OM AKONDROPLASI

Hvad er akondroplasi?

Det handler om andet end bare hgjden.

Akondroplasi er en form for skeletdysplasi (en tilstand, som rammer knogler og brusk). Det er
mest tydeligt pa armene, benene og i ansigtet, men det rammer de fleste knogler i kroppen.
Sygdommens meget udbredte indvirkning kan give alvorlige og livslange komplikationer, som
ogsa kan udvikle sig over tid. Men trods komplikationerne behgver akondroplasien ikke at afholde
folk fra at leve et lykkeligt og tilfredsstillende liv.

Akondroplasi er

SJZELDEN

1 ud af 25.000 bgrn bliver fgdt med akondroplasi, og der er
= 000 omkring 250.000 mennesker i verden med sygdommen.'?

<un1ud af 25.000
ogm, der bliver fgdt

GENETISK

De fleste barn med akondroplasi (80 %) har foraeldre med
gennemsnitlig hgjde, da sygdommen skyldes en tilfeeldig
2ndring i genet (en mutation), som ggr, at det ikke
fungerer normalt.?

FORSKELLIGE VEJE TIL
DIAGNOSE

Nogle gange bliver akondroplasi opdaget fgr fedslen ud
fra de fysiske traek, der kan ses pa en ultralydsscanning.
Radiologiske undersggelser (billeddiagnostik) eller
gentest kan vaere ngdvendige for at bekraefte diagnosen.
| andre tilfeelde stilles diagnosen fgrst efter fgedslen.
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Akondroplasi starter med knoglerne

Knoglerne begynder at vokse fgr fedslen (i livmmoderen) og bliver ved med at vokse, indtil man bliver
voksen. Processen foregar i de sakaldte epifyseskiver, som er knoglens vaekstzoner, hvor kroppen
producerer brusk, som derefter erstattes med knogle.

Chondrocytterne (celler i brusken) gar sasammen og danner ny knogle. Denne proces kaldes
endochondral ossifikation, og den foregar i stort set alle knogler i kroppen. Receptorer i
chondrocytterne styrer processen ved at sende og modtage signaler.

EPIFYSESKIVER —8 @

Typisk knoglevaekst

Knoglevaekst hos en person
med akondroplasi
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Nogle signaler forteeller knoglerne, at de skal vokse. Andre, som signalerne fra FGFR3-

receptorerne (fibroblast-veekstfaktorreceptor 3), forteeller knoglerne, at de skal vokse
langsommere.

FGFR3-receptorerne bliver normalt kun “teendt”, nar kroppen har behov for at standse
omdannelsen af brusk til knogle.

Typisk chondrocyt

Akondroplasi chondrocyt
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| forbindelse med akondroplasi betyder en aendring i FGFR3-genets struktur, at kroppen hele
tiden udsender signaler om, at knoglerne skal vokse langsommere. Da FGFR3-receptorerne altid

er “teendt”, er signalerne om langsommere knoglevaekst staerkere end signalerne, der fortaeller
kroppen, at knoglerne skal vokse.

Derfor har chondrocytterne problemer med at ga sammen og danne ny knogle, hvorved
knoglevaeksten haemmes.

HENT VIDEN

FA mere information om livet med akondroplasi pa:
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