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Resumo
A acondroplasia é a forma mais comum de nanismo por encurtamento dos membros. É uma sín-

drome hereditária de caráter autossômico dominante, que também pode ser causada por novas
mutações genéticas. A formação óssea endocondral é defeituosa e leva a alterações craniofaciais
e dentárias típicas. Os pacientes acometidos apresentam macroencefalia, calota craniana volu-
mosa, base do crânio encurtada, nariz em sela e estreitamento de vias aéreas, além de retrogna-
tia maxilar, discrepância entre arcos dentários e maloclusões acentuadas. O presente artigo tem
como objetivo apresentar as características craniofaciais e dentárias de pacientes acondroplási-
cos, por meio de revisão de literatura.
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Abstract
Achondroplasia is the most common hereditary form of dwarfism. The syndrome is inherited in

an autosomal dominant manner but it can also be a result of a new gene mutation. The defective
endochondral bone formation causes typical craniofacial and dental features such as enlarged
calvarium, short posterior cranial base, depressed nasal bridge, short upper airway, retrognathic
maxilla and malocclusion. The aim of the present article is to introduce the craniofacial and dental
features of achondroplastic patients, by reviewing the literature.
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Introdução

A acondroplasia, forma mais comum de nanismo por
encurtamento dos membros19, é a síndrome que apre-
senta registro mais antigo na História, sendo retratada no
Egito Antigo, no Império Romano e no período da Idade
Média e Renascença. A evidência mais remota provém da
Grã-Bretanha, onde foi encontrado um esqueleto acon-
droplásico com mais de 7.000 anos, pertencente à Era
Neolítica. Também foram encontrados restos ósseos de ín-
dios americanos acondroplásicos na Flórida e no Ala-
bama, EUA, com idade estimada entre 2.000 e 3.000
anos4,15.

Trata-se de uma síndrome hereditária, com transmissão
autossômica dominante19, que acomete ambos os sexos
igualmente18,27.

Gorlin et al.12 (1976) e Langer e Rimoin19 (1979) consi-
deraram a maioria dos casos relatados como novas muta-
ções. De acordo com Shiang et al.30 (1994), 80% dos ca-

sos resultam de mutação espontânea de um gene no cro-
mossomo Y, enquanto que os 20% restantes corresponde-
riam à transmissão autossômica dominante. O defeito ge-
nético seria resultado de redução na função do receptor 3
do fator de crescimento do fibroblasto (FGFR3). Estudos do
DNA revelam pontos de mutações no gene FGFR37.

Como consequência da alteração genética, tem-se a
formação óssea endocondral qualitativamente defei-
tuosa30. Os ossos de origem endocondral apresentam
lenta formação enquanto que as ossificações intramem-
branosa e perióstea ocorrem normalmente.

Rimoin et al.25 (1970) sugerem a presença de uma al-
teração quantitativa, o que alteraria a velocidade do cres-
cimento cartilaginoso. A alteração na disposição celular
na placa epifisária seria conseqüência do peso suportado
pelo osso. Maynard et al.20 (1981) acreditavam que me-
canismos proteolíticos poderiam estar relacionados com
alterações morfológicas e histológicas das zonas de co-
lunas celulares de baixa acinofilia.



As características clínicas da acondroplasia são bem
específicas, tanto na criança quanto no adulto. Os porta-
dores possuem faces típicas, caracterizadas por calota
craniana volumosa, base do crânio encurtada, ponte na-
sal larga e achatada, hipoplasia do terço médio da face
com proeminência da bossa frontal e prognatismo man-
dibular26. De acordo com Thomas33 (1978), as anormali-
dades da base do crânio, do terço médio da face e da
ponte nasal promovem estreitamento da passagem do ar,
aumentando o risco de obstrução das vias aéreas supe-
riores durante o sono. A inteligência segue padrão normal,
apesar da hipotonia suave e do desenvolvimento motor
atrasado sugerirem alteração neurológica.

O presente artigo tem como objetivo relatar as carac-
terísticas cranianas, faciais e dentárias de pacientes aco-
metidos pela acondroplasia, por meio de revisão da lite-
ratura do período entre 1955 a 2003.

Revisão da literatura

Em 1955, Bjork2 descreveu modificações observadas
em um paciente para ilustrar o conceito sobre a diversi-
dade de formas de crescimento nas diferentes regiões da
base do crânio. Ressaltou a proximidade das cabeças da
mandíbula e do tubérculo articular em relação ao clívus e
a obtenção de valores menores para algumas grandezas
cefalométricas. Concluiu que o crescimento adequado
da sincondrose esfeno-occipital seria essencial para har-
monia da base do crânio.

Caffey4 (1957), quanto à presença de alterações cranio-
faciais, relatou que a macrocefalia é comumente obser-
vada, mas a ampla face pode estar recoberta pela bossa
frontal proeminente. Também destacou a calota craniana vo-
lumosa com amplas suturas, base do crânio com dimensões
diminuídas, depressão do dorso nasal formando o denomi-
nado “nariz em sela”, sela túrcica com aspecto, forma e ta-
manho normais e maxila com tamanho diminuído, podendo
ocorrer apinhamento dentário e maloclusão.

Segundo Rubbin26 (1964), a cabeça é desproporcio-
nalmente maior em relação ao corpo em consequência da
hidrocefalia. Devido a uma diminuição do crescimento en-
docondral, toda a base do crânio tem dimensões menores,
podendo a sela túrcica e forame magno serem pequenos.
Os ossos faciais não se encontram afetados e o progna-
tismo mandibular, frequentemente observado, é conse-
quente do crescimento desproporcionalmente maior da
mandíbula quando comparado com o de outros ossos fa-
ciais. Cita ainda a presença de mordida aberta anterior e
menciona que a língua geralmente é volumosa e protruída.

Salzmann28 (1966), foi um dos primeiros autores a des-
crever as medidas observadas em análise do traçado ce-
falométrico. Concluiu que a mandíbula tem um crescimento
normal, apresentando-se de tamanho adequado e com
projeção relativa. Isto demonstra que o crescimento do tipo
cartilaginoso, presente na cabeça da mandíbula, não pa-
rece estar envolvido por diferir do crescimento endocondral
primário quanto à ossificação. A presença de mordida
aberta anterior é justificada por esta alteração no padrão de
crescimento dos maxilares. Acrescentou que, apesar da
idade dentária normal, a idade óssea se encontra atrasada

e que a base craniana é encurtada em função da sinostose
prematura dos ossos esfenóide e occipital.

Ao relatarem dois casos de acondroplasia em crianças
de 7 e 10 anos, Brook e Winter3 (1970) afirmaram que os
pacientes não apresentavam retrusão da maxila, apesar
de não ter sido realizada análise cefalométrica. Ao anali-
sar os aspectos dentários, descreveram estreitamento da
borda incisal de um ou mais incisivos, presença de den-
tes supranumerários, cúspides palatinas acessórias nos
incisivos, dilaceração radicular em alguns dentes e tau-
rodontia nos primeiros molares permanentes superiores.
Acrescentaram, ainda, ter sido observado um atraso na
erupção dentária em um dos indivíduos.

Bailey1 (1970) observou bossa frontal proeminente, de-
pressão da ponte nasal e projeção mandibular. Também
relatou que os ossículos do ouvido se encontravam mal
posicionados devido à diminuição da base do crânio, tor-
nando comum a otite média.

McKusick21 (1972), observou que os acondroplásicos
apresentam padrão facial típico caracterizado pela cal-
vária volumosa, proeminência da bossa frontal, hipoplasia
suave do terço médio da face, depressão da ponte nasal
e prognatismo mandibular. A base do crânio, principal-
mente a sua porção anterior, é diminuída e as vias áreas
superiores são estreitas.

Segundo Trapnell e Bowerman34 (1973), a calota cra-
niana, cuja origem é intramembranosa, é desproporcio-
nalmente volumosa em relação à base do crânio, de ori-
gem endocondral. Mencionaram como manifestações
bucais: erupção dentária retardada, alteração da forma
dentária, maloclusão decorrente da hipoplasia maxilar e
diastemas entre dentes inferiores.

McDonald22 (1974) afirmou que, apesar dos aspectos
odontológicos característicos serem poucos, ainda não ha-
via sido realizado um estudo adequado da condição bucal
de acondroplásicos. Observou, em alguns casos, cresci-
mento deficiente da base do crânio. Como a maxila geral-
mente apresenta-se diminuída em todas as dimensões, é
comum a presença de apinhamento dentário e gengivite
crônica, além de possível atraso da erupção dentária.

Citando o caso clínico de uma criança acondroplásica do
sexo masculino com 4 anos e 6 meses de idade, Chiba et
al.6 (1976) descreveram, além dos problemas típicos dessa
anomalia, alterações dentárias como taurodontia, má for-
mação radicular, “dens invaginatus”, microdontia, agenesia
dentária e atraso no desenvolvimento de alguns dentes.
Pela análise cefalométrica realizada, mostraram que a face
estava retrognática, havendo crescimento vertical exces-
sivo da mandíbula. Os incisivos inferiores encontravam-
se em linguoversão e os superiores em vestibuloversão.

Em decorrência do crescimento e desenvolvimento al-
terados do condrocrânio, Kopits17 (1976) citou que a
bossa frontal e calota craniana volumosa podem levar ao
diagnóstico de hidrocefalia nestes pacientes. Relatou que
a otite média é frequentemente observada, como conse-
quência da modificação da anatomia da base craniana e
do terço médio da face, provocando alteração na forma e
direção dos tubos auditivos.

Em 1978, numa tentativa de determinar a curva de cres-
cimento corpórea e craniana em 403 crianças acondroplá-
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sicas, Horton et al.14 mostraram que, ao nascimento, a mé-
dia para a circunferência craniana na acondroplasia é li-
geiramente superior à observada em crianças normais. Du-
rante o primeiro ano, entretanto, esta média atinge níveis
bem superiores ao normal, em decorrência do intenso cres-
cimento craniano, comum para esta idade. Após esta fase,
persiste uma relação constante entre pacientes acondro-
plásicos e normais. Relataram ainda que, em todas as ida-
des, a circunferência craniana do indivíduo acondroplásico
do sexo masculino é maior do que a do sexo feminino.

Os aspectos craniofaciais de pacientes que possuem
esta síndrome, como a presença de osso frontal proemi-
nente,“nariz em sela” e maxila retruída foram descritos por
Stafne e Gibilisco32 (1978) que também citaram maloclu-
são e agenesia dentária como características comumente
encontradas.

Langer e Rimoin19 (1979) relataram que a cabeça dos
acondroplásicos é desproporcionalmente volumosa, apre-
sentando um padrão braquicefálico. A ponte nasal está em
depressão e o prognatismo mandibular é mais frequente
em pacientes adultos. O forame magno e a base do crânio
têm dimensões menores, enquanto que os ossos frontal,
parietais e occipital podem estar mais proeminentes.

Shafer et al.29 (1979) relataram que os ossos da base do
crânio se fusionam prematuramente, produzindo encurta-
mento e estreitamento do forame magno. Explicaram que a
maxila aparece retruída em decorrência dessa restrição de
crescimento da base craniana, o que pode levar a progna-
tismo mandibular relativo e consequente maloclusão. A
forma e tamanho dos dentes, via de regra, são normais.

Pierre-Kahn et al.24 (1980) verificaram hidrocefalia as-
sociada a acondroplasia através da observação de 25 pa-
cientes. Os autores relataram que a hidrocefalia em pa-
cientes acondroplásicos é altamente controversa.

Mulick23 (1982) afirmou que o terço médio da face apre-
senta-se pouco desenvolvido em virtude da hipoplasia do
condrocrânio. A maxila está em retrusão e com dimensões
diminuídas e a mandíbula apresenta-se em relativo prog-
natismo. A discrepância no tamanho do arco dentário é
frequentemente observada.

Smith e Jones31 (1982) descreveram aspectos como
megaloencefalia, forame magno pequeno, fechamento
precoce da sincondrose esfeno-occipital, bossa frontal
proeminente, ponte nasal em depressão e hipoplasia do
terço médio da face com estreitamento das vias aéreas
superiores. Também mencionaram haver necessidade,
em alguns casos, de remoção de dentes inferiores por es-
tes estarem apinhados.

Hall et al.13 (1982), em estudo com ultrassonografia, sa-
lientaram que as curvas de crescimento da circunferência
craniana em acondroplásicos devem ser utilizadas cuida-
dosamente durante os primeiros 6 meses de vida, por ser
o crescimento craniano bastante intenso neste período.

Funaki et al.11 (1984) examinaram, através de cefalo-
metria, o padrão esquelético e o crescimento craniofacial
de dois pacientes. A análise cefalométrica revelou nitida-
mente a alteração craniofacial presente, caracterizada por
menor comprimento da porção posterior da base do crâ-
nio, pequena profundidade do terço médio da face e mor-
dida cruzada esquelética decorrente da retrusão da ma-

xila. Segundo os autores, a acondroplasia é uma síndrome
caracterizada não só pelo nanismo por encurtamento dos
membros, mas também por acentuada condrodistrofia
craniofacial. Concluíram que essas observações sobre o
crescimento craniofacial são de grande importância ao se
considerar o diagnóstico e tratamento ortodôntico de in-
divíduos portadores desta anomalia.

Dunbar et al.9 (1989) relataram o caso de correção de
apinhamento dentário em um paciente acondroplásico,
Classe I de Angle, de 11 anos e 4 meses de idade. Se-
gundo os autores, no tratamento de algumas maloclu-
sões, o ortodontista deve considerar muitos fatores, in-
cluindo o potencial de crescimento do paciente. Nos
casos em que o crescimento possa estar interrompido ou
dificultado por fatores genéticos, modalidades de trata-
mento podem ser limitadas, pois o crescimento normal
não poderá ser utilizado como fator positivo no trata-
mento. O paciente apresentava severa retrusão maxilar,
decréscimo de altura vertical da maxila, palato anterior es-
treito, apinhamento dos dentes superiores anteriores, seg-
mento bucal esquerdo com mordida cruzada, arco inferior
com moderado apinhamento dental anterior, adenóide
volumosa, porém com respiração nasal. Apresentava per-
fil côncavo com proeminência frontal, retrognatia da ma-
xila, nariz em sela e pouco desenvolvido e mandíbula li-
geiramente protruída. Os autores relataram terem
alcançado resultado satisfatório e estável com o trata-
mento ortodôntico.

Denny et al.8 (1992) relataram o caso de uma menina
acondroplásica de 15 anos de idade, com deformidade
dento-facial severa, insuficiência maxilar e maloclusão, 1
metro de altura, cabeça larga e região frontal proeminente.
O perfil do terço médio da face apresentava deficiência da
rima orbital lateral e da pirâmide nasal até a espinha nasal
anterior. O alvéolo maxilar estava proporcionalmente re-
duzido. Havia hipoplasia bilateral do complexo zigomático
e deficiência do volume intraorbital, levando a exoftalmia
moderada. O plano oclusal estava posicionado para baixo,
posteriormente e, juntamente com projeção mandibular
normal e deficiência anterior e vertical do terço médio da
face, assemelhava-se a uma moderada deformidade da
síndrome de Crouzon. O traçado cefalométrico confirmou
as características faciais encontradas. A correção ade-
quada foi obtida com combinação de técnicas padrão
como avanço frontofacial, osteotomia Le Fort I e osteoto-
mia vertical do ramo mandibular.

Elwood et al.10 (2003) relataram dois casos de distração
osteogênica do terço médio da face para tratamento de ap-
néia obstrutiva do sono em duas crianças acondroplásicas.
Relataram que a deficiência de crescimento do terço médio
da face é a principal responsável pela obstrução das vias
aéreas superiores, que geralmente leva os pacientes à ne-
cessidade de traqueostomia. Nos dois casos, conseguiu-
se 25 mm de distração, sendo que os dois pacientes tive-
ram suas traqueostomias decanuladas. Concluíram que a
distração osteogênica é útil na desobstrução das vias aé-
reas superiores nos casos de hipoplasia do terço médio da
face, como ocorre na acondroplasia.

Celenk et al.5 (2003) relataram o caso de um menino de
16 anos que apresentava todas as manifestações clínicas
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de acondroplasia, além de maloclusão Classe III de An-
gle, maxila estreita, macroglossia e mordida cruzada pos-
terior. Os autores julgaram ser um caso de interesse, pois
ainda não havia relato de tais características em pacien-
tes acondroplásicos na literatura.

Karpagam et al.16 (2005) relataram o caso de uma me-
nina de 14 anos de idade com características clássicas de
acondroplasia, como retrognatismo maxilar severo, ex-
cesso vertical de maxila e mordida aberta anterior. Apre-
sentava ainda espaço interlabial de 16 mm, classe I em
molares, Classe I de caninos direitos e Classe II em cani-
nos esquerdos, protrusão severa dos incisivos superiores,
apinhamento dos incisivos inferiores, anodontia do ele-
mento 22 sem espaço residual e desvio da linha média su-
perior em 3 mm para a esquerda. Na análise oclusal, ob-
servaram adequada simetria entre os arcos superior e
inferior, boa oclusão dentária posterior e ausência de de-
formidades transversas.

Discussão

A acondroplasia, historicamente, tem merecido a aten-
ção dos estudiosos em função de suas características sin-
drômicas envolvendo enfoques multifacetados, com aten-
ção às condições genéticas, clínicas, estéticas, funcionais
e psicológicas de seus portadores.

Considerando a presença relevante dos portadores
desta condição em nosso meio, se requer atenção quanto
ao atendimento odontoestomatológico, no âmbito do diag-
nóstico e da reabilitação. A incidência desta condição va-
ria de 1 em 26.000 a 1 em 66.000 nascimentos5.

É uma síndrome hereditária, de caráter autossômico do-
minante19, que também pode ser originária de mutações
novas. Não há predileção por sexo, podendo acometer
tanto meninos como meninas igualmente5,18,27.

As características craniofaciais dos indivíduos acon-
droplásicos foram relatadas em diversos artigos científi-
cos, e são: macrocefalia, calota craniana volumosa, base
do crânio com dimensões diminuídas, forame magno com
dimensões menores, depressão do dorso nasal (“nariz em
sela”), bossa frontal proeminente e vias aéreas estreitas.

A cabeça dos acondroplásicos é desproporcionalmente
maior em relação ao corpo, caracterizando a macroen-
cefalia relatada por Caffey4 (1957), Smith e Jones31 (1982)
e Denny et al.8 (1992). A calota craniana é volumosa, po-
rém a base do crânio é encurtada. Essa diferença é citada
por Trapnell e Bowerman34 (1973), que explicarsm que a
calota craniana tem origem intramembranosa e a base do
crânio tem origem endocondral.

Bjork2 (1955) afirmou que a harmonia da base craniana
se deve ao adequado crescimento da sincondrose esfeno-
occipital. Como ocorre sinostose prematura dos ossos es-
fenóide e occipital, de acordo com Salzmann28 (1966) os
pacientes acondroplásicos apresentam encurtamento da
base do crânio. Outra consequência da fusão prematura
dos ossos da base craniana, segundo Shafer et al.29 (1979),
é o estreitamento do forame magno.

A otite média também pode estar presente e, de acordo
com Bailey1 (1970), se deve à diminuição da base cra-
niana e consequente mau posicionamento dos ossículos

do ouvido; martelo, bigorna e estribo. Kopits17 destacou a
alteração da anatomia da base craniana e do terço médio
da face como responsáveis pela mudança na forma e di-
reção dos tubos auditivos, levando à inflamação auditiva.

O estreitamento das vias aéreas, outra complicação
advinda das alterações causadas pela síndrome, foi ob-
servado nos relatos de McKusick21 (1972) e de Smith e Jo-
nes31 (1972) e é preocupante, uma vez que pode levar a
apnéia obstrutiva do sono e esta, à falta de oxigenação efi-
ciente. Thomas33 (1998) e Elwood et al.10 (2003) aponta-
ram a deficiência de crescimento do terço médio facial
como a causa para a obstrução de vias aéreas, que em
muitos casos, pode requerer o procedimento emergencial
de traqueostomia.

As alterações dentárias e maxilares relatadas pelos au-
tores incluem: apinhamento dentário, maloclusão, retro-
gnatismo maxilar, discrepância no tamanho dos arcos
dentários, alterações de forma dentária, atraso na erupção
dos dentes e gengivite crônica.

Caffey4 (19578) e McDonald20 (1974) justificaram o api-
nhamento dos dentes como sendo devido à diminuição
das dimensões da maxila, resultando em falta de espaço.
Citaram também a gengivite crônica decorrente da difi-
culdade em realizar higiene oral nos dentes apinhados.
Smith e Jones31 (1982) adotaram postura radical e afir-
maram ser necessária, em alguns casos, a remoção de
dentes inferiores devido ao apinhamento acentuado.

A maloclusão é frequentemente observada, em virtude
da retrusão da maxila e relativa protrusão da mandíbula,
conforme destacaram vários autores. A mordida aberta
anterior foi descrita por Rubbin26 (1964), Salzmann28 (1966)
e Celenk et al.5 (2003). A mordida cruzada foi relatada por
por Funaki et al.11 (1984), Dunbar et al.9 (1989) e Celenk
et al.5 (2003). Ambas maloclusões são decorrentes de al-
terações maxilares.

O prognatismo mandibular é amplamente relatado pelos
autores e, de acordo com Rubbin26 (1964), é devido ao
crescimento desproporcionalmente maior da mandíbula
em comparação a de outros ossos faciais. Shafer et al.29
(1979) citaram a retrusão da maxila, decorrente da restrição
de crescimento da base craniana. Afirmaram que o posi-
cionamento da maxila pode ocasionar relativo prognatismo
mandibular e consequentemente, a severa maloclusão.

Com relação aos elementos dentais, várias alterações fo-
ram relatadas pelos autores. Dilaceração radicular foi ob-
servada por Brook e Winter3 (1970) e Chiba et al.6 (1976)
apontaram má formação radicular. Ambos os autores tam-
bém observaram taurodontia e Chiba et al.6 (1976) encon-
traram caso de “dens invaginatus” e microdontia em pa-
ciente acondroplásico. Trapnell e Bowerman34 (1973)
relataram diastemas entre os dentes inferiores, apesar de
apinhamento dentário ser mais frequentemente observado
e citado na literatura. Agenesia dentária foi observada por
Chiba et al.6, Stafne e Gibilisco32 (1978) e Celenk et al.5
(2003). No entanto, Shafer et al.29 (1978) afirmaram que, na
maioria dos casos, não ocorrem alterações de forma e ta-
manho dos dentes.

Atraso na erupção dentária também foi apontado por al-
guns autores, como McDonald20 (1974) e Chiba et al.6
(1976), e pode ser devido à falta de espaço no arco den-
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tário. É importante que o paciente seja submetido a exame
radiográfico periódico, como a elipsopantomografia, a
fim de acompanhar a presença ou ausência de dentes
permanentes e seu posicionamento nos maxilares.

A macroglossia foi citada por Rubbin26 (1964) e Celenk
et al.5 (2003), levando a problemas de fonação e po-
dendo agravar maloclusão.

A correção ortodôntica de problemas típicos apresen-
tados pelos pacientes acondroplásicos deve levar em
conta vários fatores, como o potencial de crescimento do
paciente, de acordo com Dunbar et al.9 (1989). Funaki et
al.11 (1984) concluiram que é fundamental considerar as
alterações do crescimento craniofacial ao realizar-se diag-
nóstico e plano de tratamento. Uma boa correção orto-

dôntica e ortopédica deve ser realizada, a fim de atenuar
os problemas decorrentes das alterações cranianas e
maxilares e proporcionar ao paciente boa integração à so-
ciedade e qualidade de vida.

Conclusão

Os pacientes acometidos pela acondroplasia apresen-
tam alterações craniofaciais e dentárias típicas, que po-
dem levar a problemas sérios, como maloclusão, infla-
mação auditiva e obstrução de vias aéreas. É fundamental
saber reconhecer essas alterações e seus fatores limi-
tantes, a fim de proceder adequadamente quanto ao tra-
tamento e reabilitação do paciente acondroplásico.
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