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Visão	geral	
 Neste capítulo, daremos uma visão geral das manifestações otorrinolarin-

gológicas da acondroplasia. Atenção especial deverá ser dada à obstrução das vias 
aéreas superiores, ao comprometimento respiratório e à perda auditiva.
Introdução

A acondroplasia é a forma genética mais comum da displasia esquelética, 
com uma incidência que varia entre 1: 15.000 a 1: 40.000 nascidos vivos 1. A al-
teração é herdada como uma característica autossômica dominante, embora pelo 
menos 90% dos casos sejam esporádicos e as mutações “de novo” estejam associa-
das ao aumento da idade paterna 2. A acondroplasia é causada por uma mutação 
ativadora no domínio da transmembra do receptor 3 do fator de crescimento dos 
fibroblastos	(FGFR3),	onde	existe	uma	única	substituição	de	aminoácidos,	a	argi-
nina pela glicina, no aminoácido 380 2,3. O resultado é o fechamento prematuro das 
placas	de	crescimento	e	a	falha	da	ossificação	endocondral,	levando	às	caracterís-
ticas esqueléticas da acondroplasia 4: tronco longo e estreito com encurtamento dos 
membros proximais (rizomelia), cabeça grande com mandíbula frontal e hipoplasia 
do terço médio da face 5. O termo “acondroplasia” foi proposto por Parrot em 1878, 
embora tenham sido observados relatos de casos anteriores. O diagnóstico de acon-
droplasia é geralmente feito pelo exame físico. Os pacientes com acondroplasia 
apresentam	risco	aumentado	para	dificuldades	respiratórias	e	otológicas.
Alterações	respiratórias

As crianças com acondroplasia frequentemente apresentam distúrbios respi-
ratórios. As alterações respiratórias variam de apneia obstrutiva central do sono, 
bem como doença pulmonar restritiva. Zucconi et al	everificaram	que	a	causa	mais	
comum	de	dificuldades	respiratórias	em	crianças	com	acondroplasia	era	devido	à	
obstrução das vias aéreas superiores. Uma base craniana pequena e a hipoplasia 
do terço médio da face, observados na acondroplasia, desempenham o papel mais 
importante	nas	dificuldades	respiratórias,	mais	que	qualquer	outro	mecanismo6. 
Onodera et al avaliaram ainda a etiologia da obstrução das vias aéreas superiores 
atribuindo-a à posição retrognata do queixo, ao aumento do ângulo mandibular 
plano e ao aumento da altura facial inferior devido ao aumento do ângulo mandi-
bular 7.	Devido	à	hipoplasia	do	terço	médio	da	face,	há	uma	hipertrofia	“relativa”	
das tonsilas palatinas e das adenoides, podendo ainda causar uma obstrução ainda 
maior das vias aéreas superiores 8-9.
Apneia obstrutiva do sono (AOS)

A adenotonsilectomia (A&T) é uma conduta de primeira ordem na AOS. A 
adenoidectomia isoladamente, em geral, não é bem sucedida 10. O sucesso pode 
ser limitado, no entanto, pois algumas crianças irão necessitar de pressão positiva 
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contínua nas vias aéreas durante a noite através do dispositivo CPAP (Continuos 
positive airway pressure) ou BiPAP 11. Deve-se garantir o cuidado, durante o pro-
cedimento cirúrgico de A & T, com relação à extensão do pescoço, utilizando um 
tubo endotraqueal com tamanho menor que geralmente é utilizado para crianças 
da mesma idade, sem acondroplasia 10. A avaliação pré-operatória para estenose 
do foramen magnum deverá ser avaliada 12.

A apneia central pode ser causada pela estenose do foramen magnum, le-
vando à compressão cervicomedular. Em casos graves pode haver o desfecho para 
uma apneia central e morte súbita. Collins et al. relataram que 11 de seus 22 pa-
cientes (50%) necessitaram de descompressão do foramen, após serem avaliados 
para a estenose do mesmo 12.

A doença pulmonar restritiva complica ainda mais o tratamento de crianças 
com acondroplasia 13. A pequena caixa torácica, caracterizada por costelas curtas 
e retraídas, causa complicações respiratórias 14,15. O desenvolvimento anormal das 
costelas reduz a expansão elástica dos pulmões, interferindo com a função normal 
do músculo intercostal, podendo reduzir a capacidade residual funcional ( func-
tional residual capacity - FRC). A FRC reduzida e a diminuição da expansão pul-
monar podem causar a oclusão das vias aéreas, atelectasias e hipoxemia 15. Além 
disso, a capacidade vital (CV) em uma série de pacientes com acondroplasia, ava-
liados por Stokes et al era apenas 67% em relação à capacidade normal 11,15. 
Alterações	otológicas	

Os pacientes com acondroplasia têm risco aumentado para otite média (OM) 
e perda auditiva condutiva. Perda auditiva mista ou sensorineural também podem 
ser encontradas. 

Em decorrência da hipoplasia do terço médio da face, a tuba auditiva é curta, 
a	faringe	é	pequena	e	há	uma	hipertrofia	relativa	da	adenoide,	causando	alteração	
no	fluxo	nasal	16. Isso predispõe as crianças com acondroplasia para a otite média. 
Entre 78-95% das crianças com acondroplasia, em estudos de grande porte, sofre-
ram de otite média 16,17. 

A miringotomia bilateral com inserção de tubos de ventilação é geralmente 
eficaz	na	abordagem	cirúrgica	da	OM	na	acondroplasia,	sendo	que,	muitas	dessas	
crianças realizam esse procedimento 16,18. 

Tal como acontece com a A & T, deve-se exercer cautela durante a cirurgia 
para evitar uma hiperextensão excessiva da coluna cervical.

A inserção de tubo de ventilação geralmente corrige a perda auditiva condu-
tiva observada na acondroplasia 8,19. Raramente, a perda auditiva condutiva persis-
tente pode ser observada devido à rigidez da cadeia ossicular por etiologias, sejam 
elas	inflamatórias,	congênitas	ou	crônicas	20, 21,19,22,18.  
Conclusão

A criança com acondroplasia requer intervenção ativa e coordenada pelo 
Otorrinolaringologista. A via aérea e as manifestações otológicas desta patologia 
são geralmente bem sucedidas com atenção cuidadosa exigidas na abordagem 
destes pacientes. A conscientização das alterações da coluna cervical, da doença 
pulmonar e traqueal restritiva permirão uma abordagem cirúrgica otimizada ao 
especialista. 
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