hijo en
supuestos de familias numerosas, monoparentales y en los casos de madres
discapacitadas.
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0 Prestacién econdmica de pago unico por parto o adopciéon multiples.
Las prestaciones familiares en su modalidad contributiva y de caracter no

econdmico, estdn destinadas sdlo a trabajadores/as incluidos en el ambito de

aplicacién de la Seguridad Social, que rednan los requisitos exigidos y que

hagan uso de sus derechos a excedencia o reduccién de jornada de trabajo

por cuidar a determinados familiares.

Estas prestaciones consisten en considerar como cotizados determinados

periodos de tiempo no trabajados por razones familiares.

Si necesita mds informacién puede ponerse en contacto con el Instituto

Nacional de la Seguridad Social (INSS):

o Llamando al teléfono gratuito:

900 16 65 65

o A través de Internet: www.seg-social.es

o También, puede dirigirse, personalmente o por escrito, a cualquiera de los

centros de atencion e informacion (CAISS) de que dispone el INSS en todo el

territorio nacional.

RESUMEN DE PRESTACIONES NO CONTRIBUTIVAS

-PRESTACION POR HIJO O MENOR ACOGIDO A CARGO.
Tendrdn derecho a la asignaciéon econdmica por hijo o menor acogido los
progenitores, adoptantes o acogedores siempre que:
Residan legalmente en territorio espafiol. Se considera cumplida esta condicién
en el supuesto de trabajadores trasladados por su empresa fuera del territorio
espafol, que se encuentren en situacién asimilada a la de alta y coticen en el
correspondiente régimen de Seguridad Social espafiol
No se considerard interrumpida la residencia por las ausencias del territorio
espafiol inferiores a 9o dias a lo largo de cada afio natural, ni cuando la ausencia
esté motivada por causas de enfermedad debidamente justificadas.
Tengan a su cargo hijos o menores acogidos, menores de 18 afios o mayores
afectados por una discapacidad en un grado igual o superior al 65% y residentes
en territorio espafiol. Se considera cumplido este requisito respecto de los
hijos 0 menores acogidos que acompafen en sus desplazamientos a los
trabajadores trasladados por su empresa fuera del territorio nacional.
No tengan derecho a prestaciones de esta misma naturaleza en cualquier otro
régimen publico de proteccidn social.
No perciban ingresos anuales, de cualquier naturaleza, superiores a 11.490,43
euros .Si se posee el Titulo de Familia Numeros el limite de ingresos serd de
17.293,82 euros. Dicha cuantia se incrementa en un 15% por cada hijo o menor
acogido a cargo, a partir del segundo, incluido éste.
Cuantia actual fijada en 291.00 euros por hijo menor. Datos del afio de 2012.



-Hijos 0 menores acogidos menores de 18 afios con una discapacidad igual o
superior al 33%.

1000,00 euros anuales por hijo. Datos del afio 2012. No se exige en estos casos
limite de recursos econdmicos al tratarse de un discapacitado.
-Hijos mayores de 18 afios con una discapacidad igual o superior al 65%.
4.378,80 euros anuales por hijo Datos del afio 2012 .No se exige en estos casos
limite de recursos econdmicos al tratarse de un discapacitado.
-Hijos mayores de 18 afios con una discapacidad igual o superior al 75% y
necesidad de concurso de ayuda de tercera persona.

6.568,80 euros anuales por hijo . Datos del afio 2012 No se exige en estos casos
limite de recursos econdmicos al tratarse de un discapacitado.
-PRESTACION ECONOMICA POR NACIMIENTO O ADOPCION DE HIJO, EN
SUPUESTOS DE FAMILIAS NUMEROSAS, MONOPARENTALES Y EN LOS CASOS
DE MADRES DISCAPACITADAS

Prestacién econdmica de pago Unico, que se reconoce por nacimientos o
adopciones de hijos en aquellos supuestos de familias numerosas o
monoparentales y en los casos de madres que padezcan una discapacidad
igual o superior al 65%, siempre que no superen un determinado nivel de
ingresos, y que tiene por objeto compensar el aumento de gastos familiares.
-PRESTACION ECONOMICA POR PARTO O ADOPCION MULTIPLES
Prestacion econdmica de pago unico, que tiene por objeto compensar, en
parte, el aumento de gasto que produce en las familias el nacimiento o adopcién
de 2 0 mas hijos.

Mas informacidn sobre cuantias y supuestos en la Web:

http://www.seg-
social.es/Internet_1/Trabajadores/PrestacionesPension10935/Prestacionesfa
milia10967/Prestacioneconomica27924/Cuantias/index.htm#27949

BECAS Y AYUDAS

Nuestros hijos tienen derecho a ayudas otorgadas por la administracién, por
el hecho de padecer una discapacidad, estas ayudas las publica cada afio la
administracion del estado espafiol mediante el Ministerio de Educacién. En
ellas se contempla la cobertura de necesidades educativas especiales.
Beneficiarios:

El alumnado que presenta necesidades educativas especiales derivadas de
discapacidad o trastorno de conducta grave podra obtener las ayudas o
subsidios a que se refieren los apartados a) y b) del articulo 1 cuando retna
los siguientes requisitos:

1. Presentar necesidad especifica de apoyo educativo derivada de discapacidad
o trastornos graves de conducta siempre que dicha necesidad haya sido
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acreditada por alguna de las siguientes vias:

- Certificado de un equipo de valoracién y orientaciéon de un centro base del
Instituto de Mayores y de Servicios Sociales u érgano correspondiente de la
comunidad auténoma.

- Certificado de un equipo de orientacion educativa y psicopedagdgica o del
departamento de orientacién dependientes de la administracién educativa
correspondiente.

- Certificado de discapacidad.

2. Tener cumplidos dos afios de edad. Excepcionalmente, podrdn concederse
ayudas a alumnos menores de dos afios siempre que los equipos
correspondientes certifiquen la necesidad de escolarizacién mds temprana
por razdn de las caracteristicas de la discapacidad.

3. Estar escolarizado en centro especifico, en unidad de educacién especial de
centro ordinario o en centro ordinario que escolarice alumnos que presentan
necesidades educativas especiales, que hayan sido creados o autorizados
definitivamente como tales por la administracion educativa competente, en
la fecha de terminacién del plazo de presentacién de solicitudes.
4. Estar cursando alguno de los siguientes niveles educativos:
a) Educacién Infantil.

b) Educacidn Primaria.

¢) Educacién Secundaria Obligatoria.

d) Bachillerato.

e) Ciclos formativos de grado medio y superior.

f) Ensefianzas artisticas profesionales.

g) Programas destinados a la obtencién de una cualificacién profesional inicial.
h) Programas de formacidén para la transicién a la vida adulta.
5. Ademds para obtener el subsidio se requerird ser miembro de familia
numerosa de cualquier categoria, de acuerdo con la normativa vigente.
Clases de ayudas y cuantias:

El alumnado que presenta necesidades educativas especiales derivadas de
discapacidad o de trastornos graves de conducta podra obtener ayuda para
los siguientes conceptos y en las siguientes cuantias mdaximas:
- Ensenanza: hasta 862,00 euros.

- Transporte interurbano: hasta 617,00 euros.

- Comedor escolar: hasta 574,00 euros.

- Residencia escolar: hasta 1.795,00 euros.

- Transporte para traslado de fin de semana de alumnos internos en centros
de educacién especial: hasta 442,00 euros.

- Transporte urbano: hasta 308,00 euros.

- Libros y material didactico:



Educacién Primaria, Educaciéon Secundaria Obligatoria, Programas de
Cualificacién Profesional Inicial y Formacidn para la transicién a la vida adulta:
hasta 105,00 euros.

Resto de niveles de la ensefianza posobligatoria: hasta 204,00 euros.
- Reeducacién pedagdgica o del lenguaje: la que en cada caso se fije como
necesaria y suficiente, en aplicacion de las reglas del apartado 6 del presente
articulo, con un limite maximo de 913,00 euros para cada una de ellas.
Datos econdmicos del afio 2012.

Os dejo aqui el enlace a la dltima resolucién publicada para que tengais
informacién de primera mano.

"Resolucidon de 2 de agosto de 2012, de la Secretaria de Estado de Educacion,
Formacién Profesional y Universidades, por la que se convocan ayudas para
alumnado con necesidad especifica de apoyo educativo para el curso académico
2012-2013."

Cuyo enlace, a modo de informacidn, es el siguiente:
http://www.boe.es/buscar/doc.php?id=BOE-A-2012-10667

A modo de conclusidn

1-Recuerda que este guidn-resumen lo hemos intentado elaborar de una manera
agil y clara, con el fin de informar de las prestaciones y servicios que ofrece
el Estado espafiol para personas con discapacidad, sin perjuicio de que existan
otras dependientes de las Comunidades Autédnomas o Ayuntamientos y que
tengamos derecho a recibirlas.

2- Tengamos presente que es nuestro deber como padres y madres de un
hijo/a con discapacidad, obtener toda la informacidn posible sobre coberturas
sociales y econdmicas. Investiga, pregunta, promueve la lucha para que se
cumplan todos los derechos de nuestros hijos e hijas con discapacidad.
3-No olvidéis acudir a vuestra ONG y a los profesionales que en ella trabajan
para todo lo que necesitéis y buscar el apoyo en ellos, asi como en otros padres
y madres, ya que seguro que sera reconfortante el saber de sus experiencias
en estos momentos iniciales, en los que os enfrentais a esta nueva situacién.




Patricia Garcia Luna

1. ;(Cuando debe entrar en la guarderia?

Una pregunta muy habitual en los padres es ;cuando pueden considerar que
sus hijos estan preparados para entrar en la guarderia?, en este sentido hay
mucha variabilidad ya que todos los nifios con AC no estan en las mismas
circunstancias fisiolégicos y/o ortopédicas en los primeros afios de vida. Lo
mas recomendable es que antes de entrar en la guarderia ya tengan capacidad
para mantener el tronco y exista un control cefalico. También es importante
valorar las caracteristicas propias del centro, para elegir la mds acorde a nuestro
hijo.

2. Paso del centro de AT al Colegio

Es imprescindible en la mayoria de las ocasiones una intervencién temprana o
un seguimiento del desarrollo psico-motor desde los 0 alos 6 afios, habitualmente
a los 3 afios los nifios entran en el centro escolar por lo que las competencias
se transfieren al psico-evolutivo (esto puede varias de unas comunidades
auténomas a otras). Dicha intervencidn temprana es prioritaria en los primeros
afios de vida para que no exista un desfase respecto a sus compafieros a la
hora de entrar en el colegio.

Es conveniente que antes de recibir el alta del centro de Atencidn Temprana
haya un intercambio de informacién con el Equipo de Orientacién Educativa de
la zona o bien, con los profesionales del ambito educativo que se van a encargar
de laintervencion terapéutica desde el momento en que el pequefio se escolariza.
Dicho intercambio de informacién se puede realizar mediante un informe de
alta en el que se especifique los objetivos planteados en cada caso particular
asi como las recomendaciones especificas sobre adaptaciones del puesto escolar
o bien mediante el desplazamiento de uno de los terapeutas a la Escuela infantil
con el fin de asesorar a los profesionales que van a atender al nifio, para evitar
asi la aparicién de deformidades o problemas ortopédicos y fomentar su
autonomia dentro del aula.

59



3. Entrada al colegio
Cudndo entran en la escuela, es habitual que comiencen las preguntas sobre
su estatura ;Por qué soy mds bajo que mis compaferos? ;Cédmo voy a ser de
mayor?, aconsejamos que se le responda de manera abierta y natural. Es
fundamental no mentirles ni ser evasivos, siempre adaptando la respuesta a
la edad de nuestro hijo.
Desde Crecer, 0s queremos proporcionar unas pautas que aunque no se pueden
generalizar para todos, ya que cada nifio es un mundo, os pueden ser muy
utiles:
e La palabra "enano", trae consigo connotaciones negativas por su mal
uso. Es muy comun utilizar este término de manera peyorativa para definir
alos nifi@s con acondroplasia. Es conveniente ensefiar otros términos en
clase, menos peyorativos, como pueden ser: "persona con problemas de
crecimiento" o "de talla baja", son términos que no tienen la carga negativa
que se le ha otorgado a la palabra "enano".
e Los adultos en ocasiones tratan a los nifios con acondroplasia acordes a
su estatura, y no a su edad, llegando al punto de la sobreproteccidn. Este
comportamiento a la larga traerd consigo importantes problemas para su
desarrollo: falta de autoestima, inseguridad y dependencia. Los padres y
los profesores deben ser conscientes de los efectos negativos que pueden
tener el tipo de relacién que establezcan con ellos.
e En ciertas ocasiones los compafer@s de clase, al verlo mds pequei@,
quieren levantarlo al aire o llevarlo en brazos, y este tipo de juegos puede
ser peligroso para el nifi@ con acondroplasia, porque ademas de hacerle
sentir como "bebé" puede ocasionar lesiones.
e Si para entrar o salir de clase, para subir o bajar escaleras, o ir de
excursion, los nin@s deben formar filas, procurar no poner al nin@ con
acondroplasia el primero, porque sus extremidades inferiores mds cortas
le hacen desplazarse mdas despacio.
Por ultimo resefar la importancia de fomentar la autonomia del nifio,
animdndolos a que sean independientes y usen su propia creatividad.

"La autoestima es un proceso dindmico, la autoestima implica conocer tus

posibilidades y tus limitaciones".

¢Qué miedos tenemos en el colegio?

Al principio puede ser normal que en el dmbito escolar los padres no hablen
con naturalidad sobre la patologia de sus hijos ya que no quieren un trato
"diferente" para ellos. Hay que ser conscientes que si no informamos a los
profesores de las particularidades de nuestros hijos, nunca podrdn
proporcionarles los apoyos necesarios, lo que implicard al final una sobrecarga
fisica para el menor.



Por ello siempre animamos a explicar a los orientadores aquellas consideraciones
que deben tener en cuenta en el colegio o guarderia, para facilitarles asi el dia
a dia, sin caer en la sobreproteccién. Debemos procurar que nuestros hijos
tengan una comunicacidn fluida con compafieros y profesores ya que esto
facilita la respuesta empatica con los demds, proporciondndoles la confianza
para solicitar ayuda siempre que lo precise.

Al entrar en la escuela pueden producirse burlas o ataques verbales, casi
siempre relacionados con la condicidn de talla baja, es labor de los maestros,
adultos y padres estar alerta a esta situaciones y evitar que se produzcan,
ensefiando el valor del respeto hacia la otra persona. Es fundamental hablarlo
al llegar a casa, permitiendo que el nifio exprese sus sentimientos siempre que
lo necesite. Hay que hacerle entender que las burlas no van hacia él como
persona si no hacia una caracteristica fisica que hace que esa situacion se
produzcay que con el tiempo eso dejara de pasar, al no ser una novedad para
ellos.

"Hay muchas maneras de decirlo y también de recibirlo (al referirse a la palabra

"enano"), con el tiempo eso lo he comprendido" Milagros Jiménez, Persona con

AC.

Estas burlas pueden desencadenar cierta ansiedad en el menor, la cual suelen

exteriorizarla con alteraciones en la capacidad atencional en el aula.

Si los padres lo ven oportuno pueden solicitar a CRECER su colaboracién para

organizar alguna campafa escolar de sensibilizacion en el colegio de su hijo.

4. Orientaciones para el Colegio

Todos los nifos, en la escuela, y en cualquier otro dmbito de la vida, no sdlo

aquellos que tienen alguna discapacidad, encontraran sus propias limitaciones

y obstdaculos. Pero como iréis observando, muchas de las dificultades practicas

que pueden encontrar estos nifios a lo largo de su vida, se pueden superar

con un poco de imaginacion."
e Algunos nif@s es posible que tarden mas tiempo en desvestirse, o en
utilizar el bafio, es recomendable dejarles su tiempo y no presionarlos.
e Algunos nif@s es posible que tarden mas tiempo en desvestirse, o en
utilizar el bafio, es recomendable dejarles su tiempo y no presionarlos.
e Al tener las extremidades mas cortas, suelen caerse mas a menudo. No
hay que preocuparse, excepto en situaciones de una herida significativa.
e Los nifios con AC pueden tener algunos problemas de sobrepeso, por
ello es importante que desde pequenos se acostumbren a adquirir habitos
sanos de alimentacion.
e Las actividades deportivas en el ambito escolar deben ser recomendadas
por el médico rehabilitador y el fisioterapeuta, orientdndonos sobre la mas
aconsejable en cada caso y en cada etapa.
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Debemos fomentar las cualidades del menor, transmitirles esa confianza en
ellos mismos, ayudarlos a que desarrollen sus habilidades, y hacerles entender
que todos somos capaces de hacer algo por los demas.

5. Adaptaciones escolares

Antes de comenzar la realizacién de las adaptaciones escolares lo primero que
debemos hacer, es hablarlo con nuestro hijo o alumno, es fundamental
consensuarlo entre los dos, al principio es habitual que se muestren reacios
a dichas adaptaciones, ya que marcaran "diferencias” con sus compafieros, es
mejor que se realicen de forma progresiva, tratando de que sean lo mas sencillas
posibles.

Consejos utiles para adaptar el aula
Adaptacién de la silla del aula:

El respaldo se puede adaptar adelantando el apoyo mediante un
suplemento acolchado al respaldo de la silla mediante una cinta elastica o velcro.
Este nuevo apoyo de respaldo ayuda al alumno a mantener las curvas fisioldgicas
de la columna, fundamentalmente consiguiendo el apoyo lumbar, aunque el
dorsal lo deje mas libre, eso obliga a mantener una postura erecta. Es
recomendable poner este respaldo y adaptar un reposa pies a la silla, consiste
en una tarima antideslizante independiente de la silla, a la que se le han realizado
dos aberturas coincidentes con las patas de la silla para evitar deslizamientos.




Adaptacion pupitre y Doble pizarra

Percheros en escalera

Debemos tener en el aula un taburete movible para que el nii@ pueda hacer uso de
él cuando sea necesario.

Otra posible adaptacidn es a la hora de escribir. Las manos de algunos nifios
(Hidrocefalia/compresiéon medular) se resbalan en el lapiz y les resulta dificil
sostenerlo. Existen unos correctores que se ponen en el inicio del Iapiz y nos indica
donde colocar los dedos mediante unos huequecitos, lo que hace que se coja el

|apiz de manera correcta.
® e
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Adaptacion del bafio

Alrededor del inodoro se puede adaptar una plataforma, que ayude
al nif@ a poder llegar. La doble tapa permite que dicho vater sea usado
por todos.

Para facilitar el aseo y autonomia en el bafio, seria aconsejable que
colocasen unas trabillas o cintas (tirantes) en los pantalones y ropa interior,
hay que ir trabajando este aspecto en casa para que puedan ser auténomos
lo antes posible en al dmbito escolar .

En en lavabo, también se puede adaptar otra plataforma si el nii@ no
llega para realizar su aseo correctamente.
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Conclusiones

e Animar a los nifios a exteriorizar sus sentimientos, ya que hablar
sobre lo que nos preocupa minimiza nuestros miedos.

e Fomentar la creatividad y confianza para que encuentre sus
propias soluciones a las dificultades del dia a dia.

e Consensuar con el menor las adaptaciones escolares, de esa
forma conseguiremos que hagan uso de ellas.
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Trinidad Escobar Garzén

VENTAJAS DE MANTENER CONTACTO CON OTRAS FAMILIAS

Seria muy dificil abordar de una forma genérica qué supone para cada familia
que acaba de tener un/a hijo/a con Acondroplasia (AC) o para un nifio/a,
adolescente o adulto/a con AC, el mantener contacto directo con otras familias
y/o nifios/as, adolescentes o adultos con AC, y la respuesta desde luego variard
de unas familias y de unas personas a otras en funcidon de muchos aspectos: ;es
el primer hijo o el segundo, tercero...?, ;viven en un pequefio pueblo o una gran
ciudad?, ;es una persona/familia abierta o mds bien timida?, ;en qué etapa vital
se encuentra, infancia, adolescencis, ... 2, etc. Pero lo que sin duda ofrece este
contacto directo entre familias con hijos/as o personas con AC, es Apoyo Social,
y sin dnimo de utilizar muchas referencias tedricas, varios autores lo definen
como el conjunto de aportaciones de tipo emocional, material, informacional
o de compafiia que la persona percibe o recibe de distintos miembros de su red
social (Gracia, Herrero, y Musitu, 1995).

Mi aspiracién una vez que finalicéis la lectura de este capitulo, no es otra que
exponeros las numerosas ventajas que sin duda considero tiene el establecer
y mantener contacto directo con otras familias con hijos/as con AC y/o personas
con AC. Tengo que reconocer que en mi corta experiencia no siempre he/hemos
sabido o he/hemos estado preparada/os para valorarlas y aceptarlas. El aceptar
la nueva situacion y todo lo que conlleva, asi como los cambios que se produciran
en nuestras vidas, no es algo que se da de un dia para otro, es un proceso que
lleva su tiempo, es un camino que se va andando dia a dia, pero nuestros hijos
con sus sonrisas, naturalidad, normalidad y ganas de vivir lo van haciendo cada
vez mas facil, hasta que sin darnos cuenta, la AC pasa a formar parte del guién
de nuestras vidas, pero desde luego cada vez con un papel mas secundario. Es
cierto que, como ante cualquier situacion trascendente que hace que nos
replanteemos nuestros esquemas, no todos vamos al mismo ritmo, los padres
somos dos y asi como el resto de los miembros de la familia, este proceso no
evoluciona de la misma forma para todos, pero sin duda, respetando el ritmo
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de cada uno, hablandolo y compartiéndolo, la aceptacién y normalidad vuelve,
mads pronto que tarde, a nuestras vidas.

Probablemente esta opinidn no sea generalizable ni a todos los casos, ni a
todas familias, ni a todas las circunstancias concretas; es sélo eso, una opinién
basada en nuestra experiencia hasta ahora y la de algunas otras familias que
espero pueda servir de alguna utilidad para las que hoy estan iniciando este
camino.

Con objeto de exponerlas de la forma que creo puede ser mas clara, me gustaria
clasificarlas en las etapas vitales que puedan ser de especial relevancia:
Lactancia, Infancia, Adolescencia y edad Adulta, ofreciendo la doble perspectiva,
beneficios para la familia (madre, padre, hermanos, ... ) y para los/as nifios/as,
adolescentes y personas adultas con AC.

Para esto, me gustaria mostraros las impresiones que en este sentido he
compartido con otras familias y/o personas con AC y las mias propias. En
nuestro caso, como imagino el de otros muchos, es la experiencia de una
familia que cuando comenzaba a serlo, con el nacimiento de nuestro primer
hijo, se encontré con una situacién que no formaba parte de esos planes que
a todos nos ilusiona hacernos sobre lo estupenda, ideal y maravillosa que sera
nuestra vida y especialmente, la de nuestros hijos. Pero la realidad, que es muy
testaruda, se empefia en desmontarnos ese cuento de la lechera, haciéndonos
conscientes de lo pequefios e insignificantes que somos, y que la naturaleza
con su variaciones genéticas, imprescindibles para hacer que el mundo en el
que vivimos sea rico y diverso, habia llamado a nuestra puerta..., y nuestro
hijo nacié con una displasia ésea de dificil pronunciacién, AC.

Fueron muchas las preguntas, pero entre todas destacaba una, ;por qué nos
habia tocado a nosotros (que ahora pienso que la pregunta en cualquier caso
mas bien deberia ser, ;por qué le habia tocado a nuestro hijo?), hace ya algtn
tiempo que en una reunién de familias escuché de Carmen Alonso (Fundacion
ALPE) que la pregunta mds Iégica y con la que estoy totalmente de acuerdo,
es...y (por qué no a nosotros?, ;qué tenemos de especiales para que los hijos
diferentes, con algun problema, sea del tipo que sea, sélo los tengan los demas?

Lactancia

Quiza ésta es la etapa en la que, en mi opinidén, el Apoyo de otras familias con
algiin/os miembro/s con AC es especialmente importante.

Si tuviera que definir en un par de palabras mi/nuestro estado de animo cuando
todo parecia confirmar que habiamos tenido un hijo con AC, creo que las mas
precisas serian las de bloqueo y desconcierto. Ante esta situacion quedaban
2 opciones: seguir pensando y llorando por lo que podia haber sido y no fue
(periodo por el que tengo que reconocer pasamos y que no duré mucho mas



de 2 meses) o reaccionar y afrontar nuestra realidad, ... teniamos un hijo recién
nacido, sano (no presentaba ninglin sintoma que hiciese que lo tratdsemos
como un nifio enfermo), despierto, precioso y quiza si que necesitdbamos un
"libro de instrucciones" con algunos capitulos mds de los habituales.
Estabamos solos en casa, eran demasiadas preguntas, muchas incertidumbres,
muchos miedos, creencias erréneas (prejuicios), sin contar las que cualquier
madre primeriza tiene (suefio, comidas, ... ) a las que no sabiamos qué contestar.
Ahi fue cuando a través de las Asociaciones Crecer y Alpe, pasamos a formar
parte de otra gran familia, una que te acoge con los brazos abiertos, y dénde
encontramos apoyo, consuelo, comprensiodn, ilusidn, alegria y esperanza. Y
fue cuando empezamos a entender que nuestros hijos son personas normales
con una talla baja y unas caracteristicas fisicas especificas (eso lo lees y te lo
explican, pero al menos en nuestro caso, no nos hicimos a la idea hasta que
conocimos nifios/as y personas de distintas edades con AC, tengo que reconocer
que esa es una sensacion dificil de afrontar pero la considero totalmente
necesaria para avanzar en la aceptacién de nuestros hijos y normalizar la
situacidn, pues tras unos minutos de conversacién, los cm son sdlo eso, una
unidad de media, y que la altura de una persona, ... la que importa de verdad,
... NO se expresa en cm; y como cualquier persona en todas las etapas de su
vida tienen problemas, retos e ilusiones.

Apoyos a la familia durante esta etapa:

iNo estamos solos!". Es probable que al principio os fijéis en la calle, en el
hospital, en cualquier escenario de la vida cotidiana, por si coincidis con
alguna persona con AC, al menos en nuestro caso nada, ni una, no conociamos,
ni siquiera de vista, a ninguna persona con AC. Situacién que cambid antes
de los 4 meses de vida de nuestro hijo, gracias a Crecer Andalucia que nos
puso en contacto con la primera familia que conocimos, y la teniamos muy
cerquita, en el pueblo de al lado, ... también es casualidad! Y antes de que
acabara el verano ya conociamos a dos grandes familias, ejemplares familias.
En definitiva, su compafia, compresidn, experiencias, su hablar con total
sinceridad y claridad sobre todo lo que preguntabamos y hasta de lo que no
preguntabamos, fueron el comienzo para empezar a tener una visién mas
realista y normalizada de lo que a partir de ahora seria nuestra vida, de Ia
vida de nuestro hijo; que necesitaria mas atenciones de las habituales, que
costaria encontrar su ropa, que tardaria mas en andar, que tendria/mos que
aprender a afrontar algunas situaciones complicadas, y sigue y seguird llevando
su tiempo; pero sin duda ese fue el momento en que muchos de esos miedos,
los nuestros y también los del resto de familia (abuelos, tios y primos)
empezaron a desaparecer.




Mucha informacidn, los pasos mds inmediatos que hay que dar, prevenir
posibles complicaciones, posturas recomendables, atencién temprana,
evolucion general esperada, cuidados especiales, pasos a seguir para conseguir
los tratamientos médicos mds adecuados para esta etapa, mejores
profesionales, tramitacién de la discapacidad, etc.

Y como dice Angeles, madre de un nino de 4 meses con AC: "Fueron estas
familias las que nos dieron los dnimos para cerrar los ojos y cuando los
abriéramos de nuevo, viéramos a nuestro hijo, a un bebé que necesitaba
nuestro carifio, nuestra atencién. Que no deberiamos de perdernos ni un
segundo de su desarrollo por estar preocupados por su patologia"
"El conocer a otros niflos de varias edades, hace que veas mas claro cémo va
a estar tu hijo con su edad, porque con mds o menos complicaciones médicas,
el crecimiento es el que es". "Te encuentras hablando con personas totalmente
desconocidas, pero a las que te sientes muy unido porque conocen el dolor
y la preocupacion que tienes en ese momento. Personas que te ofrecen su
carifio, su apoyo, su experiencia, sus animos y hasta la ropa de sus hijos. Te
dicen que no te preocupes, que vivas el dia a dia, que lo mds importante es
que nuestro hijo sea feliz, y ves lo felices que son los suyos, a pesar de todas
las dificultades que se han encontrado y encontrardn, porque asf es la vida. Te
hablan de dias malos, de bajones y de lo dificil que a veces se hace, pero que
por ellos, todo se supera".

iGracias, Angeles, por ayudarme a refrescar la memoria!

Hay que reconocer que no es nada facil asumir tanta informacién, cambio de
expectativas, que tu hijo no va a cumplir con los canones de aspecto fisico que
tienen la mayoria de las personas, las de talla normal, pero que desde luego
el problema no es de ellos, es de una sociedad que no esta aun del todo
preparada para asumir y respetar la diferencia, por desconocimiento en la
mayoria de las ocasiones, pero no sélo ante la AG, sino ante cualquier diferencia.
Y que nos tocard, en lo que respecta a las familias y personas con AC, aportar
nuestro granito de arena, para que acabemos entendiendo que la capacidad,
la humanidad, la normalidad, las virtudes, las luces y las sombras de las personas
son independientes del color de su piel, del volumen de su cintura, de si
necesitan o no una silla de ruedas para desplazarse, y por supuesto que
tampoco tienen nada que ver con su estatura.

Infancia

Durante esta etapa se producen muchos cambios, empiezan a andar, eso si,
la mayoria un poco mas tarde de lo habitual, a hablar con mas o menos
dificultades, van a la guarde, al colegio, empiezan a tener amigos, etc.



En nuestro caso, sobre todo en el mio, una de mis mayores preocupaciones
era que pudiese tener problemas de integracion en el colegio.
Ya han pasado los primeros afios de su vida y una vez adaptados a la rutina de
su densa agenda (atencién temprana, sesiones de fisioterapia, revisiones
médicas periddicas, piscina, mas las actividades extraescolares de cualquier
nifio), a no tener la necesidad de hacer tantas preguntas, a aceptar la situacion
tal y como es, sin prestar demasiada atencidn a los aspectos negativos, que
los tiene y sobre todo para nuestro hijo y, valorando todo lo bueno que nos
ha aportado; podemos decir que no ha sido tan dificil como pensdbamos, que
igual que todos los padres, cada dia nos esforzamos por querer a nuestros
hijos por lo que sony por lo que hacen.
En esta etapa estar en contacto con otras familias con algtin/os miembro/s
con AC conlleva varios aspectos positivos:
-El conocer a otros nifos de edad escolar que ya habian tenido un comienzo
sin especiales complicaciones, nos ha tranquilizado bastante, y poco a
poco vamos aprendiendo que no tiene mucho sentido seguir anticipando
problemas que en muchas ocasiones no se produciran. Esto no quiere
decir que crea que sera un camino de rosas, y que no habra comentarios
inapropiados o situaciones que intencionadas o no (ya ha habido alguna),
que hagan sufrir a nuestro hijo y por tanto, a nosotros; pero lo que tras
hablar con padres y madres que ya han pasado por ahi, nuestra labor no
es evitarles o protegerles ante esas situaciones, sino ante todo escucharles
e intentar ayudarles para que tengan las herramientas personales
suficientes para que sepan afrontarlas, intentando minimizar su
importancia.
-Creo que es muy importante que los nifios con AC conozcan a otros nifios/as
con AG, les ayuda a aceptarse tal y como son, puede jugar, sin asumir la
continua frustracidn que supone, no correr tanto como los demas, no meter
tantos goles, a no ser el primero que eligen cuando hacen un equipo, etc.
-También ceo que es beneficioso para cualquier nifio con AC, crecer teniendo
unas expectativas en cuanto a su imagen fisica mas ajustadas a la realidad,
y el conocer y tener contacto con personas con AC de distintas edades en
un contexto distendido, alegre y familiar como son las reuniones de familias
con AC lo facilita mucho.
-Estas situaciones también benefician mucho al resto de familia y en especial
alos hermanos, porque les ayudan a ver que hay mas nifios como su hermano,
a entender mejor su situacion, a normalizarla y desde luego nos dan auténticas
lecciones de desinhibicidn, espontaneidad y ausencia de prejuicios. Ademas
contribuye a desarrollar el respecto a la diferencia, lo que creo también
beneficia en mayor o menor medida, al resto de companieros de clase, patio,
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juegos, miembros del colegio y de su entorno en general.

-En el caso de que se valore la posibilidad de la elongacidn (se realizaria
entre la Infancia y la Adolescencia), compartir experiencias, dudas, miedos,
expectativas, motivaciones, etc. en primera persona con nifios/as-jévenes
que se estdn elongando o que ya lo han hecho, es de inestimable valor.
Adolescencia
Segun muchos autores, la adolescencia es un periodo de transicion entre la
nifiez y la edad adulta, en la que el individuo debe afrontar un gran nimero
de cambios y desafios evolutivos. Pues si de por si es una etapa dificil para
cualquier persona, la situacidon se complica ain mds cuando se tiene una
patologia como la AC. Esta etapa es crucial para terminar de formarse la
personalidad, y en ella ya no preocupa tanto la adaptacién en el colegio como
la adaptacidn a los nuevos cambios y a otras facetas sociales: las primeras
salidas nocturnas, el cambio de vestimenta, los primeros amores, las primeras
decepciones... Estos ambitos van a ser situaciones complicadas a afrontar y
mas aun si coinciden con el periodo de recuperacién de la elongacién dsea.
El paso del colegio al instituto puede verse con cierto temor por parte del
adolescente ya que es un contexto desconocido en donde se va a tener que
exponer de nuevo a las miradas y ciertos comentarios que recuerden su
condicién.
Como otros adolescentes, los/as chicos/as con acondroplasia van a salir "de
marcha" (enfrentéandose a las peleas por el horario con los padres) y van a
disfrutar de sus amigos. En estas salidas nocturnas puede que se encuentren
con obstdculos tales como que para el resto de los amigos ligar es algo f4cil
y, sin embargo, sienta que él/ella estad en una situacién de desventaja. Las
relaciones amorosas en esta etapa se tornan de gran importancia, puesto que
en su grupo de iguales se estdn empezando a dar y es posible que aparezcan
las primeras desilusiones y las pérdidas de apetito porque "no le gusto al
chico/a que me gusta". Como padres hay que armarse de paciencia, no caer
en el victimismo, dejarle su espacio y hacerle ver de manera indirecta (las
charlas magistrales no son platos de buen gusto) que le quedan muchas
oportunidades para conocer gente nueva (instituto, salidas...).
La preocupacion por laimagen y el cambio de vestimenta también son temas
que pueden despertar cierta preocupacion, sobre todo en las chicas. Cada vez
mas jévenes, las chicas se suben en enormes zapatos de tacdn y se visten
como adultas. Sin darle una importancia extrema, es positivo que se atienda
esta faceta y se vea con positividad que los adolescentes con acondroplasia
gasten parte de su tiempo arregldndose, dandole culto al cuerpo y sintiéndose
guapos. Ademas, existen paginas web de zapaterias que ofrecen calzado de



una linea juvenil en tallas pequefias y maquinas de coser estupendas que hacen
los arreglos necesarios.
Hay que tener en cuenta que esta etapa va a ser mas complicada si el chico/a
estd atravesando el proceso de elongacidén, puesto que ademds de pasar
grandes periodos de tiempo en silla de ruedas con movilidad reducida, parte
de su horario lo va a ocupar con sesiones de fisioterapia y visitas médicas que
no corresponden a un adolescente de su edad. Antes de comenzar es
recomendable estar preparado y hacerle ver que es posible que se pierda
algunas cosas (puede que excursiones, viajes de estudios, alguna salida
nocturna...). La paciencia y mirar mas alld del momento presente van a ser los
factores claves que allanen el camino.
Es importante no descuidar la faceta académica esta etapa delicada, puesto
que si una formacién adecuada es importante para cualquier persona, lo es
mds para aquella que tenga que enfrentarse a las barreras de un mundo hecho
a otra escala. Igualmente, es positivo que se fomenten las aficiones y los gustos
que el chico/a pudiera tener y apoyarlo a que se desarrolle en su propia
identidad.
El contacto con las familias de otros chicos con acondroplasia que estén
pasando por la adolescencia va a ser de gran valor para intercambiar
experiencias, anécdotas y resolver dudas, mds aln si estan elongandose y
surgen los temores sobre los posibles contratiempos que se den en el proceso
o simplemente necesiten ideas de, por ejemplo, qué hacer con los pantalones
para que entren con los fijadores. Igualmente, es también positivo que los
chicos se relacionen con otros chicos que estén en su misma situacion y
bromeen sobre lo aparatoso que es su fijador o hagan sus pinitos de ligue con
el/la chico/a guapa de la reunidn.
Vida adulta
Para una correcta transicion a la edad adulta, es importante que los jévenes
con acondroplasia sepan desenvolverse con independencia en el mundo. El
que salgan de casa para estudiar fuera ayuda a ese trdnsito. Ademas, una
buena formacién académica y la capacitacion para desempefiar un empleo
con eficacia van a facilitar a una de las principales preocupaciones de la edad
adulta: la inclusién laboral. Esta junto con el encuentro de una pareja estable
podrian ser los ambitos de principal interés en la etapa adulta.
En la edad adulta ya son los propios afectados los que toman la palabray
pueden poner en comun opiniones o vivencias respecto a:
e La percepcidn de la discriminacion y el estigma: compartir experiencias sobre
situaciones vividas como negativas con otras personas que realmente conocen
en primera persona la temdtica proporciona cierta compresion y esa idea de
"iNo estamos solos!" por la que en su momento pasaron los padres de los
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nifios con acondroplasia.
e Las barreras arquitectdnicas: la puesta en comun es un arma de lucha para
promover la concienciacidn social a fin de hacer un mundo mas accesible.
e Los derechos a las prestaciones sociales y otras ayudas: las asociaciones
rednen informacion sobre las distintas legislaciones y ayudas dirigidas a las
personas con discapacidad, y el contacto con ellas sera de utilidad para que
los adultos con acondroplasia se beneficien de ellas.
e Las experiencias laborales y las dificultades en el acceso al empleo: como se
ha comentado mas arriba, conseguir un empleo es una de las principales
preocupaciones que, como al resto de adultos, inquieta a los hombres y mujeres
con acondroplasia. A través del apoyo social y las asociaciones se obtienen
diferentes tipos de informacidén sobre las posibles ofertas laborales, las plazas
de los empleos publicos destinados a personas con discapacidad, la formacion
académica/laboral necesaria, etc.
e Las posibles dolencias fisicas y las soluciones que han encontrado: en la edad
adulta pueden aparecer dolencias fisicas (dolor de espalda, molestia en las
rodillas, caderas...), agravadas por factores de riesgo como el sobrepeso o la
vida sedentaria. Tanto desde las asociaciones como desde los propios afectados
se puede obtener informacidn util sobre ejercicios de fisioterapia o higiene
postural que van a aminorar las molestias y mantener una buena forma fisica.
Algunas reflexiones
Al releer algunas de las reflexiones podria parecer que tener un hijo con AC
ha supuesto de alguna forma un obstdculo para alcanzar la "felicidad", o esa
vida ideal con la que a veces sofiamos, y que desde luego una veces mas que
otras, somos conscientes de que no existe. Siendo honesta y sincera, y pese
las dificultades que tendra/tendremos que ir afrontando, lo que puedo afirmar
sin miedo a equivocarme, es que nuestro hijo sin pretenderlo, me/nos ha hecho
mejor/es persona/s, demostrandome que la vida no tiene tantos limites como
en muchas ocasiones nos planteamos, porque cada dia crece un poco mads,
salvando los traspiés que le pone la realidad, porque no utiliza la excusa de su
talla baja para dejar de hacer todo aquello que le supone un reto, porque
siendo "consciente" (a sus 8 afios) de su "problema" (como €l lo llama, y
aunque no es que me guste especialmente que lo entienda de ese modo,
pero...poco a poco), ignora comentarios y miradas, que aunque sin duda le
incomodan y molestan, sabe mirar lo que realmente merece la pena, por
levantarse tantas veces después de caerse, ... porque es feliz junto a sus
hermanos, amigos y resto de la familia y por eso nos hace felices, muy felices.
En mi opinidn tener AC no deberia entenderse como problema en si mismo,
es una patologia, ni mas ni menos, y muchos de los problemas que se vayan
planteando en las distintas situaciones no seran tanto originados por esta
patologia, sino porque la sociedad, que deberia respetar y valorar a todas las



personas, por el simple hecho de serlo, a veces no lo hace; y aunque a todos
nos gusta decir en voz alta, donde la gente nos escucha, "que lo importante
estd en el interior"; se nos olvida llevarlo a la practica en demasiadas ocasiones
de la vida cotidiana. Debemos valorarnos no tanto por nuestro envoltorio sino
por nuestros actos, pensamientos y valores, y esto nos llevara tiempo y
esfuerzo, porque implica cambiar muchos esquemas que llevan demasiado
tiempo valordndose en la sociedad que actualmente vivimos, pero estoy
convencida de que vamos por buen camino, y es una lucha que ganaremos
seguro, aunque la pérdida de alguna de sus batallas deje alguna herida que
tendra que cicatrizar. Y porque nuestro principal trabajo como padres no serd
tanto ensefar a nuestros hijos a cémo defenderse ante las personas que le
puedan hacer dafio, sino por saber transmitirles lo importantes que son, lo
valiosos y maravillosos que son, ni mas pero desde luego, ni menos que el
resto de sus hermanos (si es que los tienen) y/o personas a las que queremos,
y que no les falta nada para ser esas personas extraordinarias con las que
sofidbamos.
No me gustaria acabar sin mencionar, que aunque en nuestro caso, por fortuna,
la evolucién de nuestro hijo (aunque también es cierto que "estamos
comenzando", tan sélo tiene 8 afos), hasta ahora, ha sido bastante buena, al
menos nada fuera de lo esperado; soy consciente de que por desgracia hay
otros casos en los que las familias y/o personas con AC presentan mayores
complicaciones médicas, de integracion social, laboral, etc.; pero de lo que no
me cabe duda, es que es especialmente en esos casos en los que este apoyo
social entre familias y personas con AC adquiere una mayor dimensién y puede
ser de mayor utilidad.
Durante este periodo hemos tenido la suerte de conocer a muchas personas
y a parte de sus familias, grandes personas y grandes familias, nifios que corren
detras de una pelota, que rien y juegan como nifios que son; chicos/as jévenes
que independientemente de su caracter mas o menos extrovertido, muestran
una gran madurez y siempre estan dispuestos a prestar su apoyo y experiencias
contestando a todas las preguntas curiosas que los padres les planteamos; a
jovenes que con su esfuerzo y multiples capacidades se estan preparando para
ser tan profesionales como cualquier otro, sila sociedad les da una oportunidad;
y a personas adultas, unas con mas suerte que otras en el mundo laboral, etc.,
pero que con toda la fuerza, ilusién y esfuerzo estén viviendo una vida
totalmente plena, normal y feliz como cualquier otra; eso si, corriendo y
afrontando su particular carrera de fondo, a veces con demasiadas y por
supuesto innecesarias, barreras fisicas y sociales, siendo éstas ultimas
seguramente son las mds dificiles de superar, pero en ninguno de los casos
infranqueables.
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Susana Sempere Santos

El tema de los hermanos de los nifios con Acondroplasia es un tema muy
importante, que no siempre se aborda como se deberia.

En muchas ocasiones, se les deja en segundo plano, entre otras razones, porque
sin pretenderlo los padres se centran en el nifio con acondroplasia. Pero necesitan
tanta atencién como el nifio con Acondroplasia, pues son nifios como ellos, que
precisan de igual manera del tiempo y el carifio de los padres.

Es normal que en un principio a tu hij@ le impacte tener un hermano con
acondroplasia y que se enfade. Y también es normal, al contrario, que el que
tiene acondroplasia se enfade por tener un hermano que no la tenga... viene la
pregunta ;por qué tinoy yo si?

Es normal que en su cabeza se agolpen sentimientos contradictorios: quiere a su
herman@, pero se avergilienza de él; juega con él, pero no quiere tener un
hermano con acondroplasia. El notarse diferente a sus compafieros de colegio,
ya que es el inic@ con un hermano con esta condicidn, también tiene que estar
afectandole.

Tenéis que ser muy comprensivos con ell@. Dedicarle tiempo en exclusiva. Hablarle
y, sobre todo, escuchar lo que tiene que decir, sobre sus pensamientos, sus
sentimientos, sus miedos, sus expectativas, sus dudas. Algunas pautas validas
con hermanos son:

Darles informacién clara y realista de cudl es la situacién, adecudndola a su edad,
nivel de desarrollo y grado de interés.

Hay que romper barreras mentales, para que se pierda el miedo a la discapacidad
y a la posibilidad de que en el futuro ellos mismos sean padres de un hijo con unas
caracteristicas diferentes.

Acercarles al mundo de la discapacidad y sobre todo a las asociaciones de personas
con problemas de crecimiento de manera progresiva y con la mayor normalidad
posible. La forma en que los padres afronten esta circunstancia se reflejard en la
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manera en que ellos la vivan.

Procurar no ser demasiado exigentes con ellos. No pedirles mas de lo que son
capaces de dar.

Ser cuidadosos con la posible tendencia a compensar las carencias del nifio
con acondroplasia exigiendo mas a los hermanos que no lo tienen, por ejemplo,
demandandoles que siempre obtengan muy buenas notas.

Procurar no caer en la estimulacién sutil de la competencia entre hermanos
y valorar a cada uno por ser quien es y como es.

Es muy interesante que puedan conocer a otros hermanos de nifios con
acondroplasia para evitar que se sientan diferentes y para que cuenten con
un cauce mas para comentar sus dudas e intercambiar inquietudes con los que
son sus iguales.

"Cada hermano debe tener su propia vida" para que no se cree una situacion
de dependencia, pero también tienen que compartir espacios y actividades,
conocer alos amigos de unos y otros y crear ese vinculo especial que caracteriza
a todos los hermanos.

(Coémo se vive en familia cuando hay un miembro con acondroplasia?
Abordédndolo desde la primera etapa seguimos la pauta que se puede esperar
de unos padres a los que le comunican que la hija que ellos esperaban como
"normal" , ahora resulta que tiene un nombre rarisimo y que da como
consecuencia una estatura que no superara el 1,30 piensan que el mundo acaba
ahi'y dejan de ver al nif@ como un motivo de alegria para preocuparse de
inmediato por lo que le va a ocurrir en los préximos 30 afios.

Esta preocupacién anticipada por lo que te va a ocurrir, no hace otra cosa que
impedir que los padres disfruten de la normalidad de su hijo. Un nifio con
acondroplasia puede sobresalir en cualquier aspecto de su vida y la anticipacién
no nos conduce a nada productivo y nos puede producir situaciones de
ansiedad que no nos benefician ni a nosotros ni a nuestros hijos.
Te preocupas por todo lo que va a ocurrir antes de que tu hijo pase por todas
esas etapas, un niflo con acondroplasia puede destacar en cualquier aspecto
de su vida y la inmensa mayoria de las veces todas estas preocupaciones
habran sido en balde, las cosas se solucionan cuando llegan y las preocupaciones
excesivas y la anticipacidn os hara perderos los mejores afios de la infancia de
vuestros hijos que nunca se podran recuperar.

Hay que aceptar a nuestros hijos como son, hay que confiar en él y en sus
posibilidades y al mismo tiempo él aprenderd a confiar en nosotros.
Un primer paso para solidificar este lazo se da cuando los padres logran
descubrir en sus hijos cualidades y fortalezas que les permiten plantearse
objetivos optimistas a medio y largo plazo.



Nuestros hijos siempre deben ser conscientes de sus limitaciones, sean las que
sean, y a medida que ya se hacen mayores saber que cuando uno nace con
una discapacidad la sociedad no nos pone las cosas faciles pero los responsables
unicos de nuestra vida somos nosotros mismos.

Los padres debemos de intentar ir allanando el camino e ir preparandolos para
lo que se van a encontrar en la calle, equilibrando el mensaje..., ellos tienen
que ver en un problema una oportunidad para superarse, y donde no le lleguen
los pies y las manos le llegard su mente, habilidad e inteligencia. Deben de
centrarse en lo que tienen y no en lo que le falta.

Cuando un nifio con acondroplasia nace en una familia donde uno de sus
padres tiene acondroplasia, la perspectiva es totalmente diferente porque
ni los padres se anticipan a una serie de etapas debido a que ya las conocen
y porque probablemente ya han pasado con éxito por todas ellas. Ademas
sabemos dénde fortalecer todos aquellos aspectos donde el nin@ puede
ser vulnerable. Y hay que dejar claro que se tendrdan muchos menos
problemas en la adolescencia, si se ha vivido con normalidad y se han
conseguido éxitos en la infancia. El sentimiento de seguridad es mucho mas
grande y no le surgen tantas dudas como a los padres que no tienen
acondroplasia.

El sentimiento del nifio y su actitud también es diferente porque crecen con
unos valores y una normalidad diferente ya que ellos pueden ver en casa todo
lo que se le intenta ensefar, siempre de una forma real.

Es muy importante la imagen que ellos construyen de si mismos que es en
gran parte una interiorizacidon de que les muestran quienes le rodean y la
confianza que en ellos depositan.
¢{Cémo podemos fomentar el autoconcepto de si mismo en los nif(@s?

Un buen autoconcepto ayudara a nuestros hijos a crecer seguros de si mismos,
a ser capaces de experimentar y buscar soluciones, lo que le permitira alcanzar
el éxito con mayor frecuencia. Todo esto hard que el nifio elabore una elevada
autoestima.

Los padres constituyen la primera fuente de informacidn sobre si mismo de
que dispone el nin@.

Estas son una serie de medidas que debemos tomar los padres para mejorar
el autoconcepto de nuestros nin@s:

e Amor incondicional: El nifio tiene que saber que se le quiere por ser quien
es, que su conducta, sus éxitos o fracasos, no haran que sus padres le dejen
de querer. Esto hace que se sientan seguros y que no tengan ansiedad por
no valer lo suficiente.

e Reforzarle: Hay que halagar sus logros y comentarle su importancia para
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elevar su confianza en si mismo. Haz siempre comentarios positivos sobre
las acciones buenas que haya realizado.

e Ayudar a conocerse: El nifio debe ser consciente de los logros que
consigue y de sus habilidades para que se sienta mas seguro y orgulloso
acerca de las cosas que es capaz de hacer. Hay que animarle a pensar sobre
si mismo y sus caracteristicas como persona y sobre todo ayudarle a no
tener miedo de sus limitaciones.

e Escuchar: Hay que dedicar un tiempo a escuchar a nuestros nin@s. Deben
sentir que son comprendidos y aceptados e intenta ponerte en su lugar.

e No sobreproteger: No le des a tu hijo las soluciones a sus problemas a
menos que él las pida. Deja que sea él mismo quien intente buscarlas. Tu
debes estar a su lado por si te necesita pero debes dejarle que sea
responsable de sus decisiones.

e Expresién de sentimientos: Nunca impidas que muestre lo que siente
con frases como "los nifios no lloran" "los demas se van a reir de ti si te
pones asi". Déjale expresar sus sentimientos, incluso los negativos, y
ensénale a expresarlos adecuadamente.

Conclusiones:

e Los padres deben aceptar a sus hijos como son, hay que confiar
en ellos y en sus posibilidades.

e Nuestros hijos deben ser conscientes de sus limitaciones sean
las que sean.

e Deben centrarse en lo que tienen y no en lo que les falta.

eoEs muy importante [a imagen que ellos construyan de si mismos
que es en gran parte una interiorizacidon de lo que les muestran
quienes le rodean y la confianza que en ellos depositan.
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Testimonio

Era un dia corriente como otros muchos, mi madre tenia una gran noticia que
darnos, jestaba embarazada!

Todo transcurria con normalidad, ya habiamos superado el primer trimestre. Y
digo habiamos, porque aunque mi madre era la que iba aguantar las calores,
la barriga y todos los malestares, todos estdbamos ahi contando los dias y
asegurandonos de que todo iba a ir bien.

Acabdandose casi la primavera, todo empezd a cambiar, las revisiones eran mas
frecuentes, y la expresidn de mis padres ya no era la misma. Algo iba regular,
eso lo sabiamos, pero nadie nos contaba nada.

El momento llegd antes de lo esperado, nuestros padres se sentaron con
nosotros y empezaron su explicacién: a ver nifios, tenemos algo que contaros...
Antonio estd bien, pero por lo que nos han dicho los médicos, va a tener
problemas en su crecimiento, todavia no sabemos mas, lo que si sabemos es
que serd igual de feliz que vosotros.

De nuevo todo volvid a la normalidad, al menos de cara a la galeria, bueno a
nuestra galerfa. Todo el mes de julio fue estupendo preparando y organizando
todo lo necesario para el mufieco..., y entonces llegd EL...

El 31 de Julio mis padres corrieron al Hospital, después de varias horas, ya estaba
Antonio con nosotros.

Debido a su tamafio y su desarrollo estuvo en la incubadora unos dias y al cabo
de una semana ya estaba en su cuna, en su casa y con su familia.
Entonces empezd todo, Antonio era de menor tamafio que los otros bebés,
pero a esas edades no les das importancia a segun qué cosas. Yo no distinguia
si su tamafio era mayor o menor, o si llevaba un aparatito para sus piernas, a
mi eso me era indiferente, ni siquiera era capaz de entender qué enfermedad
tenia. Sélo sabia que sus piernas y sus brazos serian mas pequeiitos, sdlo eso...
Pero la realidad era bien distinta. Mi madre se derrumbd, estaba triste todo el
diay nunca sonreia. Una vez llegaba a casa, sélo lloraba, aunque su vida habia
dado un vuelco y tenia que descubrir la forma de cémo afrontarla.

Poco a poco fuimos entendiendo qué patologia tenia mi hermano,
ACONDROPLASIA. Al final te das cuenta de que serdn problemas sociales,
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dolores fisicos, problemas auditivos, riesgo de muerte subita y un sin fin de
grandes detalles que podrian hacer que Antonio no fuera todo lo feliz que
nosotros hubiésemos querido.

Su desarrollo fue todo lo normalizado que pudo ser..., acudid a su guarderia
con sus companeros, y a medida que iba creciendo se iba a adaptando y
buscando sus herramientas para conseguir todo aquello que queria.
La primera leccién de vida que nos dieron mis padres fue la siguiente: Antonio
va a ser Antonio siempre, es decir, va a vivir con su tamafo y tiene que convivir
con él, si yo hoy le doy todo lo que no puede tener porque no alcanza o no
llega, nunca serd capaz de tener nada que esté lejos si no hay alguien a su lado.
Asi que asi fue. Nunca hubo en casa ninguna adaptacién de nada, solo ayudas
para que él solo fuera aprendiendo a manejarse por si mismo, banquitos,
bastones y quiza algun perchero a una altura moderada... (No se trataba de
hacerle la vida mas dificil claro)...

Tanto mi hermano como yo, fuimos aprendiendo cada dia con él y para él.
Nunca fue tratado de forma diferente e intentamos ensefarle a darse cuenta
de que si lo miraban por la calle, era porque era una Persona Especial, que
brillaba mucho, y tenfa que saber que esa luz no la tenfa todo el mundo, de
ahi que las personas quisieran mirarlo.

El desconocimiento de las demas personas no se puede castigar. Nunca ha
recibido ningun trato de favor, todo lo contrario, tenia demasiadas personas
adultas a su lado para refirle, pero también he sido hermana y hemos sido
complices y amigos.

Su infancia ha estado rodeada de amigos, y hemos ido superando baches
sociales a medida que han ido llegando

A sus 15 afios, Antonio ha pasado por cinco operaciones de oidos, y trece
operaciones de elongacidn de huesos. Un dia Antonio dijo que queria operarse,
aunque en un principio habia sido reacio a esta intervencidn, aquel dia comentd,
quiero CRECER, y no por ser mas guapo o mas alto, quiero llegar a sitios donde
no llego, quiero meterme las manos en los bolsillos y quiero ir al bafio sin ayuda
de nadie.

El proceso ha durado 5 afios, ha crecido 28 cm en las piernas y 12 en los brazos.
Ha sido doloroso y duro, pero sobre todo para él. Nosotros hemos estado ahf
a su lado.

Antonio es mas FELIZ de lo que jamds hubiéramos pensado.
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