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A acondroplasia, também conhecida como doença de Parrot, é a principal causa do nanismo genético, 
sendo uma enfermidade dominante clássica, na qual a incidência e a taxa de mutação é de aproximada-
mente 2 em 10.000 nascimentos e 1 por 100.000 genomas, respectivamente. Além da baixa estatura, 
o paciente apresenta como sinais clínicos: deformidades da coluna vertebral, macrocefalia, hidrocefalia 
e mãos com dedos curtos e grossos em tridente; e como manifestações bucais: atresia ou hipoplasia 
maxilar, mordida aberta, fenda palatal mole e alterações dentárias de número e forma. Este trabalho 
apresenta um caso clínico em que as características desta síndrome estão presentes, e discute desde 
a abordagem do paciente até possíveis difi culdades em relação ao tratamento. A conclusão é de que a 
conduta clínica é comum à rotina de todo odontopediatra; cuidados especiais devem ser dispensados 
quanto ao aspecto psicológico, pois o comprometimento estético provocado pela acondroplasia é fator 
determinante no comportamento social do indivíduo.
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INTRODUÇÃO
O termo acondroplasia foi introduzido por Parrot em 1878, pois acreditava-se que estes indivíduos 

não possuíam cartilagem de crescimento. A incidência e a taxa de mutação desta enfermidade são de 
aproximadamente 2 por 10.000 nascimentos e 1 por 100.000 genomas, respectivamente (MUSTACHI 
& PERES, 2000).É uma forma de nanismo muito comum; 
90% dos casos são derivados de uma mutação 
nova, produzida por um defeito na ossifi cação en-
docondral no qual os ossos são curtos e engrossa-
dos e causada por um gene autossômico dominan-
te, letal em homozigose, de penetrância completa 
(MUGAYAR, 2000; MUSTACHI & PERES, 2000). A 
forma homozigótica resulta em severas desor-
dens esqueléticas com alterações mais evidentes 
daquelas encontradas na forma he terozigótica. 
A morte prematura é o resultado de difi culdades 
respiratórias devido à pequena caixa torácica e 
défi cit neurológico provocado pela hidrocefalia 
(PAULI et al., 1983).

O gene afetado está localizado no cromos-
somo 4p16.3 (LE MERRER et al., 1994) e codifi ca 

o receptor FGFR3 (SHIANG et al., 1994), sendo 
responsável pelo ”selamento” precoce da zona 
de crescimento dos ossos longos e das suturas 
cranianas.

O diagnóstico pré-natal é possível através de 
estudo biomolecular a partir da 10a semana, e a 
ultra-sonografi a morfológica a partir da 16a semana 
(MUSTACHY & PERES, 2000). 

A anomalia do sistema nervoso central as-
sociada com a acondroplasia inclui hidrocefalia, 
assim como compressão e crescente mutação no 
sistema cerebral (KAO et al., 1989; STEINBOK et 
al., 1989). A hidrocefalia foi caracterizada como 
uma anomalia transitória, devido à pressão intra-
cranial durante a infância e início da adolescência 
(HECHT & BUTLER, 1990).

Quanto ao desenvolvimento cognitivo, o 
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portador de acondroplasia tem inteligência média 
(PRIESTLY & LORBER, 1981; HECHT et al., 1991), 
sem correlação com o desenvolvimento motor, 
freqüentemente atrasado.

As deformidades esqueléticas dificultam a 
prática de exercícios físicos, levando a obesidade 
e quedas freqüentes (MUSTACHI & PERES, 2000).

A obesidade na acondroplasia agrava a mor-
bidade associada com estenose lombar e contribui 
para problemas articulares inespecífi cos e proble-
mas cardiovasculares (HECHT et al., 1988), sendo 
também fator agravante de problemas psicosso-
ciais (SCOTT, 1977; STACE & DANKS, 1988).

De acordo com MUSTACHI & PERES (2000), 
os indívíduos afetados apresentam as seguintes 
características:

•  baixa estatura com desproporção tóracico-
abdominal e membros, os homens atingem em 
média 130 cm e as mulheres 120cm;

•  mãos com dedos curtos e grossos em tri-
dente;

•  nariz em sela;
•  macrocefalia com desproporção cranio-

facial; devido à origem membranosa a calota 
craniana não é atingida; deve-se considerar ainda 
a hidrocefalia comunicante que raramente gera 
comprometimento do intelecto;

•  bossa frontal proeminente;
•  tórax achatado; esta desproporção ânte-

ro-posterior gera difi culdades respiratórias, cifose 
toracolombar e lordose lombar que associadas 
ao estreitamento do forame magno podem gerar 
manifestações neurológicas;

•  tendência a obesidade devido à difi culdade 
de prática de exercícios físicos;

•  atraso no desenvolvimento motor;
•  prognatismo mandibular aparente devido 

a hipoplasia do terço médio da face;
•  respiração bucal;
•    alterações dentais de número e forma;
•   fenda palatal mole;
•  atraso na erupção dental.
A Academia Americana de Pediatria (1995) 

propôs um guia de recomendações para o acom-
panhamento do desenvolvimento e tratamento de 
crianças com acondroplasia. Estas recomendações 
incluem:

•   monitoramento da altura, peso e circun-
ferência craniana, utilizando as curvas de cresci-
mento estandartizadas para acondroplasia;

•  controle da obesidade;
•  exames neurológicos;
•  avaliação da hipotonia muscular;
•  pesquisa de apnéia do sono;
•  avaliações ortopédicas dos movimentos 

das pernas;
•  avaliação da freqüência de infecções no 

ouvido médio;
•  avaliação ortodôntica (entre 4 e 5 anos);
•     observação do desenvolvimento psicosso-

cial.

CASO CLÍNICO
Paciente S. F. A., sexo feminino, 4 anos, 

leucoderma, procurou o ambulatório do curso de 
Especialização em Odontopediatria do Sindicato 
dos Odontologistas do Estado de São Paulo (SO-
ESP), para acompanhamento odontológico.

Durante anamnese, foi relatado que a crian-
ça é portadora de acondroplasia, a mãe é normal 
e o pai portador devido à mutação nova. A do-
ença foi detectada no exame de ultra-sonografi a 
no 7o mês de gestação. A gravidez foi planejada 
e os pais sabiam da possibilidade de ocorrência 
da doença. 

Caracterizando a síndrome, a paciente apre-
senta como características clínicas: baixa estatura 
desproporcionada (Figura 1), macrocrania com 
bossa frontal proeminente, nariz em sela (Figura 
2), terço médio da face hipoplásico (Figura 3) e 
mãos em tridente com dedos curtos e grossos (Fi-
gura 4); como característica bucal: mordida aberta 
anterior (Figura 5).

A mãe relatou que a criança não apresenta 
nenhuma alteração de ordem sistêmica, nem faz 
uso de qualquer medicamento. Sua relação com os 
pais e demais familiares, segundo a mãe, é boa, 
porém não aceita sua condição física nem mantém 
contato com outras crianças.

Em relação à história dental, a dentição decí-
dua iniciou-se com 9 meses, sendo a primeira visita 
ao Cirurgião-dentista com 1 ano para prevenção e 
aos 1 ano e 8 meses devido à cárie, sendo realiza-
do tratamento restaurador nos dentes posteriores 
com amálgama.

Clinicamente observou-se: 
•  mordida aberta anterior (Figura 5), por 

característica da síndrome e por apresentar hábitos 
de sucção de chupeta e respiração bucal;

•  dente 61 escurecido como conseqüência 
de trauma por quedas devido às deformidades 
esqueléticas nos membros inferiores (Figura 5).

O tratamento consistiu de:
•  abordagem preventiva com relação à dieta, 

higiene bucal e hábito de sucção;
•  controle do dente 61;
•  instalação de um aparelho impedidor de 

língua, após o abandono da chupeta, e terapia 
fonoaudiológica (Figura 6).

Houve um clareamento natural do dente 61 
e a correção da mordida aberta anterior ocorreu 
em 6 meses (Figura 7). A motivação em relação 
à saúde bucal foi muito efetiva com a mãe e com 
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a criança.
O fato de a paciente ser portadora de acon-

droplasia não impôs difi culdades técnicas espe-
ciais, porém o processo de formação de vínculo 
foi mais prolongado, pois a paciente se mostrava 
resistente a interagir com o profi ssional.

DISCUSSÃO
Este artigo relata o caso clínico de uma pa-

ciente portadora de acondroplasia cujo pai é por-
tador devido a mutação nova (MUGAYAR, 2000; 
MUSTACHI & PERES, 2000). O diagnóstico foi 
feito ainda durante o período gestacional, através 
de ultra-sonografi a (MUSTACHI & PERES, 2000). 
Caracterizando a síndrome, a paciente apresenta 

FIGURA 1: Principal característica 
clínica da síndrome: baixa estatu-
ra com desproporção tóraco-lom-
bar e membros.

FIGURA 2: 
Macrocrania com 
bossa frontal, 
nariz em sela.

FIGURA 3: Terço médio da face hipoplásico.

FIGURA 4: Mãos com dedos curtos e grossos em tridente.

FIGURA 5: Visão clínica inicial. Falta de vedamento labial 
devido à mordida aberta anterior e dente 61 escurecido.

FIGURA 6: 
Aparelho impe-
didor de língua 
utilizado.
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FIGURA 7: Visão clínica fi nal. Observar a correção da mordi-
da aberta anterior e clareamento do dente 61.

baixa estatura desproporcionada, macrocrania 
com bossa frontal proeminente, nariz em sela, mãos 
em tridente, mordida aberta anterior (MUSTACHI 
& PERES, 2000) e desenvolvimento intelectual 
normal (PRIESTLY & LORBER,1982; HECHT et al. 
1991). Devido ao comprometimento esquelético, 
a paciente tem vida sedentária com tendência a 
obesidade e histórico de quedas freqüentes que 
resultaram em traumatismos dentais (MUSTACHI 

& PERES, 2000).
De personalidade retraída, a paciente apresen-

tou difi culdade em suas relações sociais (SCOTT, 
1977; STACE & DANKS, 1981), o que exigiu cui-
dados especiais para o estabelecimento de vínculo 
com o profi ssional. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS
A necessidade odontológica de pacientes 

portadores de acondroplasia são iguais às de ou-
tros pacientes normais e devem ser abordadas da 
maneira rotineira. Porém, é necessário cuidado 
especial no aspecto emocional.

A formação de vínculo com o profi ssional só 
é possível se houver o estabelecimento de uma 
relação de confi ança. 
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Achondroplasia, also known as Parrot 
Disease, is the main cause of genetic dwarfi sm 
and it is also a classical dominant disease. Its 
incidence and mutation rate is approximately 

2 in 10.000 births and 1 per 100.000 genomes, respectively. Besides low stature, patients also present 
the following general alterations: deformities in the vertebrae column, macrocephalia, hydrocephalia, 
hands with short and thick fi ngers with a trident-like shape; oral manifestations include maxillary atresia, 
open bite, soft palatal split and dental changes in number and form. This study shows a clinical case in 
which the described characteristics of this syndrome are present. Patient attendance and some possible 
diffi culties concerning dental treatment are also mentioned. The conclusion is that clinical conduct in 
patients with this disease is the same as the one performed on other dental patients. Special care must 
be given due to patients´ psychological aspects, since the esthetic implications of achondroplasia is a 
determining factor in their social behavior.

KEYWORDS: Achondroplasia; Pediatric Dentistry; Disabled; Syndrome; Hidrocephalus; Cen-
tral Nervous Systems.
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