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Acondroplasia, segundo PARROT, em 18781, condrodistrofia fetal, segundo
KAUFMANN, em 18921, ou nanismo, caracteriza-se por provocar baixa estatura final (120 a
135 centimetros 27%°1%) e crescimento desproporcionado em virtude de distirbio do
crescimento dsseo endocondral?, causado por uma mutacdo no gene do receptor 3 do fator
de crescimento do fibroblasto - FGFR33, de gravidade e extensdo varidveis®. Heranca
autossdmica dominante, com incidéncia de 3:1.000.000 de nascimentos, sem prevaléncia de
género?, a maioria dos casos ocorre por mutagdes novas>®. Iniciada no segundo més de
gestacdo!, o diagndstico pode ser feito ao nascimento, pelos achados clinicos, entre outros:
comprimento do tronco normal; comprimento dos membros inferiores muito diminuido, com
segmentos proximais mais comprometidos; cabeca desproporcionalmente maior>’; cranio
braquiocefalico; em alguns casos, hidrocefalia; formacdo de bossa frontal, hipoplasia da
parte média da face, achatamento da ponte nasal®>. Lordose lombar exagerada; m&3os em
tridente!, hipotonia com ténus e retardo do desenvolvimento neuropsicomotor que se
normalizam até a idade de 2 ou 3 anos’.

A funcdo das mdos é normal e os movimentos limitados pelo encurtamento das
extremidades, causando dificuldade nas atividades de vida diaria®>. Cifose tdéraco-lombar
notada quando a crianga comeca a se sentar que pode resolver-se espontaneamente pos-
deambulagdo?; uma lordose tdéraco-lombar secundaria pode chegar a 80° antes da
deambulagdo®.

Membros inferiores com encurtamento rizomélico, com deformidades de pelve e
quadril; as contraturas em flexdo do quadril em associacdo com a hiperlordose da coluna
vertebral sdo freqlientes; o genu varum é caracteristico desses pacientes; quando acentuado,
acompanha-se de varo de tornozelo; fibulas alongadas em relacdo as tibias pela deformidade
em genu varum?.

A pele e os tecidos moles apresentam-se abundantes em relagdo ao comprimento
0sseo dos membros, formando pregas e sulcos transversos entre as dobras de gordura. A
funcdo enddcrina e desenvolvimento sexual sdo normais, bem como a inteligéncia?.

Os objetivos gerais da Fisioterapia na crianga com acondroplasia consistem em
atenuar os efeitos das deformidades ortopédicas que inevitavelmente irdo se instalar,
evitando condicdes de estresse que acelerem a maturagdo O4ssea, estimular o
desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) normal, afetado pela hipotonia, e prevenir



possiveis problemas respiratorios, devidos as deformidades de caixa toracica. Mas o efetivo
papel da Fisioterapia junto a esse paciente estd em reconhecer os limites para essa atuacao
e os meios adequados de avaliagdo do seu desempenho.

O planejamento do atendimento a crianca com acondroplasia obriga ao estudo de
tabelas especiais de controle de peso, de estatura, de velocidade de crescimento!!, ao
preparo das adaptacdes para as atividades da vida didria e aos cuidados relativos a
compreensao da crianga, da familia e dos amigos, de suas necessidades, de sua
potencialidade, de seus direitos de cidaddo, entre outros. Comparando-a com criangas
normais, perdemos os parametros de normalidade de seu desenvolvimento, com seu
crescimento obedecendo a uma curva prépria, com sua determinacdo especial de norma'2, O
desenvolvimento motor deve ser analisado e discutido, esperando-se um atraso motor, mas
nao um atraso cognitivo e social.
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1. Desenvolvimento neuropsicomotor de crianca acondroplasica. Modificado de TODOROV et al,
1981.

2. Estatura padrdo para meninos acondroplasicos, desvios superiores e inferiores, comparada
ao padrdo de curvas normais. Grafico obtido através de 189 meninos. Modificado de HORTON et al, 1978.

3. Perimetro cefdlico de meninos acondropldsicos, comparado a curvas normais (linha
pontilhada). Dados obtidos através de 114 meninos. Modificado de HORTON et al, 1978.

A crianca acondroplasica saudavel apresenta caracteristicas fisicas proprias
que nao a impedem de exercer seu papel dentro da comunidade Humana. Nascida
viva, condicdo basica para exercer a Humanidade e a cidadania, compode
juntamente com todos os outros Homens a diversidade da espécie Humana que
desafia a estética imposta e permite a visualizacdo de uma gama infinita de
possibilidades de vida feliz. Assim como todas as criancas com anomalias
congénitas, mais que tratamento individualizado, necessita de um tratamento
calcado em objetivos que respeitem as possibilidades e a vontade de cada paciente,
com base firme no conhecimento de cada condicdao, independente do padrao
estético do momento. A utilizacdo de instrumentos de afericdo diferenciados nao
reflete discriminacdo e sim a busca por oferecer a melhor opgao que a condigao da
crianca pode permitir: essa é sua condi¢cdao saudavel.
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1 - fisioterapeuta - Mestra em Disturbios do Desenvolvimento pela Universidade Mackenzie —
professora de Fisioterapia em Pediatria da Faculdade de Fisioterapia da UNISA - supervisora
de estagios de Fisioterapia em Pediatria da UNISA, no H. Geral do Grajau - orientadora
responsavel pelo Projeto CURUMIM - Ambulatdrio de atendimento fisioterapéutico e estudo
multidisciplinar de genética humana. 2 - fisioterapeuta formada pela UNISA, especializanda
em Fisioterapia Respiratéria Pediatrica do Instituto da Crianca do HCFMUSP, estagiaria do
ICR - enfermarias. 3 - Patricia Frangdo - académica do 30. ano da Faculdade de Fisioterapia
da UNISA.



