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RESUMEN

Introduccion: Desde hace mas de 30 afios, en nuestro Departamento se realiza
apoyo psicologico a todos los pacientes afectados de displasias esqueléticas y
malformaciones congénitas que deban someterse a procedimientos quirirgicos de

elongaciones y correcciones 0seas o articulares.

Los métodos aplicados y la evaluacion de los seguimientos durante los procesos
quirdrgicos y al final de los mismos se describen a continuacion. Se muestra que la
preparaciéon y el apoyo psicolégico en este tipo de pacientes son de gran
importancia. Se realizan visitas médicas proporcionando consejo y priorizando la

deteccion temprana de complicaciones y la resolucién de problemas.

Métodos: Entre 1990 y 2021, se atendieron 709 pacientes diagnosticados de
acondroplasia, displasias 6seas y tallas bajas patoldgicas. Asi mismo, se realizaron

408 intervenciones quirurgicas de elongaciones 0seas bilaterales.

En 1994 el soporte psicolégico se incluyé en la Unidad multidisciplinaria de
Patologia del Crecimiento. Desde entonces, se realizan seguimientos peridédicos
mediante el contacto directo con los pacientes, se atienden dudas y necesidades
durante el proceso quirargico y se detectan precozmente obstaculos, impedimentos

y complicaciones?.

Resultados: Después de mas de 30 afios de experiencia, se ha determinado que
hay un menor riesgo de complicaciones cuando se da este apoyo psicoldgico en el
tratamiento de los pacientes con displasias 0seas y en aquellos que han sido
sometidos a los procesos de elongacion ésea. La preparacion psicologica y la
colaboracion del paciente y sus padres con la ayuda del equipo médico son factores

decisivos para obtener unos éptimos resultados en este tipo de tratamientos.

Conclusiones: Dadas las caracteristicas de los pacientes con displasias 0seas, se
incluye la ayuda psicologica como un soporte necesario en la atencion

multidisciplinar.
Palabras clave: Acondroplasia; displasia 6sea; elongacion Osea; soporte
psicologico; preparacion psicologica intervenciones quirdrgicas; bienestar

emocional, calidad de vida.



ABSTRACT

Introduction: For more than 30 years, psychological support has been provided by
our department to all patients affected by skeletal dysplasias and congenital
malformations who must undergo surgical procedures of elongation and bone or joint

corrections.

The methods applied and the evaluation of the follow-ups during the procedures and
at the end of the same are described here. It shows that the preparation and
psychological support of this type of patients is of great importance. This is done by
sitting in on medical visits, giving advice as well as advocating for the early detection

of complications and resolution of any problems.

Methods: Between 1990 and 2021, 709 patients diagnosed with achondroplasia,
skeletal displasia and pathological short stature were treated. Moreover, 408

bilateral bone elongation surgeries were performed.

In 1994, the psychological support was included in the growth pathology
multidisciplinary unit. Since then, periodic follow-ups have been carried out through
direct contact with the patients, demands are met during the surgical process and

obstacles, impediments and complications are detected early?.

Results: After more than 30 years of experience, it has been determined that there
is a low rate of complications when providing psychological support in the care of
patients with bone dysplasia and to those undergoing bone elongation procedures.
The psychological preparation and the collaboration of the patient and their parents
with the aid of the medical team are decisive factors in obtaining optimal results with

of this type of treatment.

Conclusions: Given the characteristics of patients with bone dysplasias,

psychological help is included as a necessary support in multidisciplinary care.

Keywords: Achondroplasia; bone dysplasia; bone elongation; psychological support;
psychological preparation for surgical interventions; emotional well-being, quality of

life.



INTRODUCCION

La acondroplasia es la condrodisplasia O0sea con talla baja mas frecuente,
comunmente denominada como enanismo, se presenta en 1 de cada 25.000
nacidos vivos?. Se debe a mutaciones en el gen del receptor 3 del factor de
crecimiento (FGFR3) y la mayoria de las veces se trata de una mutacién
espontanea de herencia autosémica dominante?. Dicha mutacién supone un defecto
de caracter congénito que afecta al crecimiento del esqueleto y cOmo consecuencia
se produce una desproporcion entre el tronco y las extremidades y una fisonomia
caracteristica. El prondstico de talla final es aproximadamente de 124cm en las

mujeres y 130cm en los hombres?

Las personas con acondroplasia presentan una inteligencia normal y una talla baja

con anomalias esqueléticas diversas, ademas de otros problemas asociados?.

Tras una experiencia de mas de 30 afios en la Unidad de Patologia del Crecimiento
y Alargamientos 0seos, se considera que las personas afectadas de acondroplasia,
otras displasias 6seas y otras patologias del crecimiento presentan una serie de
caracteristicas psicoldgicas especiales que deben ser tratadas en las Unidades
multidisciplinares que se dediquen a su atencién. Las entrevistas psicologicas
individuales, las entrevistas con padres y la preparacién psicologica para las
intervenciones quirargicas son fundamentales para la buena evolucién de los largos

procedimientos quirdrgicos como son los alargamientos de las extremidades.

METODOS

Entre el afio 1990 y 2021 se atendieron 709 pacientes con patologias de crecimiento
(la mayoria acondroplasia) y se realizaron 408 intervenciones quirdrgicas de

elongacion de las extremidades.

A continuacion, se presenta una tabla con los datos de las diferentes patologias

atendidas.



Figural:Datos estadisticos de diagnosticos diferenciales 1990-2021.
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Se ha realizado el acompafiamiento psicolégico mediante la observacion de las
visitas médicas, las entrevistas psicolégicas individuales y familiares y la
preparacién psicologica previa a las intervenciones quirdrgicas. Asi mismo, con
todos los pacientes se realizd el seguimiento, la coordinacion y la gestion del caso,

los cuales fueron siempre realizados por la misma profesional.

1. Unidad de Patologia del Crecimiento especializada en acondroplasia.

Los nifios y niflas con acondroplasia presentan aspectos psicolégicos que,

paralelamente a los fisicos, se deben tener en cuenta.

El equipo profesional se ocupa de proporcionar toda la informacion posible y de
ayudar a los padres en el proceso de aceptacién del diagnostico. Las entrevistas
psicologicas ayudan al nifio afectado y a sus padres a expresar sentimientos y a no
negar las emociones que se producen debido a sus circunstancias. Este proceso de
aceptacion es uno de los principales aspectos que se promueven desde la vertiente
psicologica de la Unidad de Patologia del Crecimiento y constituyé uno de los

motivos por el que se inicié el trabajo con grupos de pacientes.



Actualmente en la acondroplasia se puede obtener un diagnéstico de presuncion por
ecografia alrededor del séptimo mes de embarazo, y para confirmar el diagnéstico

se realiza el estudio genético molecular poco después del nacimiento.

Durante los primeros afios de vida, el desarrollo suele ser méas lento de lo normal y
es necesario realizar un seguimiento médico especifico con pruebas diagndsticas.
Los posibles problemas de salud derivados de la acondroplasia® deben ser
considerados. Esto incluye la estenosis del foramen magnum, la hipotonia
muscular y la hipoacusia por las frecuentes otitis (y la necesidad de intervenciones

quirargicas de drenajes).

En los nifios con acondroplasia, la deambulacion y la adquisicién del lenguaje se
consolidan uno o dos afios mas tarde de lo que se espera por su edad. También
presentan retraso en el desarrollo psicomotor. Los padres utilizan un carrito de
nifos hasta los 3-4 afios y ayudan a su hijo/a con la higiene hasta los 8-9 afios. Asi
mismo, tendran que adaptar el mobiliario de la casa para favorecer la autonomia
del nifio y evitar frecuentes caidas. Estas situaciones causan gran consternacion y
deriva en que los padres perciban al nifio como mas pequefio y fragil que otros
nifnos.

Cuando los nifios afectados de acondroplasia empiezan a entender su condicion,
es dificil para ellos comprender sus diferencias y aceptar la propia imagen corporal.
Pueden surgir sentimientos de inferioridad y baja autoestima, causados por el miedo
a la burla, al rechazo y al trato discriminatorio. Todo ello junto con el estigma

social que lleva implicito tener una displasia 6sea, talla baja o enanismo.

En los padres, es frecuente la aparicion de mecanismos de defensa como la
sobreproteccion y la negacion del problema. Estas reacciones pueden contribuir a
gue el hijo/a presente problemas psicolégicos como inseguridad, aislamiento
emocional, dependencia excesiva de la familia, falta de autonomia y dificultades
en su desarrollo emocional. Actualmente, las familias aceptan mucho mejor la
acondroplasia que hace unos afios y se reconoce que la fortaleza del vinculo entre
los padres y el hijo/a es el factor mas decisivo en la aceptacién de su condicién, en

la formacioén del caracter y en el nivel de autoestima y autonomia del nifio o nifia®.



Intervenciones quirurgicas de elongacion o6sea: impacto emocional Vv

psicoldgico

La técnica ICATME de elongacion 6sea con fijadores externos monolaterales para

pacientes con acondroplasia fue descrita por Vilarrubias et al. en 1990°.

A continuacion se presentan los datos estadisticos de las elongaciones 6seas
bilaterales realizadas entre 1990 y 2021. (Fig. 2)

Figura 2: Datos estadisticos sobre elongaciones 6seas bilaterales obtenidos en Fundacién ICATME. Institut

Catala de traumatologia i Medicina de I'Esport (afios 1990 a 2021)
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El programa global de alargamiento se inicia entre los 10 y 12 afios y consiste, en
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primer lugar, en la intervencidon quirdrgica de alargamiento de las tibias vy
seguidamente de los fémures y de los himeros®. Al finalizar la elongacién global se
consigue una talla de alrededor de 150cm, suponiendo un alargamiento de 15cm en

las tibias, de 13-15cm en los fémures y de 8-10cm en los hiimeros’.

Los procesos de alargamientos 0seos son tratamientos largos (de alrededor de un
afo). Los pacientes tienen que realizar diariamente el alargamiento, la cura de los
clavos de los fijadores y el programa de rehabilitacion especifica. Durante la mayor
parte de la elongacion de tibias y de fémures deberan utilizar una silla de ruedas

con plataforma y mantener las piernas estiradas.



Se da mucha importancia a la informacién que se da al paciente y a sus padres
sobre todo el proceso quirtrgico. También en lo referente a los resultados previstos
y el riesgo de complicaciones. En esta linea de trabajo, es de gran valor para los

pacientes que conozcan a otros pacientes en la misma situacion.

Es necesario insistir en la necesidad de llevar una vida normal, continuar con los
estudios, la asistencia a la escuela y actividades académicas y promover las

relaciones sociales con el grupo de iguales.

El tratamiento quirdrgico se podré iniciar cuando se den las condiciones iddneas.
En las personas afectadas de otras displasias 6seas® se realizard un seguimiento y

un tipo de intervencién quirdrgica segun el estudio individualizado de cada caso.

Las elongaciones 0seas deberian ser realizadas en unidades multidisciplinares con
profesionales especializados que puedan hacer un seguimiento meédico y

psicologico adecuado.

Los alargamientos 0seos pueden ser percibidos como la solucion a los problemas
de talla baja y a sus implicaciones psicoldgicas y sociales, pero los cambios en la
propia imagen corporal a los que se vera sometido el paciente pueden suponer un

desajuste emocional hay que tener en cuenta a nivel psicologico.

También es importante destacar que el inicio del proceso de los alargamientos
coincide con la pre-adolescencia, etapa clave para la consolidacion de la identidad y

la valoracion del propio cuerpo.

2. Asistencia psicoldgica

Preparacion psicoldgica

En el afio 1989 se inicié un proyecto de psicoprofilaxis quirdrgica con el objetivo de
preparar a los nifios y a las nifilas con acondroplasia para los alargamientos
quirdrgicos y para ayudar al médico y a la familia ante las dificultades que pudieran

surgir.

Con soporte psicolégico, se puede reflexionar mejor sobre las opciones que existen

y tomar la correcta decision ante una situacion compleja que provoca cambios de



por vida, tanto en la baja talla como en las displasias 0seas. Para que la ayuda
profesional sea eficaz, es necesario conocer del nifio o nifia su grado de madurez,

sus intereses y motivaciones y el tipo de familia y su dindmica.

En 1994, con la creacién de la Unidad de Patologia del Crecimiento, la asistencia
psicolégica quedd integrada en el equipo médico. Este hecho permiti6 mejorar la
preparacion psicolégica para las intervenciones quirdrgicas y ofrecer una atencion

integral al paciente y a su familia.

Obijetivos de las entrevistas psicoldgicas para pacientes

-Evaluar el nivel de comprension, dificultades, intereses y capacidades mediante

técnicas proyectivas graficas y entrevistas no dirigidas.

-Conocer el nivel académico y social (adaptacion al grupo clase, relaciones sociales

y familiares).

-Valorar la motivacion, fantasias y miedos frente a la intervencion para adecuar las

expectativas a la realidad.

-Proponer, como requisito previo a las intervenciones, el contacto con otros

pacientes en circunstancias similares.

-Preparar al nifio o nifia para la intervencion (psicoprofilaxis quirdrgica), ayudando
en el manejo de la ansiedad y en la resolucion de las dudas e incertidumbres, tanto

antes de la operacién como durante la estancia hospitalaria.

-Establecer una relacion de confianza y colaboracion y hacer un seguimiento

durante y después del proceso quirudrgico.

Objetivos de las entrevistas psicoldgicas para padres

-Conocer la dinamica familiar y los recursos personales y socioeconémicos. Valorar
cémo los padres han elaborado el duelo con el diagndstico y determinar el tipo de

vinculo que han establecido entre ellos y el hijo afectado.



-Establecer una alianza terapéutica y un compromiso de colaboracién con el

paciente y con sus padres.

-Dar valor y potenciar los aspectos sanos de la familia para mejorar el prondstico de

la operacion.

-Promover la aceptacién del diagnostico para ayudar a evitar la negacion y la
sobreproteccion.

-Proponer conocer a otras familias durante las visitas médicas y mediante la

asistencia a jornadas de familias y grupos de padres.

La presencia de psicopatologias en el nifilo o nifia o un estilo familiar
desestructurado, suponen factores de riesgo para la intervencion®, que hay que
evaluar previamente. La Unidad de Patologia del Crecimiento establecid un
protocolo de actuacion enumerando las contraindicaciones en las elongaciones
Oseas. La informacidon obtenida en las entrevistas psicolégicas ayuda a valorar el

caso y a perfilar la indicacion de la intervencion quirdrgica.

En las entrevistas se establece un espacio para promover el pensamiento y la
reflexion individuales. Se da mucha importancia al hecho de que sea el nifio-
paciente quien tome la decisidn de operarse, que conozca las implicaciones que

conlleva y que la decisidon haya sido dialogada y consensuada con los padres.

A nivel psicoldgico, la contencidn de ansiedades y la elaboracion de los miedos son
aspectos muy importantes a tener en cuenta en los procesos quirdrgicos y hay que
asegurar gque el nifio esté bien informado y acompafiado por sus padres durante el

mayor tiempo posible.

A continuacion se exponen 2 casos con nombres ficticios para ilustrar las entrevistas

psicologicas con nifios.

10



Maria. 12 afios: Acondroplasia

Entrevista psicoldgica previa alargamiento tibias. Dibujo libre. Intervencion indicada

No presenta contraindicaciones. Tiene un buen nivel escolar, expectativas realistas,
buena organizacion familiar y plantea el alargamiento como una ayuda para su
crecimiento fisico y personal. Hay consenso entre la demanda de la paciente, sus

padres y la indicacion médica del cirujano ortopeda.
Texto escrito por la madre de Maria

‘La acondroplasia tiene una vertiente fisica que tratan los traumatélogos y otros
especialistas y una vertiente emocional, tanto del afectado como de su familia, y un
psicélogo es quien trata esta parte. Para nosotros es muy importante ya que el
acompafiamiento emocional es muy necesario. Desde que Maria tenia 2 afios se

visita en la Unidad de Crecimiento y las Reuniones de Padres son un gran apoyo”.

Actualmente Maria esta realizando el bachillerato con buenos resultados, mientras

esta en el proceso de alargamiento de humeros.

Anteriormente realizé las elongaciones de tibias y de fémures. Ha adquirido una

talla de 150. El afio préximo tiene previsto iniciar estudios universitarios.
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Oscar. 15 afos: displasia 6sea
Visita seguimiento. Dibujo libre. Presenta dificultades de aprendizaje.

Intervencion contraindicada. El paciente muestra falta de interés en la operacion.
Intervencion contraindicada debido al retraso en el desarrollo intelectual y
emocional. Los padres quieren valorar la posibilidad de intervencion, la cual en este

momento queda descartada. Realizara visitas de seguimiento anual.

Coordinacion vy gestion del caso

En el afio 2003, se estableci6 un convenio entre la Unidad de Patologia de
Crecimiento y el Departamento de Salud de Catalunya (Cat-Salut). La Unidad de
Crecimiento es una unidad de referencia especializada en la atencion y el

tratamiento a la acondroplasia, otras displasias y otros trastornos del crecimiento®.

Con este acuerdo, el soporte psicologico integrado en la unidad ha sido favorable
para su validacion y continuidad y el hecho de que se realice la coordinacion y
gestion del caso por la persona de referencia para el paciente, ha resultado una

condicion favorable para su vigencia y continuidad.
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3. Trabajo con Grupos

En las personas con displasias 0seas de cualquier edad, se pueden encontrar
sentimientos de soledad, aislamiento social y negacion del problema, asi como
dificultades para obtener recursos propios y decidir sobre los tratamientos médicos

de manera responsable.

El trabajo realizado en ICATME con los grupos de pacientes y sus familias ha sido
muy importante para atender estos aspectos, y ha constituido un recurso

institucional de gran valor terapéutico.

En 1995 se iniciaron las reuniones de padres de nifios y nifias con acondroplasia.
Este espacio ha permitido el intercambio de experiencias familiares y de informacion
sobre los procesos de alargamiento y ha facilitado relaciones de amistad y apoyo

mutuo.

En el afio 2000 se realiz6 la primera jornada de familias y profesionales de la
Unidad. Este evento repetido periodicamente también ha constituido una

oportunidad de informacion y comunicacion entre las personas afectadas.

En el afio 2009 se consolidé la atencion a personas adultas con displasias 6seas,
se iniciaron reuniones de grupo para trabajar los aspectos psicosociales y poder
ofrecer una atencién integral. Los objetivos consisten en promover la autonomia,

las relaciones interpersonales y la responsabilidad con la propia salud?.

Ante los beneficios observados en estas reuniones y la demanda de los pacientes,
se inicio en el afio 2015 el taller de Teatro para adultos con displasias 6seas para

mejorar la autoestima y la cohesion del grupo.

Las relaciones de amistad se han ido consolidando y actualmente se organizan
eventos grupales para un colectivo que no disponia de este tipo de actividades. En
el afio 2019, se cred el Taller de Arteterapia para adolescentes en proceso de
alargamiento y para jovenes elongados. Se ha intentado fomentar la autonomia
personal, aumentar la motivacion hacia la formacién académica y laboral y contar
con un grupo de referencia. Asi mismo consideramos muy importante ayudar a los

pacientes a construir un proyecto de vida.
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RESULTADOS

La asistencia psicoldgica esta incluida en la Unidad multidisciplinaria de Patologias
del Crecimiento. Después de mas de 30 afios de experiencia, podemos afirmar que
las funciones de apoyo psicolégico y gestion del caso son imprescindibles,
especialmente cuando debe decidirse una intervencion quirargica y durante el

periodo de rehabilitacion?.

La presencia de acompafiamiento psicolégico implica una mejor gestién de las
incidencias durante los procesos de elongacion ésea, ya que la colaboracion del

paciente y sus padres es determinante para un resultado satisfactorio®©.

Desde el modelo de salud comunitaria, la atencion psicolégica incluida en la unidad
multidisciplinaria, es la que permite ofrecer una atencion médica integral y basada

en larelacion con el paciente.

Dichas caracteristicas de la Unidad son las que se recogen en las directrices

estipuladas para tratar enfermedades minoritarias.
DISCUSION

Las personas con displasias 6seas son un colectivo de poblacién vulnerable y
expuesta a sufrir rechazo y discriminacion y a presentar dificultades emocionales.
A partir de la experiencia de la Unidad de Crecimiento, creemos es necesaria una

atencion integral que incluya el soporte psicoldgico.

Se ofrece a los pacientes seguimiento médico y psicologico especializado y
actividades de cohesion grupal para mejorar su calidad de vida a lo largo de sus

vidas.

La gestién del caso y el apoyo psicologico se consideran imprescindibles en la
coordinacion y guia de las personas afectadas de enfermedades minoritarias con

multiples patologias.

Para mejorar la atencion a los pacientes con displasias 6seas que deben realizar
multiples procesos quirdrgicos, seria necesario contar con herramientas especificas
y consensuar que tipos de test de evaluacidén psicoldgica y de calidad de vida

relacionada con la salud serian mas Utiles para conocer las necesidades de las
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personas que tienen que afrontar intervenciones quirargicas complejas a lo largo de

su vida.

La pandemia producida por el SAR-covid19 ha tenido un impacto significativo en la
asistencia a los pacientes con displasias 6seas. Asi mismo, esto ha causado mayor
aislamiento, situacion generalizada entre aquellos con enfermedades minoritarias y

otros colectivos vulnerables.
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