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Resumen

La acondroplasia se presenta como forma de enanismo producida por un disturbio del crecimiento debido a la deficiencia en la osificación endocondrial, caracterizando un disturbio autosómico dominante de penetración completa, en que cerca del 10% de los casos son transmitidos, ya que uno de los dos progenitores es afectado; los 90% restantes son producidos por mutaciones nuevas.  Además de la baja estatura, complicaciones respiratorias, dentales, de obesidad e hidrocefalia son comunes.  La piscina terapéutica nos da una oportunidad de ampliar física, mental y psicológicamente los conocimientos y habilidades de estos niños, cuando están en la fase de desarrollo.

Así es, que el objetivo de este artículo fue realizar un estudio de caso demostrando los beneficios de la hidroterapia en un paciente con acondroplasia, apuntando a retardar, prevenir, mejorar o tratar las complicaciones corrientes de la enfermedad y promover una socialización de este paciente.  Fue analizada dentro de diez sesiones de hidroterapia la evolución de un niño de tres años, acondroplásico, con falta de desarrollo óseo de los miembros inferiores y sin caminar.  Los objetivos, en relación a la socialización, fueron alcanzados, así también como el estímulo, el caminar y la prevención de complicaciones respiratorias.  Se resalta la necesidad del niño de dar continuidad al tratamiento hasta el término de su desarrollo motor normal.

Introducción

El conocimiento de la acondroplasia es tan notorio como la propia historia de la humanidad. Testimonio de esto es el hecho de haber sido encontrado un esqueleto acondroplásico en Inglaterra, que se calcula haya pertenecido a una era  comprendida entre los años 7000 y 3000 antes del período neolítico.  En el Egipto antiguo existía una grande admiración por los acondroplásicos que llegaban a ser adorados como divinidades hasta muchas pinturas y esculturas de personas acondroplásicas fueron encontradas en excavaciones, sendo la de la reina de Somalia la más conocida.  En el Imperio Romano los acondroplásicos eran entrenados para combatir como verdaderos gladiadores o para distraer las cortes de la época como humoristas (1).

La palabra acondroplasia proviene del griego a (privación) + chóndros (cartilago) + plásis (formación), o sea, “sin formación de cartílago” y la enfermedad se presenta como una forma de enanismo, producida por un disturbio del crecimiento debido a la deficiencia en la osificación endocondral (2,3). Eso lleva a una disminución considerable del crecimiento longitudinal de los huesos, al paso que el crecimiento em espesura ocurre de modo prácticamente normal, pues la osificación periostal no está afectada (4).

La acondroplasia ocurre debido a un disturbio autosómico dominante de la penetración completa, de modo que todos los portadores del gen presentan la enfermedad (5).

Prácticamente todos los individuos acondroplásicos son heterocigotos, pero se conocen algunos homocigotos seriamente afectados, resultantes de la unión de dos heterocigotos y que fallecieron precozmente; siendo así, el gen de la acondroplasia es, por lo tanto, letal en homocigosis (6). Los individuos heterocigotos tienen un tiempo de vida estimado en apenas 10 años menos que la media normal (7).

Cerca del 10% de los casos de acondroplasia son transmitidos, pues uno de los dos progenitores está afectado; los 90% restantes son producidos por una mutación nueva.  La incidencia de los casos producidos por nuevas mutaciones fue estimado en un caso cada 12000 nacidos (8)

La acondroplasia puede presentarse en dos formas, siendo una congénita y la otra tardía.  La forma congénita es la más grave y el 50% de los pacientes no sobreviven, mueren todavía estando dentro del útero o enseguida de nacer.  Los que sobreviven presentan acentuado enanismo y graves deformidades.  En la forma tardía los individuos son casi normales o presentan defectos poco expresivos (9).
En general, el peso medio al nacimiento para los niños afectados es de 3.500 g y para las niñas de 3.150 g.  La estatura es de 47.7 cm para los niños y 47.2 cm para las niñas (5).
La altura media de los adultos afectados es de 130 cm en los hombres y de 120 cm en las mujeres, que presentan, en la mayoría de los casos, hidrocefalia y braquicefalia, frente prominente, puente nasal bajo y nariz en forma de botón, con narinas en punta.  El tronco presente lordosis lumbar acentuada, vientre y nalgas son prominentes, los miembros son más cortos, las manos pequeñas en formato tridente, pudiendo suceder en los niños que tengan exceso de piel en los miembros, lo que se evidencia por la formación de pliegues cutáneos exagerados (3).  Más allá de todas estas alteraciones estén presentes en el acondroplásico, el desarrollo mental, sexual y reproductor es normal. (10).
Algunas complicaciones son frecuentes en el desarrollo de una persona con acondroplasia, como la hidrocefalia, que puede ocurrir tanto por el estrechamiento de todos los forames de de la base del craneal, por el aumento de la presión venosa intracraniana, o estenose del seno sigmóide  en el nivel del forame yugular estrechado.  Los problemas respiratorios también son comunes, como obstrucción del pasaje del aire, siendo de origen central, por la compresión medular cervical,  medular cervical, o obstructiva, por el estrechamiento de las coanas, nasofaringe, traquea y/o caja toráxica.  Los síntomas pueden incluir ronquido nocturno, hiperextención del pescuezo durante el sueño y apneas del sueño.  La obesidad se vuelve un problema importante, que puede agravar los problemas articulares y aumentar las probabilidades de complicaciones cardiovasculares.  Pueden, también ocurrir problemas odontológicos, como la implantanción anormal de dientes, principalmente los del maxilar, llevando a la mala oclusión dentaria.  Estas alteraciones pueden desencadenar la no aceptación de sus condiciones, llevando al acondroplásico a la reclusión , al aislamiento y hasta la depresión (11).

Es así, que existe la necesidad de insertar a este niño en un programa de rehabilitación, en el cuál un equipo multidisciplinar pueda auxiliarlo en su desarrollo y prevenir complicaciones físicas, psicológicas y sociales.  Dentro de la Fisioterapia miramos de forma especial para un recurso de tratamiento qué es la hidroterapia o terapia acuática.  La utilización de los efectos físicos, fisiológicos y cinesiológicos, resultantes de la inmersión del cuerpo o parte de él, en el medio acuático, como recurso auxiliar en la reducción funcional neuromotora, músculo-esquelética o cardiorrespiratoria, busca cura, conservación o todavía prevención de una alteración funcional orgánica (12).

El agua de la oportunidad de ampliar física, mental y sicológicamente los conocimientos y habilidades (13), ya que facilita los movimientos, a través de la reducción de las fuerzas gravitacionales combinada con los efectos de la flotación, presión hidroestática y temperatura más alta del agua.

La inmersión en el agua tiene resultado semejante en niños y adultos y está relacionada a la temperatura del cuerpo, circulación e intensidad de los ejercicios, con variaciones permitidas dependiendo del tamaño de la persona (15).  Esta inmersión causa algunos efectos fisiológicos, como aumento en un 60% del volumen central sanguíneo, aumento en el trabajo respiratorio debido a que ocurre una compresión de la caja toráxico y el abdomen, débito urinario aumentado, con perdida del volumen plasmático, sodio, potasio y supresión de vasopresina, renina y aldosterona plasmáticas (12).
Los efectos terapéuticos de los ejercicios en inmersión en el agua están relacionado al alivio del dolor y de los espasmos musculares; manutención o aumento de la amplitud del movimiento de las articulaciones; fortalecimiento de los músculos enflaquecidos y aumento de su tolerancia a los ejercicios, reducción de los músculos paralizados; mejora de la circulación; más rapidez en las actividades funcionales y manutención y mejora del equilibrio, coordinación y postura (15).
Basado en las probables complicaciones que la acondroplasia puede causar y en los posibles aislamientos y problemas sociales, este estudio de caso tiene por objetivo demostrar los beneficios de la hidroterapia en un paciente con acondroplasia, viendo de mejorar, retardar y prevenir posibles complicaciones provenientes de la enfermedad y promover una socialización de este paciente.

Metodología
El presente artículo se caracteriza como un estudio del caso de un niño del sexo masculino, con tres años de edad, portador de acondroplasia.  Este niño está en tratamiento fisioterapéutico en el Sector  de Hidroterapia de la Clínica Escuela de Unidad de Enseñanza Superior Ingá (Uningá) hace cinco semanas.  Cuando fue admitido en el sector se realizó una evaluación fisioterapéutica en solo un niño, donde se observó flaqueza muscular generalizada en miembros inferiores, hiperlordosis lumbar con protucsión abdominal, ausencia de caminar independiente y déficit del equilibrio ortostático; al examen de rayos X se le observó atraso en la osificación de los miembros inferiores.  Además de esas señales, el niño también presenta disminución del volumen pulmonar, con graves predisposiciones al desarrollo de neumonías de repetición. 
El niño fue insertado en el programa de Fisioterapia Acuática hace cinco semanas y realizó dos sesiones por semana, en el período de abril a mayo de 2006.  Los objetivos del tratamiento fueron la socialización, ganar fuerza muscular en los miembros inferiores, estimulo a la baja de peso y ejercicios activos resistentes, mejoramiento del equilibrio del tronco y ortostático y prevención de complicaciones respiratorias.  Al termino de las diez sesiones, se observó evolución del cuadro clínico del acondroplásico.

Fueron respetados todos los precedentes éticos de la Resolución 196/96 del Código de Ética en Búsqueda en seres humanos, del Consejo Nacional de Salud.   
Resultados y discusión
Inicialmente nuestro niño se encontraba bastante nervioso y aprensivo en relación al ambiente acuático, pero después de dos sesiones el miedo fue dejándolo de lado y la adaptación del paciente fue realizada con suceso.  El niño se integró normalmente con el terapeuta y con el agua, tomando el tratamiento placentero y eficaz.

La actividad acuática es un modo de estimular el desarrollo y de ampliar la experiencia de movimientos de los niños deficientes (15), siendo ciertamente un medio diferenciado y bastante apropiado para la práctica de fisioterapia, permitiendo la atención en grupo y la facilitación de la recreación, de la socialización que, asociadas a mejoras funcionales, elevan la autoestima y auto-confianza del paciente (12).  
La socialización se ve disminuida cuando no está dada la oportunidad en el niño con alguna deficiencia de convivir y conocer otras personas fuera de su ambiente usual; además, es de gran importancia su inserción en programas que ocurra el desarrollo de la interacción con el terapeuta y otras personas.  En este caso el niño estaba con el terapeuta, pero existían cuatro pacientes más en la piscina, con sus respectivos terapeutas, llevando a darse la socialización en grupo.
La capacidad de ser independiente en el agua, de alcanzar las habilidades que pueden ser imposibles o difíciles no solo, solo puede tener efectos psicológicos favorables y duraderos, que elevan la confianza y autoestima del paciente y eso puede ser transmitido para la vida en tierra (15).  Nuestro paciente se volvió con más confianza tanto en el agua como también él solo.  Relatos de su madre, como la cuidadora más cercana, confirma este hallazgo:

"Es increíble, el está mucho más calmado ahora y parece que está con mucha más confianza, principalmente para tratar de caminar solo, agarrándose de las cosas."

En relación a la parte física, observamos mejora del trofismo muscular de los miembros inferiores, que llevo al niño a ganar mejor estabilidad y equilibrio en la posición ortostática, permanenciendo de pie solo, sin ayuda o apoyo, y desarrolla la marcha con un leve apoyo unilateral del miembro superior.
Tales logros pueden remitirse solo al ambienta acuático, una vez que la viscosidad del agua promueve resistencia tridimensional a los movimientos ejecutados y que, doblando la velocidad de estos movimientos, la resistencia se cuadriplica (14).  Otros efectos como la presión hidrostática y la flotación ayudan en la estabilidad de las articulaciones y de las posturas, promoviendo un reequilibrio postural y auxiliando el logro de equilibrio del tronco (15),
También, hubieron resultados significativos sobre el sistema respiratorio, en la prevención de las complicaciones.  Durante el período de tratamiento el niño no tuvo ninguna alteración respiratoria;  al contrario, según su madre, el ha tenido un sueño bien tranquilo y no se tuvo más episodios de gripes.

“Parece que está respirando mejor, no se levanta más a la noche y no tuvo más gripe.  Antes él siempre estaba engripado, parece que con un pulmón cargado”.

Cuando se produce la inmersión, existe una disminución de la capacidad vital y aumento del trabajo respiratorio, por el aumento del flujo sanguíneo y por la presión hidrostática ejercida sobre la pared pulmonar (12), estos efectos fisiológicos asociados a estimulaos de ejercicios y padrones respiratorios estimulan el volumen corriente y mejoran la musculatura respiratoria.  
De esta forma, observamos que la hidroterapia o terapia acuática trae resultados benéficos a los niños con acondroplasia, tanto en nivel motor como sicológico y social.

Conclusión 

Se sabe que la acondroplasia se trata de un disturbio del crecimiento, debido a la deficiencia en la osificación endocondral, que puede llevar a  serias complicaciones respiratorias, motoras y psicosociales, proponemos la inserción de un acondroplásico en el tratamiento acuático, proyectando rehabilitar no solo los aspectos motores, sino que los sociales y sicológicos, en lo que dice respecto a la interacción y socialización.  Tales objetivos fueron alcanzados con suceso en apenas diez sesiones de hidroterapia, pues son vastos los beneficios que el medio acuático proporciona.

Además de que tales objetivos hayan sido alcanzados, se sugiere que el niño siga participando del programa hasta el termino de su desarrollo motor normal, principalmente en búsqueda del caminar independiente y prevención de complicaciones respiratorias.  Resaltamos, todavía, el trabajo de un equipo multidisciplinar con los acondroplásicos, pensando siempre en proporcionarles mejor calidad de vida y el más próximo a lo normal del desarrollo, sin complicaciones motoras, sicológicas y sociales.
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