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Resumen

Introduccién: Desde un hospital pediatrico se abor-
daron las dificultades relacionadas a la transicién y se-
guimiento médico en adultos con acondroplasia y otras
displasias esqueléticas que causan baja estatura (ADEE).

Materiales y métodos: Adultos con ADEE completaron
presencialmente una encuesta sobre aspectos médicos,
emocionales y socio ambientales. Se registraron an-
tropometria y tensién arterial (TA). Se realizé anadlisis
descriptivo.

Resultados: Participaron 16 adultos (11 mujeres) con
acondroplasia, edad mediana 33 afios, la mayoria resi-
dente en el drea metropolitana de Buenos Aires. Todos
tenian Certificado Unico de Discapacidad, 10 personas
tenian seguimiento médico, y solo 3 de las mujeres con-
troles ginecolégicos. La mitad del grupo tenia obesidad/
sobrepeso, existiendo correlaciones entre indicadores
nutricionales, edad y valores de TA. Todos refirieron
sintomas crénicos. La mayoria era conviviente y negd
sintomas de malestar emocional. Existié una alta fre-
cuencia de exposicién social y participacién en acti-
vidades recreativas grupales. Surgieron la ausencia de
centros de referencia, el desconocimiento médico y la
vivencia de situaciones de maltrato.

Conclusién: La transicidn, atencién y cuidado de
adultos con ADEE abarca aspectos médicos, emociona-
les y sociales poco explorados, asi como la necesidad

de asesoramiento genético oportuno. Se refuerza la
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necesidad de screening y manejo de factores de riesgo
cardiovascular. El acceso a la atencién primaria debe
ser reforzado y coordinado con centros de mayor com-
plejidad.

Palabras clave: enfermedades poco frecuentes, acon-
droplasia, transicién al cuidado del adulto

Abstract
Transition and care of adults with infrequent skeletal

diseases

Introduction: A pediatric hospital addressed the dif-
ficulties related to the transition and medical care of
adults with achondroplasia and other skeletal dysplasias
causing short stature (ADEE).

Materials and methods: Adults with ADEE completed
an in-person survey regarding medical, emotional, and
socio-environmental aspects. Anthropometry and blood
pressure (BP) measurements were recorded. Descriptive
analysis was performed.

Results: Sixteen adults (11 women) with achondro-
plasia participated, with a median age of 33 years. Most
resided in the Buenos Aires metropolitan area. All had
a Disability Certificate; 10 individuals received medi-
cal follow-up, and 3 of the women had gynecological
check-ups. Half of the group had obesity /overweight;
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correlations were found between nutritional indica-
tors, age, and BP values. All the participants reported
chronic symptoms. Most lived with a partner and de-
nied symptoms of emotional distress. There was a high
frequency of social exposure and participation in group
recreational activities. The lack of referral centers and
medical knowledge, and experiences of abuse emerged
as key challenges.

Conclusion: The transition, care, and support of
adults with ADEE encompasses under-explored medi-
cal, emotional, and social aspects, as well as the need
for timely genetic counseling. The need for screening
and management of cardiovascular risk factors is re-
inforced. Access to primary care must be strengthened
and coordinated with specialized centers.

Keywords: rare diseases, achondroplasia, transition
from pediatric to adult care

PUNTOS CLAVE
Conocimiento actual

e Muchas personas con enfermedades es-
queléticas pierden el sequimiento médico
después de la transicion a la atencién para
adultos y no existe un enfoque estandari-
zado para los cuidados en esta etapa vital.

e El sistema de salud de la Argentina carece
de referentes, programas y centros para el
abordaje de estos adultos.

Contribucion del articulo al conocimiento
actual

e Aporta informacion acerca del estado de
salud y necesidades de un grupo de adul-
tos con enfermedades esqueléticas en la
Argentina.

e La transicién, atenciéon y cuidado de adul-
tos con enfermedades esqueléticas abarca
aspectos médicos, emocionales y sociales
poco explorados, asi como la necesidad de
asesoramiento genético oportuno. Surge la
necesidad de atencién en red.

La acondroplasia (ACH) es una enfermedad
poco frecuente (EPOF) de causa genética con
afectacion esquelética significativa y compli-
caciones en distintos momentos de la vidal. Su
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prevalencia, complicaciones y necesidades de
cuidado estan bien documentadas en la nifez?,
existiendo una carencia de informacién en la
edad adulta. Muchas personas pierden el segui-
miento después de la transicién a la atencién
para adultos y no existe un enfoque estandari-
zado para el tratamiento en esta etapa vital®.

En concordancia con el panorama internacio-
nal, el sistema de salud de la Argentina carece
de referentes, programas y centros para el abor-
daje de adultos con EPOF esqueléticas. Carencia
que es compartida con otras EPOF.

Desde un hospital pediatrico de tercer nivel de
atencién con experiencia en el seguimiento de
nifos y adolescentes con diagnéstico de ACH y
otras displasias esqueléticas que causan baja es-
tatura (ADEE), en el contexto de una jornada de
trabajo con las familias de los pacientes asistidos,
nos propusimos abordar la tematica de la adultez
en personas con ADEE con los objetivos de:

- Explorar el estado de salud y necesidades de
los adultos que asisten al encuentro, con el fin
de relevar y proporcionar informacién valiosa
para futuros estudios, y generar recomendacio-
nes para el seguimiento en esta etapa vital.

- Trabajar con los asistentes el derecho a la
salud vinculado con la accesibilidad a servicios
existentes en el mundo pediatrico.

A su vez, es relevante para una institucién
pediatrica contar con informacién local para
optimizar la transicién a la medicina del adulto,
siendo este centro referente para esta poblacion,
incluso en edades adultas.

Materiales y métodos

En el marco del dia internacional de las personas con
baja estatura, se realizé una reunién anual de familias de
nifios con ADEE.

En este contexto, se organizé un encuentro presencial
entre adultos con ADEE, generando un espacio de expre-
sién con el objetivo de compartir las vivencias, necesida-
des y dificultades vinculadas con el cuidado de la salud.
Los participantes, conformando una muestra de conve-
niencia, completaron una encuesta cualitativa semies-
tructurada construida a partir de elementos que surgen
como relevantes tanto en experiencias de nuestro hospi-
tal como de otros centros*’, abordadas desde el modelo
de la CIF (Clasificacién Internacional del Funcionamiento,
la Discapacidad y la Salud): funciones y estructuras cor-
porales, actividad, participacién, factores contextuales®.
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Se relevaron hébitos, situacién educativa, laboral y las
problematicas médicas, emocionales y socio ambientales
descritas en esta poblacién®, invitando al intercambio so-
bre cémo las tematicas indagadas habian reverberado en
el grupo. Se realiz6é antropometria y registro de TA (ten-
sién arterial) con el objetivo de detectar factores de riesgo
cardiovascular y se calcularon valores sDE (score desvio
estandar) segin referencias especificas locales'® *. Se re-
gistraron comorbilidades y sintomas crénicos autorrefe-
ridos, se utilizé la herramienta STEMS para evaluar sin-
tomas y movilidad!2 Se definieron lugares de trabajo: fijo
(trabajo constante en un mismo lugar); variable (teletra-
bajo, trabajo en espacios colaborativos y de locomocién);
mixto (combinacién de los anteriores). Se evalué el uso
del tiempo destinado a pasatiempos activos o pasivos,
individuales o grupales, y a actividades de la vida diaria
que impliquen movimiento. Para evaluar la dimensién
emocional se indagd sobre la presencia de sentimientos
negativos, cambios de humor y trastornos del suefio.

Se realizé un andlisis descriptivo de los hallazgos: me-
didas de tendencia central, dispersién y frecuencia. Se
realizaron comparacién de grupos y anélisis de correla-
cién. Se utilizé el software R, considerando un valor esta-
distico de p< 0.05.

Este trabajo exploratorio fue aprobado por el Comité
de Etica y Revisor de Investigacién del centro.

Resultados

Participaron 16 adultos (11 mujeres) con ACH,
confirmada molecularmente en 8. Seis de ellos
eran padres o madres de pacientes en segui-
miento en el hospital, 5 habian sido pacientes
pediatricos. El resto eran adultos sin contacto
asistencial con el hospital, quienes consideraron
el encuentro convocante y para quienes el hos-
pital pediatrico es un centro de referencia. En los
casos de los adultos que no son padres de pa-
cientes surgieron algunas frases sobre como se
inicié el contacto con el hospital: “Antes de ope-
rarme vine al hospital para asegurarme, por las
dudas”; “Me enteré por Facebook. No los suelto
mas”.

La mediana de edad de los participantes fue
33.0 (rango 18.0-53.0) anos, la mayoria (13/16) re-
sidia en la Ciudad de Buenos Aires y alrededores.

Cuidado de la salud

Del total de los participantes, 10 tienen se-
guimiento médico, principalmente clinico (6/16)
y/o traumatolégico (3/16). Otros especialistas
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referidos fueron el reumatologo y el endocriné-
logo (1/16, en ambos casos). Surgieron necesida-
des especificas: neumologia, gastroenterologia,
oftalmologia. En mas de la mitad de los casos
(9/16) la atencidn se realiza en el sistema de sa-
lud publico, contando 10 personas con cobertura
médica privada o social y todas ellas con Certifi-
cado Unico de Discapacidad (CUD).

Solo 3 de las mujeres participantes cumplia
con los controles ginecolégicos. Todas refirie-
ron haber transitado situaciones de variado
nivel de maltrato o malestar en las consultas
(“Malas experiencias con ginecologia. Tengo
miedo de ir al ginec6logo”; “En mi vida adulta, a
lo largo de los afios no he podido acceder a sa-
lud de calidad”. “En ginecologia fui manipulada
de mala forma varias veces sin poder terminar
los tratamientos”).

Surgieron como problemas la ausencia de
médicos o centros de referencia (“Necesitamos
un médico clinico”; “No es lo mismo ir a un mé-
dico de adultos convencionales”; “Nos sentimos
muy solos”) y el malestar del paciente de ser
quien sabe sobre su enfermedad y le ensena al
personal de salud (“Necesito un médico al que
yo no le cuente lo que es la acondroplasia”; “Los
mismos médicos nos preguntan a nosotros”,
“Tener que contarle a una persona que no me
va a entender”; “Que solo me da un analgésico”).
Antropometria y estado de salud fisica

Los datos de antropometria se describen en
la Tabla 1. En la mitad de la poblacién se detectd
obesidad o sobrepeso. El indice de masa corpo-
ral (IMC) y la frecuencia de obesidad o sobrepeso
tendieron a ser mas altos en varones (test de la
mediana 15; X2 0.18; p N/S). Existié una correla-
cién positiva moderada entre la edad y el peso
(coeficiente correlacién Spearman- r 0.51, p 0.05)
y el IMC (r 0.58, p 0.02).

Los valores (mediana) de TA méaxima fueron
100 (rango 80-120), minima 70 (rango 50-80). No
se registraron valores patolégicos de TA, un par-
ticipante refirié tener hipertensién arterial con-
trolada con medicacién.

Existié una correlacién positiva leve a mo-
derada entre peso, IMC y perimetro de cintura
con la TA maxima (r 0.38,0.44 y 0.32) y minima (r
0.32, 0.43 y 0.20). También una correlacién nega-
tiva leve a moderada entre peso, IMC, perimetro
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de cintura con cantidad de cuadras caminadas
al dia (r -0.43, -0.20 y -0.42). Estas correlaciones
no alcanzaron significancia estadistica.

La Tabla 2 describe los problemas de salud
fisica autorreferidos. Problemas respiratorios
como la roncopatia y la hipoacusia fueron fre-
cuentes.

Todos los varones, y una mayoria de mujeres
refirieron dolor de espalda, miembros inferiores
o ambos. Se constato la presencia de dolor y fa-
tiga en todos los ambientes, sin poder estable-
cerse diferencias por entornos (domicilio, lugar
de trabajo, comunidad), aumentando la presen-
cia de dolor con la edad (mediana de edad sin
dolor 24.5, con dolor 44.5 anos). Ninguno de los
participantes usaba dispositivos de asistencia a
la marcha.

En la infancia, 4 y 6 personas habian reque-
rido adenoamigdalectomia y osteotomia de
alineacién de miembros inferiores respecti-
vamente, sin poder establecerse una relacién

Tabla 1 | Datos de antropometria de la poblacién evaluada

F

(n11)
-0.05 [-1.07, 5.24]
-0.66 [-3.17, 0.95]
0.84 [-0.26, 5.14]
-0.83 [-4.08, 1.80]
-0.72 [-4.54, 4.45]
0.75 [-0.74, 3.60]
0.73 [-1.05, 3.28]
0.88 [0.78, 0.96]

75.20 [53.20, 105.00]
5 (45.5%)

Peso sDE Mediana [Min, Max]

Estatura sDE Mediana [Min, Max]

IMC sDE Mediana [Min, Max]

Est. Sentada sDE Mediana [Min, Max]
MMII sDE Mediana [Min, Max]
ES/Estatura Mediana [Min, Max]
ES/MMII Mediana [Min, Max]
Env./Estatura Mediana [Min, Max]
Perimetro de cintura Mediana [Min, Max]
Obesidad n (%)
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entre estos antecedentes y los problemas de
salud actuales. Ninguno tenia antecedentes de
cirugia espinal ni descompresiva de foramen
magno.

Aspectos relacionados a la concepcion y
transmision de la condicion

Del total de los participantes, 9 tenian estu-
dios moleculares que confirmaron la condicién
esquelética (FGFR3- ACH), y conocian su meca-
nismo de transmision.

Seis mujeres tuvieron embarazos (mediana
1, hasta 4), 5 a término, ninguna de ellas pudo
elegir la via de parto, siendo cesarea en todos
los casos.

Aspectos socio-ambientales, laborales y uso del
tiempo libre

La mayoria de los participantes son convi-
vientes, nueve con su familia parental, seis con
su pareja y/o hijos.

M Todos
(n 5) (n 16)

1.89 [0.05, 2.47] 0.62 [-1.07, 5.24]
0.28 [-0.36, 0.51] -0.43 [-3.17, 0.95]
1.72 [0.18, 2.09] 1.37 [-0.26, 5.14]
-0.06 [-0.69, 0.57] -0.67 [-4.08, 1.80]
0.04 [-1.07, 0.22] -0.61 [-4.54, 4.45]
0.57 [-0.05, 0.57] 0.57 [-0.74, 3.60]
0.70 [0.22, 0.95] 0.70 [-1.05, 3.28]
0.90 [0.87, 0.93] 0.88 [0.78, 0.96]
92.30 [73.40, 96.20] 77.00 [53.20, 105.00]

sDE: score desvio estandar; IMC: indice de masa corporal, ES: estatura sentada

MMII: miembros inferiores, Env: envergadura

Tabla 2 | Problemas de salud autorreferidos

Roncopatia n (%)

Hipoacusia n (%)

Dolor n (%)

Dolor de espalda n (%)

Dolor de pierna n (%)
Resistencia a la insulina n (%)

3 (60.0%) 8 (50.0%)
F M Todos

(n11) (n 5) (n 16)
3 (27.3) 4 (80.0) 7 (43.8)
6 (54.5) 1 (20.0) 7 (43.8)
9 (81.8) 5 (100) 14 (87.5)
4 (36.4) 5 (100) 9 (56.3)
8 (72.7) 5 (100) 13 (81.3)
1(9.9) 0 (0) 1(6.3)
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Respecto al acceso a la educacioén, la mayoria
(14/16) completd la escolaridad secundaria, algo
mas de un tercio (6/16) completd o estd cursan-
do un terciario o carrera universitaria.

La mayoria de las personas trabajaba (15/16).
La mitad (todos los varones) lo hacen en redes
sociales u otros medios con exposiciéon social
y corporal, independientemente de contar con
otras fuentes de ingreso (la mayoria empleos in-
formales). Menos de la mitad que trabajan (7/15)
tiene un lugar de trabajo fijo, el resto se reparte
entre variable y mixto (5 y 3/15).

Respecto al uso del tiempo libre, es frecuente
(11/16) la practica de pasatiempos (Fig. 1), pre-
dominando las actividades que implican movi-
miento y grupales (13 y 9/16), destinando una
mediana de 1.5 horas por dia a la actividad. La
mayoria (13/16) se consider6 una persona activa,
destinando 4 horas diarias (mediana) a las ac-
tividades con movimiento (actividad fisica mas
actividades de la vida cotidiana que impliquen
movimiento). La caminata fue una actividad fre-
cuente (14/16 realiza caminatas), con 10 cuadras
(mediana) recorridas, disminuyendo la distancia
con la edad.

Aspectos emocionales/psicosociales

La mayoria del grupo no tenia sentimientos
negativos (11/16); el resto expresé sentimientos
negativos relacionados a preocupaciones labo-
rales y a autoestima: 1) tristeza, enojo, estrés, 2)
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disconformidad con el cuerpo, 3) cambio de hu-
mor, 4) ansiedad, hiperactividad, 5) sensaciéon de
que “todo me sale mal”.

Dos mujeres refirieron trastornos de sueno,
siendo las Unicas que afirmaron percibir males-
tar en todos los érdenes vinculados con la di-
mensién emocional.

Con respecto a las estrategias relacionadas
para el abordaje de estos aspectos, menos de la
mitad (7/16) de los participantes realiza o realizé
psicoterapia. Tres de ellos han realizado activi-
dades que definen como terapias alternativas
(canto y masajes).

Discusion

El equipo multidisciplinario de Displasias Es-
queléticas de un hospital pediatrico de alta com-
plejidad organiza anualmente, en el dia mundial
de las personas con baja estatura, la reunién de
familias de ninos con ADEE.

En el 2019 se realizé la primera actividad de
extensiéon comunitaria destinada a adultos con
ADEE. Surgieron dificultades en el acceso al se-
guimiento médico en la adultez, tanto por des-
conocimiento como por la existencia de prejui-
cios en torno a las enfermedades esqueléticas.
Se hizo evidente también la necesidad de vi-
sibilizar las dimensiones sociales al pensar en
el cuidado de adolescentes y adultos. Desde
el hospital pediatrico considerado por algunos
adultos como su centro de referencia, se propo-

Figura 1 | Tipo de acciones realizadas por los participantes en el tiempo libre: pasatiempos y actividades fisicas

Sin desplazamiento
15.0%

Gimnasio
10.0%

Fatbol
15.0%
Zumba
5.0%
Teatro
5.0%

Bicicleta fija
5.0%
Caminar
15.0%

K

\

Badminton
5.0%

Ninguno
25.0%

Sin desplazamiento: reposteria, lectura, escritura de poesia

MEDICINA (Buenos Aires) 0000; 00: 0000




Articulo original

ne un modelo posible para la transicién a la me-
dicina del adulto con ADEE, basado en la aten-
cién interdisciplinaria, la gestiéon cooperativa y
apoyando la creacién y fortalecimiento de redes
especializadas para la atencién planificada a lo
largo de la vida®.

En el 2024, surge la convocatoria de adultos
con ADEE, se visibilizan las carencias del siste-
ma de salud en la Argentina: ausencia de cen-
tros de referencia y de recomendaciones para el
seguimiento en esta etapa vital. Tal como des-
criben otros grupos, el modelo de atencién mul-
tidisciplinaria pedidtrica no se ha replicado para
adultos, cuyo cuidado supone nuevos desafios y
la necesidad de atencién médica continua a lo
largo de la vida® 4.

En nuestro relevamiento, el cuidado del adul-
to es unipersonal y recae en el médico clinico,
endocrindlogo o traumatoélogo. Independiente-
mente de la posibilidad de acceso a los sistemas
de salud privada y de obras sociales, existi6 una
alta frecuencia de uso del sistema de salud pud-
blico. La totalidad de los participantes tenian co-
bertura social y médica facilitada por el CUD; sin
embargo, a pesar de contar con garantias para
el acceso geografico, las prestaciones y los tra-
tamientos, persisten las dificultades asociadas a
la falta de conocimiento o distribucién desigual
del personal de salud.

Respecto al vinculo establecido con los profe-
sionales de la salud, surge, como en otros repor-
tes, el malestar al tener que “ensenar” al perso-
nal de salud que desconoce la enfermedad®. Es
relevante la referencia a malos tratos recibidos
en consultorios ginecolégicos y las dificultades
en el acceso a cuidados sexuales y reproducti-
vos, lo que pone en evidencia la necesidad de
trabajar especificamente este tema al pensar el
cuidado del adulto?.

Respecto a los hallazgos médicos, la alta fre-
cuencia de obesidad y/o sobrepeso, y su corre-
lacién con otros factores de riesgo cardiovascu-
lar, sugieren la necesidad de reforzar practicas
saludables relacionadas al estilo de vida. Las
asociaciones descritas en esta poblacién entre
el sobrepeso con complicaciones ortopédicas y
respiratorias® !, y la mayor frecuencia de va-
lores alterados de TA™ 2y de muertes relacio-
nadas a enfermedad cardiovascular? 2, indica
la necesidad del screening de factores de riesgo
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metabdlicos y de enfermedad cardiovascular .
Sibien el riesgo cardiovascular es mayor en esta
poblacién, es poco clara la relacién entre indi-
cadores antropométricos de obesidad, composi-
cién corporal, HTA y otros factores de riesgo?.

Tal como reportamos previamente en adultos
y ninos con ADEE, encontramos una alta frecuen-
cia de dolor y fatiga crénicos’. La totalidad de los
varones, y la mayoria de las mujeres refirieron
dolor, aumentando su presencia con la edad. La
alta prevalencia de dolor crénico en personas con
ACH, condiciona la capacidad laboral y la nece-
sidad de atencién médica'*?*?’. No encontramos
asociacién con cirugias ortopédicas, ninguno de
los participantes habia requerido cirugia espinal,
coincidente con la menor frecuencia de cirugias
entre adultos en estudios multicéntricos. La
presencia de fatiga podria estar relacionada a la
biomecdanica de la marcha y el gasto metabdlico®
2 La relacién entre sintomas crénicos, la movili-
dad y la calidad de vida, y el papel que desempe-
fan las deformidades esqueléticas son aspectos
poco comprendidos, y no existe un abordaje es-
tandarizado para el manejo de estos?.

La alta frecuencia entre los encuestados de
convivencia con su familia parental, podria ser
explicada en parte por los desafios para la in-
dependencia que supone la baja estatura des-
proporcionada®, lo que sugiere la necesidad de
aportar herramientas para maximizar la inde-
pendencia y autonomia.

En este grupo existié una alta participacién
en redes sociales y medios con exposicién social
y corporal. Mientras se describe que las redes so-
ciales podrian mitigar los efectos negativos del
estigma social y mejorar la calidad de vida®, en
nuestro contexto, podria representar mayor vul-
nerabilidad social.

Los participantes se definieron en su mayoria
como personas activas, participando en activi-
dades fisicas y recreativas. Si bien en personas
con ACH se describe afectacién de los compo-
nente fisico y social de la calidad de vida y me-
nor autoestima?, también se demostraron los
beneficios de la actividad fisica sobre la salud,
la vitalidad, el funcionamiento, y posiblemente
sobre la calidad de vida y la salud mental®, lo
que podria estar vinculado con la baja frecuen-
cia de sentimientos negativos en el grupo. Como
limitante, el marco en el que se realiz6 la acti-
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vidad no posibilit6é indagar en mayor medida la
dimensién emocional.

Sugerimos para el cuidado del adulto con
ADEE, en concordancia con la literatura, ade-
mas de evaluar las necesidades médicas, refor-
zando el screening y manejo de factores de ries-
go cardiovascular, incluir en forma rutinaria la
evaluacion de aspectos de la vida diaria, parti-
cipacién social y el asesoramiento acerca de la
posibilidad de transmisién a la descendencia.
El acceso a la atencién primaria debe ser refor-
zado y coordinado con centros de mayor com-
plejidad. Surge la inquietud acerca de la forma-
cién de profesionales que trabajen en equipo
asistiendo adultos con EPOF esqueléticas.

En conclusidon, se describe una carencia de
informacién respecto a los cuidados en la adul-
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