
             Ibero-American Journal of Health Science Research, 5(2), e-ISSN: 2764-6165                                                           251 
                 

 

 

Received: 13/07/2025 

Accepted: 16/08/2025 

Published: 13/09/2025 https://doi.org/10.56183/iberojhr.v5i2.811 

   
 

Evaluación y tratamiento desde un enfoque multidisciplinario de displasias óseas en pediatría 

  Evaluation and treatment from a multidisciplinary approach of bone dysplasias in pediatrics 

 

 

 

 

Sebastian Matheo Colina 

ORCID: 0009-0009-8714-4675 

Universidad San Francisco de Quito, Ecuador  

 

José Adalberto Mendoza Ariza 

ORCID: 0009-0002-1416-1852 

Universidad Regional Autónoma de los Andes, Ecuador  

 

Aldrin Stive Lucero Gualoto 

ORCID: 0009-0001-2381-7940 

Universidad de las Américas, Ecuador  

 

Miguel Andrés Herrería Rodríguez 

ORCID: 0009-0006-6462-8747 

Universidad de las Américas, Ecuador  

 

Daniel Alfonso Ordóñez Briceño 

ORCID: 0009-0009-7929-0613 

Universidad San Francisco de Quito, Ecuador  

 

Gabriel Steven Espinoza Montenegro 

ORCID: ⁠⁠ 0009-0008-0220-7626 

Universidad Central del Ecuador  

 

Paul Alexander Guerra Ramos 

ORCID: 0009-0009-4163-2497 

Universidad de las Américas, Ecuador 

 

Isaac Esteban Navas Trujillo 

ORCID: 0009-0003-9272-1883   

Pontificia Universidad Católica del Ecuador  

 

 

 

RESUMEN 
 

Las displasias óseas en pediatría representan un grupo heterogéneo de trastornos genéticos que afectan el desarrollo del esqueleto, con 

implicaciones significativas para el crecimiento, la función y la calidad de vida de los pacientes. Dada su complejidad, su abordaje requiere 

un enfoque multidisciplinario que integre la experiencia de genetistas, pediatras, ortopedistas, endocrinólogos, rehabilitadores y 

psicólogos, entre otros especialistas. Este artículo de revisión narrativa explora los avances en la evaluación y tratamiento de estas 

condiciones, destacando la importancia de un diagnóstico temprano y preciso mediante herramientas clínicas, radiológicas y moleculares. 

Asimismo, se analizan las estrategias terapéuticas disponibles, que incluyen intervenciones farmacológicas, quirúrgicas y de rehabilitación, 

con énfasis en la personalización del tratamiento según las necesidades individuales del paciente. La colaboración entre disciplinas no solo 

optimiza los resultados clínicos, sino que también promueve un abordaje integral que considera aspectos físicos, emocionales y sociales. 

Este enfoque holístico es esencial para mejorar la calidad de vida de los niños afectados y sus familias, subrayando la necesidad de una 

educación continua y el desarrollo de guías clínicas basadas en evidencia. 

 

Palabras clave: Displasias óseas, Pediatría, Enfoque multidisciplinario, Evaluación, Tratamiento, Terapia especializada. 

 

 

 

ABSTRACT 
 

Bone dysplasias in pediatrics represent a heterogeneous group of genetic disorders that affect skeletal development, with significant 

implications for patients' growth, function, and quality of life. Given its complexity, its approach requires a multidisciplinary approach that 

integrates the experience of geneticists, pediatricians, orthopedists, endocrinologists, rehabilitators, and psychologists, among other 

specialists. This narrative review article explores advances in the evaluation and treatment of these conditions, highlighting the importance 

of early and accurate diagnosis using clinical, radiological, and molecular tools. It also discusses available therapeutic strategies, including 

pharmacological, surgical, and rehabilitative interventions, with an emphasis on personalizing treatment according to the patient's 

individual needs. Collaboration across disciplines not only optimizes clinical outcomes, but also promotes a holistic approach that considers 

physical, emotional, and social aspects. This holistic approach is essential to improve the quality of life of affected children and their 

families, underscoring the need for continuing education and the development of evidence-based clinical guidelines. 

 

Keywords: Bone dysplasias, Pediatrics, Multidisciplinary approach, Evaluation, Treatment, Specialized therapy. 
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INTRODUCCIÓN 

 

Las displasias óseas representan un grupo heterogéneo de trastornos genéticos que afectan el desarrollo y la 

estructura del esqueleto. Estos trastornos, aunque poco frecuentes, pueden tener implicaciones significativas en el 

crecimiento, la función motora y la calidad de vida de los pacientes pediátricos (1). La complejidad de estas condiciones 

requiere un enfoque multidisciplinario para su evaluación y tratamiento, involucrando especialistas en genética, ortopedia, 

endocrinología, rehabilitación y otras áreas relacionadas. Este artículo de revisión narrativa busca proporcionar una visión 

integral sobre las displasias óseas en pediatría, abordando los avances en diagnóstico, las estrategias terapéuticas disponibles 

y la importancia de un manejo coordinado entre diferentes disciplinas. Asimismo, se destacará la relevancia de un 

diagnóstico temprano y preciso para optimizar los resultados clínicos y minimizar las complicaciones asociadas (2). Con ello, 

se pretende brindar herramientas útiles para los profesionales de la salud y fomentar un abordaje colaborativo en el 

tratamiento de estas condiciones complejas. 

 

METODOLOGÍA 

 

Para la elaboración de esta revisión narrativa, se llevó a cabo una búsqueda exhaustiva de literatura científica en 

bases de datos reconocidas como PubMed, Scopus y Google Scholar. Se incluyeron artículos publicados entre los años 2014 

y 2025, priorizando aquellos que abordaran la evaluación y el tratamiento de displasias óseas en pediatría desde un enfoque 

multidisciplinario. Se utilizaron términos de búsqueda como "displasias óseas pediátricas", "tratamiento multidisciplinario" y 

"diagnóstico en pediatría", combinados con operadores booleanos para optimizar los resultados.   

En total, se revisaron 60 artículos, de los cuales 16 fueron seleccionados por cumplir con los criterios de inclusión: 

relevancia temática, rigor metodológico y actualidad. Los estudios seleccionados incluyen revisiones sistemáticas, artículos 

originales y guías clínicas. La información obtenida fue sintetizada y organizada en función de las principales áreas de 

intervención multidisciplinaria: genética, ortopedia, rehabilitación física y apoyo psicológico. Este enfoque permitió ofrecer 

una perspectiva integral sobre el manejo de estas patologías complejas en la población pediátrica. 

 

RESULTADOS Y DISCUSIÓN 

 

Introducción a las displasias óseas en pediatría  

Las displasias óseas constituyen un grupo heterogéneo de trastornos genéticos que afectan el desarrollo y la 

estructura del esqueleto. Estas condiciones se caracterizan por alteraciones en el crecimiento, la forma y la resistencia de los 

huesos, y pueden manifestarse desde el período prenatal hasta la infancia. La clasificación de las displasias óseas se basa en 

criterios clínicos, radiológicos y moleculares, y actualmente existen más de 450 tipos reconocidos, agrupados según las 

anomalías predominantes. Entre las categorías principales se encuentran las displasias epifisarias, metafisarias, diafisarias y 

aquellas que afectan múltiples regiones del esqueleto (1,2). 

En cuanto a su epidemiología, las displasias óseas son consideradas enfermedades raras, con una prevalencia 

estimada de 1 caso por cada 4,000 a 5,000 nacimientos. Sin embargo, esta cifra puede variar dependiendo del tipo específico 

de displasia y la población estudiada. Algunos de los trastornos más comunes son la acondroplasia, que representa 

aproximadamente el 70% de los casos de enanismo desproporcionado, y la osteogénesis imperfecta, conocida por su 

asociación con fragilidad ósea y fracturas recurrentes (2). 

El impacto de las displasias óseas en el desarrollo infantil es significativo y multifactorial. Estas condiciones pueden 

comprometer aspectos físicos, como el crecimiento estatural, la movilidad y la capacidad funcional, así como aspectos 

psicológicos y sociales debido a las limitaciones físicas y las diferencias visibles en la apariencia corporal. Además, los niños 

con displasias óseas suelen enfrentar desafíos adicionales relacionados con complicaciones médicas como deformidades 

articulares, escoliosis, dolor crónico y problemas respiratorios. Estas complicaciones no solo afectan la calidad de vida del 

paciente, sino que también implican una carga considerable para sus familias y para los sistemas de salud (2). 

Desde un enfoque multidisciplinario, es esencial abordar estas condiciones de manera integral, combinando 

intervenciones médicas, quirúrgicas, rehabilitadoras y psicológicas. La identificación temprana y el manejo adecuado son 

fundamentales para minimizar las complicaciones y optimizar el desarrollo del niño. En este contexto, el papel de 

especialistas como pediatras, genetistas, ortopedistas, fisioterapeutas y psicólogos es crucial para garantizar un tratamiento 

efectivo y una atención centrada en las necesidades individuales del paciente (3). 
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Diagnóstico clínico y radiológico  

 

- Manifestaciones clínicas principales 

Las manifestaciones clínicas principales de las displasias óseas en pediatría son diversas y dependen del tipo 

específico de displasia, pero suelen incluir alteraciones en el crecimiento y la forma de los huesos, lo que se traduce en talla 

baja desproporcionada, deformidades óseas y, en algunos casos, limitaciones funcionales (3).  

Entre las características más comunes se encuentran las extremidades cortas, macrocefalia relativa, tórax estrecho o 

deformado, y anomalías en las articulaciones que pueden generar dolor o restricciones en el rango de movimiento. En casos 

más severos, pueden presentarse complicaciones respiratorias debido a la restricción torácica o compromiso neurológico por 

estenosis del canal espinal. Además, las características faciales distintivas y otras manifestaciones sistémicas pueden ser parte 

del cuadro clínico, dependiendo del subtipo de displasia (3). 

Es fundamental un diagnóstico temprano para identificar estas alteraciones y evaluar su impacto en el desarrollo del 

niño. Esto permite una intervención oportuna desde un enfoque multidisciplinario, que incluya ortopedistas, genetistas, 

pediatras y otros especialistas, con el objetivo de mejorar la calidad de vida del paciente y minimizar las complicaciones 

asociadas a estas condiciones (3). 

 

- Uso de estudios radiológicos y técnicas de imagen avanzadas   

El uso de estudios radiológicos y técnicas de imagen avanzadas desempeña un papel crucial en la evaluación y 

manejo de las displasias óseas en pediatría. Estas herramientas no solo permiten una caracterización detallada de las 

alteraciones estructurales del esqueleto, sino que también facilitan un diagnóstico preciso, esencial para guiar el tratamiento 

multidisciplinario (4). 

Entre las técnicas más utilizadas se encuentran la radiografía convencional, que sigue siendo la primera línea para 

identificar anomalías óseas específicas y patrones característicos de las displasias. Sin embargo, para una evaluación más 

profunda, la tomografía computarizada (TC) provee imágenes tridimensionales que ayudan a visualizar deformidades 

complejas y evaluar la densidad ósea. Por otro lado, la resonancia magnética (RM) es especialmente útil para analizar tejidos 

blandos y estructuras cartilaginosas, así como para identificar complicaciones asociadas, como compresión medular o 

afectaciones vasculares (4). 

Además, los avances en técnicas de imagen como la densitometría ósea por absorciometría dual de rayos X (DXA) 

permiten evaluar la calidad ósea en pacientes con displasias que predisponen a fragilidad ósea. La ecografía, aunque menos 

utilizada para diagnóstico primario, puede ser valiosa en neonatos y lactantes para evaluar articulaciones y estructuras 

superficiales (4). 

 

- Diagnóstico diferencial  

El diagnóstico diferencial de las displasias óseas en pediatría representa un desafío clínico debido a la diversidad de 

manifestaciones clínicas y genéticas que estas condiciones pueden presentar. Es esencial distinguir las displasias óseas de 

otras patologías que afectan el sistema esquelético, como las enfermedades metabólicas óseas, las malformaciones 

congénitas y los trastornos adquiridos del crecimiento óseo (5).  

Dentro del diagnóstico diferencial, se deben considerar entidades como el raquitismo, que puede simular 

deformidades óseas similares, pero cuya etiología está relacionada con alteraciones metabólicas, como deficiencia de 

vitamina D o trastornos del metabolismo del fosfato. Asimismo, las osteogénesis imperfecta, caracterizada por fragilidad ósea 

y fracturas recurrentes, debe diferenciarse de displasias óseas específicas mediante estudios genéticos y análisis clínicos 

detallados (5). 

Las infecciones óseas crónicas, como la osteomielitis, también pueden confundirse con displasias óseas debido a 

deformidades residuales tras episodios infecciosos. Por otro lado, los tumores óseos primarios en pediatría, aunque menos 

frecuentes, deben ser excluidos mediante estudios de imagen avanzados y biopsias cuando sea necesario (5). 

 

Evaluación genética y molecular 

Las displasias óseas son un grupo heterogéneo de trastornos que afectan el desarrollo y la estructura del esqueleto, y 

su comprensión desde una perspectiva genética y molecular ha sido fundamental para avanzar en el diagnóstico, pronóstico 
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y tratamiento. En el contexto pediátrico, estas afecciones presentan desafíos significativos, ya que su identificación temprana 

puede influir directamente en las estrategias terapéuticas y en la calidad de vida del paciente (6). 

El rol de la genética en las displasias óseas ha permitido identificar mutaciones específicas en genes que regulan el 

crecimiento óseo, la diferenciación celular y la homeostasis del tejido esquelético. Entre los genes más frecuentemente 

implicados se encuentran FGFR3, COL1A1, COL2A1 y COMP, cuya alteración está asociada a condiciones como la 

acondroplasia, osteogénesis imperfecta y displasia epifisaria múltiple, respectivamente. Estos descubrimientos han facilitado 

el desarrollo de modelos moleculares que explican los mecanismos patogénicos subyacentes, promoviendo una comprensión 

más profunda de estas enfermedades (6). 

Los métodos de análisis genético han evolucionado significativamente en las últimas décadas, permitiendo una 

mayor precisión en la identificación de variantes genéticas causantes. Técnicas como la secuenciación de nueva generación 

(NGS), el análisis de exomas y genomas completos, así como estudios de asociación genética, han revolucionado el campo. 

Estas herramientas no solo permiten confirmar un diagnóstico clínico sospechado, sino también descubrir nuevas mutaciones 

asociadas a displasias óseas previamente no caracterizadas. Además, los estudios moleculares complementarios, como la 

evaluación de expresión génica y análisis funcional de proteínas, contribuyen a validar la relevancia biológica de las variantes 

identificadas (6). 

Las implicaciones para el diagnóstico y pronóstico son significativas. Desde el punto de vista diagnóstico, la 

integración de datos genéticos y clínicos permite una clasificación más precisa de las displasias óseas, diferenciando entre 

fenotipos similares pero causados por alteraciones genéticas distintas. Esto es crucial para evitar tratamientos inapropiados y 

para orientar el manejo clínico basado en las características específicas del trastorno. En términos de pronóstico, los hallazgos 

genéticos pueden proporcionar información valiosa sobre la progresión esperada de la enfermedad, así como sobre posibles 

complicaciones asociadas. Por ejemplo, la identificación de mutaciones severas en genes relacionados con la formación ósea 

puede anticipar deformidades esqueléticas graves o fracturas recurrentes, lo que permite una planificación más proactiva del 

cuidado médico (5,6). 

 

Abordaje multidisciplinario en el tratamiento   

 

- Participación de equipos médicos especializados  

La evaluación y tratamiento de las displasias óseas en pediatría requiere la participación activa de equipos médicos 

especializados para garantizar un enfoque integral y multidisciplinario. Estas condiciones, caracterizadas por alteraciones en 

el desarrollo óseo, pueden tener implicaciones clínicas complejas que afectan el crecimiento, la movilidad y la calidad de vida 

de los pacientes pediátricos. Por ello, la colaboración entre diversos especialistas es fundamental (7). 

El pediatra desempeña un papel central como coordinador del equipo multidisciplinario, siendo el primer punto de 

contacto para identificar signos y síntomas que sugieran una displasia ósea. Una vez establecida la sospecha clínica, el 

ortopedista interviene para evaluar las implicaciones musculoesqueléticas y determinar opciones terapéuticas que optimicen 

la funcionalidad y reduzcan complicaciones. Paralelamente, el genetista tiene un rol crucial en el diagnóstico etiológico, 

especialmente en aquellas displasias con base genética, proporcionando información sobre el pronóstico y asesoramiento 

genético para las familias (7). 

Además, dependiendo de la presentación clínica y las comorbilidades asociadas, otros especialistas como 

endocrinólogos, rehabilitadores físicos y radiólogos pueden integrarse al equipo. El endocrinólogo evalúa posibles 

alteraciones hormonales relacionadas con el crecimiento óseo, mientras que el rehabilitador físico diseña programas de 

terapia que favorezcan la movilidad y prevengan deformidades. Por su parte, el radiólogo contribuye con estudios de imagen 

avanzados para una caracterización más precisa de las alteraciones óseas (7). 

Este enfoque multidisciplinario no solo mejora los resultados clínicos, sino que también promueve un abordaje 

centrado en el paciente y su familia, asegurando una atención integral y personalizada (7,8). 

 

- Terapias farmacológicas y no farmacológicas 

El abordaje terapéutico de las displasias óseas en población pediátrica requiere un enfoque multidisciplinario que 

combine intervenciones farmacológicas y no farmacológicas, adaptadas a las necesidades específicas de cada paciente (8).  

En el ámbito farmacológico, el tratamiento se centra principalmente en el manejo de los síntomas y las 

complicaciones asociadas, como el dolor, la inflamación y los problemas metabólicos. Los bisfosfonatos, por ejemplo, se han 
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utilizado en algunos tipos de displasias óseas para mejorar la densidad mineral ósea y reducir el riesgo de fracturas. 

Asimismo, en casos específicos, la terapia hormonal puede ser considerada para abordar alteraciones en el crecimiento (8).  

Por otro lado, las terapias no farmacológicas son esenciales para optimizar la calidad de vida del paciente y prevenir 

complicaciones a largo plazo. Estas incluyen intervenciones fisioterapéuticas dirigidas a mejorar la movilidad articular, 

fortalecer los músculos y corregir deformidades posturales. La terapia ocupacional también desempeña un papel clave al 

facilitar la adaptación funcional y la independencia en actividades cotidianas (8).  

Además, el acompañamiento psicológico es fundamental para abordar el impacto emocional y social que estas 

condiciones pueden generar en los pacientes y sus familias. En algunos casos, las intervenciones quirúrgicas pueden ser 

necesarias para corregir deformidades severas o estabilizar estructuras óseas comprometidas (8,9).  

La coordinación efectiva entre pediatras, genetistas, ortopedistas, endocrinólogos, fisioterapeutas y psicólogos es 

indispensable para garantizar un tratamiento integral que contemple tanto los aspectos físicos como emocionales de las 

displasias óseas. Este enfoque colaborativo permite personalizar las estrategias terapéuticas, maximizando los beneficios y 

minimizando los riesgos asociados al tratamiento (8,9). 

 

- Intervenciones quirúrgicas y su indicación 

Las intervenciones quirúrgicas en el manejo de las displasias óseas en pediatría representan un componente esencial 

dentro del enfoque multidisciplinario, especialmente en casos donde las anomalías estructurales comprometen la 

funcionalidad, el desarrollo o la calidad de vida del paciente. Estas patologías abarcan un amplio espectro de alteraciones 

genéticas que afectan el crecimiento y la formación de los huesos, por lo que su abordaje quirúrgico debe ser 

cuidadosamente evaluado y personalizado (10). 

La indicación para cirugía depende de múltiples factores, incluyendo la gravedad de la deformidad, la presencia de 

complicaciones asociadas como dolor crónico, restricciones funcionales significativas o riesgos para órganos vitales. Por 

ejemplo, en casos de escoliosis severa asociada a displasias óseas como la acondroplasia, la corrección quirúrgica mediante 

instrumentación espinal puede ser necesaria para prevenir complicaciones respiratorias o neurológicas. Asimismo, en 

pacientes con discrepancia significativa en la longitud de las extremidades, procedimientos como la epifisiodesis o el 

alargamiento óseo pueden ser indicados para mejorar la movilidad y la simetría corporal (10). 

Otro escenario común es la necesidad de cirugía para corregir deformidades articulares que limitan la funcionalidad y 

causan dolor persistente. En estos casos, técnicas como osteotomías o artroplastias pueden ser aplicadas dependiendo de la 

edad del paciente y el grado de afectación articular. En displasias óseas que generan compresión medular, como en la 

displasia cleidocraneal, puede ser necesario realizar descompresiones quirúrgicas para prevenir daño neurológico irreversible 

(10). 

Es importante destacar que las intervenciones quirúrgicas en estos pacientes deben ser precedidas por una 

evaluación integral que incluya estudios radiológicos detallados y consultas con especialistas en ortopedia pediátrica, 

genética y rehabilitación. El manejo postoperatorio también es crítico para garantizar el éxito de la intervención, incluyendo 

fisioterapia intensiva y seguimiento a largo plazo para monitorear el desarrollo óseo y prevenir complicaciones secundarias 

(10). 

 

Aspectos funcionales y rehabilitación  

Las displasias óseas en pediatría presentan desafíos significativos en términos de funcionalidad y calidad de vida, lo 

que subraya la importancia de un enfoque multidisciplinario en su evaluación y tratamiento. En este contexto, la fisioterapia y 

la terapia ocupacional desempeñan un papel fundamental para optimizar el desarrollo motor, prevenir complicaciones 

secundarias y promover la independencia funcional del niño (11). 

La fisioterapia se centra en mejorar la fuerza muscular, la coordinación y la movilidad articular. Mediante ejercicios 

específicos adaptados a las necesidades individuales del paciente, se busca reducir las limitaciones funcionales asociadas con 

las deformidades óseas y mejorar la postura y el equilibrio. Además, el uso de técnicas como la hidroterapia puede ser 

beneficioso para disminuir el impacto de la gravedad sobre las articulaciones afectadas, facilitando el movimiento y 

reduciendo el dolor (11). 

Por otro lado, la terapia ocupacional aborda aspectos relacionados con las actividades de la vida diaria (AVD) y la 

participación del niño en su entorno social y educativo. Esta disciplina se enfoca en desarrollar habilidades prácticas que 

permitan al paciente realizar tareas cotidianas con mayor autonomía, como vestirse, alimentarse o escribir. Asimismo, se 

trabaja en la adaptación de herramientas y dispositivos que faciliten estas actividades, como utensilios ergonómicos o 
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tecnologías asistivas (11). 

Las adaptaciones físicas y tecnológicas son esenciales para garantizar una movilidad adecuada y mejorar la calidad 

de vida de los niños con displasias óseas. El uso de órtesis puede contribuir a estabilizar articulaciones afectadas, corregir 

deformidades y prevenir complicaciones futuras. Además, en casos más severos, los dispositivos de asistencia como sillas de 

ruedas personalizadas o andadores pueden ser necesarios para facilitar la locomoción (12). 

El diseño del entorno también juega un papel crucial. Es fundamental adaptar los espacios escolares y domésticos 

para que sean accesibles y seguros, minimizando barreras arquitectónicas. Esto incluye rampas, barras de apoyo y muebles 

ajustables que permitan al niño desenvolverse con mayor comodidad (12). 

El seguimiento continuo es una pieza clave en el manejo de las displasias óseas, dado que estas condiciones pueden 

evolucionar con el crecimiento del niño. Un equipo multidisciplinario compuesto por pediatras, ortopedistas, fisioterapeutas, 

terapeutas ocupacionales y psicólogos debe trabajar en conjunto para evaluar periódicamente el progreso del paciente, 

identificar nuevas necesidades y ajustar el plan terapéutico (12). 

Además de los aspectos físicos, es necesario considerar el impacto emocional y social que estas condiciones pueden 

tener en el niño. La integración en actividades recreativas y educativas debe ser promovida activamente para fortalecer su 

autoestima y fomentar su participación en la comunidad (12). 

 

Impacto psicosocial y apoyo familiar   

Las displasias óseas en pediatría tienen un impacto significativo en la vida emocional y social tanto del paciente 

como de su familia. Estas condiciones, caracterizadas por alteraciones en el desarrollo óseo, suelen implicar retos físicos, 

sociales y psicológicos que afectan la calidad de vida y el bienestar general. En este contexto, es fundamental abordar no solo 

los aspectos médicos, sino también las repercusiones psicosociales que estas enfermedades generan (13). 

Los niños con displasias óseas enfrentan desafíos que van más allá de las limitaciones físicas. Pueden experimentar 

sentimientos de frustración, aislamiento, baja autoestima y ansiedad debido a las diferencias físicas visibles o las restricciones 

funcionales que acompañan a estas condiciones. Además, las frecuentes visitas médicas, procedimientos quirúrgicos y 

terapias pueden ser fuentes adicionales de estrés. Por otro lado, las familias también se ven afectadas emocionalmente. Los 

padres suelen experimentar sentimientos de culpa, preocupación constante por el futuro de sus hijos y estrés financiero 

asociado con los costos del tratamiento. Los hermanos pueden sentirse desplazados o asumir roles de cuidado que no 

corresponden a su edad, lo que también puede impactar su desarrollo emocional (13). 

Un enfoque multidisciplinario debe incluir intervenciones psicológicas dirigidas tanto al paciente como a su núcleo 

familiar. La terapia psicológica individual para el niño puede ayudar a desarrollar estrategias de afrontamiento, fomentar la 

resiliencia y mejorar la autoestima. Por otro lado, la terapia familiar es esencial para fortalecer la comunicación, identificar y 

gestionar emociones como el estrés o la culpa, y promover dinámicas familiares saludables. Los grupos de apoyo también 

desempeñan un papel crucial al ofrecer un espacio donde las familias puedan compartir experiencias, recibir orientación y 

encontrar consuelo en la interacción con otras personas que enfrentan situaciones similares. Adicionalmente, los 

profesionales de la salud deben estar capacitados para brindar apoyo emocional durante las consultas médicas, creando un 

ambiente empático y seguro (14). 

La integración de recursos comunitarios y educativos es clave para garantizar un soporte integral. Muchas 

organizaciones sin fines de lucro ofrecen programas específicos para niños con displasias óseas y sus familias, incluyendo 

talleres educativos, actividades recreativas inclusivas y asesoramiento legal sobre derechos en salud y educación. Las escuelas 

también desempeñan un papel fundamental en la adaptación del entorno académico para satisfacer las necesidades del niño, 

mediante planes educativos individualizados y medidas de accesibilidad física. Además, los servicios comunitarios como 

centros de rehabilitación, actividades deportivas adaptadas y programas de inclusión social contribuyen significativamente al 

desarrollo emocional y social del paciente pediátrico (14). 

 

Avances recientes en investigación y tratamiento  

En los últimos años, la investigación en displasias óseas ha experimentado un notable progreso, abriendo nuevas 

posibilidades para el tratamiento y manejo de estas condiciones en pediatría. Este avance se ha visto impulsado por la 

integración de terapias emergentes, el uso innovador de tecnologías y el fortalecimiento de enfoques multidisciplinarios (15). 

Las terapias dirigidas han cobrado relevancia como una opción prometedora para abordar las displasias óseas. El 

desarrollo de medicamentos específicos que actúan sobre rutas moleculares alteradas en estas patologías ha mostrado 

resultados alentadores en estudios preliminares. Por ejemplo, los inhibidores de FGFR3 (receptor del factor de crecimiento 
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fibroblástico 3) han demostrado potencial en el tratamiento de condiciones como la acondroplasia, al regular el crecimiento 

óseo. Asimismo, la terapia génica está siendo explorada como una herramienta para corregir mutaciones responsables de 

estas alteraciones, aunque aún se encuentra en etapas experimentales. Estas intervenciones representan un cambio 

paradigmático en el tratamiento, al buscar soluciones más personalizadas y efectivas (15). 

La tecnología ha desempeñado un papel crucial en la mejora del diagnóstico y seguimiento de las displasias óseas. 

La incorporación de técnicas avanzadas de imagen, como la resonancia magnética de alta resolución y la tomografía 

computarizada 3D, permite una evaluación más precisa de las estructuras óseas afectadas. Además, el uso de herramientas 

digitales, como modelos tridimensionales y simulaciones biomecánicas, facilita la planificación quirúrgica personalizada, 

optimizando los resultados y minimizando los riesgos. Por otro lado, los dispositivos electrónicos portátiles y aplicaciones 

móviles están siendo utilizados para monitorear parámetros clínicos y funcionales en tiempo real, promoviendo un manejo 

más dinámico e integral (16). 

El enfoque multidisciplinario sigue siendo esencial para abordar la complejidad de las displasias óseas. La 

colaboración entre especialistas en genética, ortopedia, endocrinología, rehabilitación y psicología permite una atención 

integral que considera tanto los aspectos físicos como emocionales del paciente. En el futuro, se prevé un fortalecimiento de 

estas interacciones mediante el uso de plataformas digitales que faciliten la comunicación entre equipos médicos. Además, la 

implementación de programas educativos dirigidos a profesionales de la salud y familias podría mejorar la comprensión y el 

manejo de estas condiciones. La investigación continua en biomarcadores específicos y terapias combinadas también 

promete revolucionar el tratamiento en los próximos años (16). 

 

CONCLUSIÓN 

 

En conclusión, las displasias óseas en pediatría representan un grupo complejo de trastornos que requieren un 

abordaje integral y multidisciplinario para garantizar un diagnóstico preciso y un tratamiento adecuado. La colaboración 

entre especialistas, como genetistas, ortopedistas, pediatras, endocrinólogos y rehabilitadores, es esencial para abordar las 

múltiples manifestaciones clínicas y las necesidades individuales de los pacientes. Además, el enfoque multidisciplinario 

permite una mejor comprensión de las implicaciones genéticas, funcionales y psicosociales de estas condiciones, 

promoviendo intervenciones más eficaces y personalizadas. La educación y el apoyo a las familias también son 

fundamentales para el manejo exitoso de estas patologías, facilitando la adaptación y el bienestar del paciente en su entorno 

cotidiano. Finalmente, la investigación continua y la actualización de conocimientos en este campo son imprescindibles para 

mejorar los resultados clínicos y la calidad de vida de los niños afectados por displasias óseas, consolidando la importancia 

de un enfoque colaborativo en su atención. 
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