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OM AKONDROPLASI

Akondroplasi

Hvad er akondroplasi?

Akondroplasi er en genetisk sygdom, hvor den endokondrale knoglevaekst er haemmet,
og det er den mest almindelige form for unormalt lille statur.! Akondroplasi skyldes en
2endring i fibroblast-vaekstfaktor-receptor 3 (FGFR3), som haammer dannelsen af knogle
i epifysernes brusk*? Dette haemmer vaeksten i naesten alle knogler i kroppen.

*vaekstskiver

Gennemsnitlig hejde hos voksen med akondroplasi

En mand med En kvinde med
akondroplasi nar akondroplasi nar
som voksen en som voksen en
gennemsnitshgjde gennemsnitshgjde
pa ca.130 cm. pa ca.125cm.?

Hvad er arsagen til akondroplasi?
I P Over 80%

af patienterne med
akondroplasi har foraeldre
med gennemsnitlig hgjde
og er fedt med akondroplasi
pa grund af en ny eendring i
FGFR3-genet i deres familie!

| forbindelse med akondroplasi betyder en sendring i FGFR3-
genet, at kroppens bruskceller, chondrocytterne, hele tiden
udsender signaler om, at knoglerne skal vokse langsommere.
Da FGFR3-receptorerne er overaktive, er signalerne om, at
knoglerne skal vokse langsommere, steerkere end signalerne,
der forteeller knoglerne, at de skal vokse. Derfor har cellerne i
brusken problemer med at ga sammen og danne ny knogle,
hvorved knoglevaeksten hasmmes.

1/25,000
levendefgdte

Akondroplasi er en sjeelden
sygdom og den mest
almindelige form for
skeletdysplasi, idet den
forekommer hos en ud af
25.000 levendefgdte bgrn.>

Hvordan stilles diagnosen akondroplasi?

Diagnosen akondroplasi kan stilles fgr fgdslen ved
ultralydsscanning af fosteret. DNA-test kan ogsa bruges til at
identificere en aendring i FGFR3 for at bekraefte resultaterne af
ultralydsundersggelsen eller den kliniske diagnose. Diagnosen
kan ogsa stilles ved en fysisk undersggelse efter fgdslen.
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Symptomer og behandling af komplikationer Kliniske traek ved akondroplasi kan vaere:?

Akondroplasi er karakteriseret ved saerlige traek som
ualmindeligt lille statur, svaj i ryggen og forstgrret
hoved (makrocefali). Disse karakteristika kan fgre til

sundhedsudfordringer, herunder pavirket vejrtraekning Forstgrret hoved Fremstaende
i korte perioder (apng), obstruktion af de gvre luftveje, pande

svaer overveegt, hgretab og tandproblemer.? Desuden Hyppige Flad

kan voksne udvikle steerkt buede ben (hjulben) og mellemgreinfektioner

: . naesebro
lzendeproblemer, som kan give problemer med at ga.

Kliniske komplikationer til akondroplasi kan f.eks.
afhjeelpes pa folgende made:

Svaj i

Svag

muskeltonus lsenden

Fjernelse af mandler eller naesepolypper ved
@ operation for at afhjeelpe vejrtraekningsproblemer

. Lille statur med
@ Dreen i grerne for at afhjselpe greinfektioner Forsmke!se med korte arme. ben
hensyn til at lzere ‘

Ortopaedisk behandling for at korrigere at ga eller andre
knogleproblemer, der giver smerter og udviklingsmaessige
pavirker mobiliteten milepaele

og fingre

Behandling hos en specialtandlaege i tandregulering for
problemer med taenderne eller munden, som for eksempel Flade, brede fgdder
fejlstillede teender, smal gane, abent bid eller underbid

Et liv med akondroplasi?

Akondroplasi pavirker ikke den kognitive udvikling, og personerne har en gennemsnitlig
levetid; de skal dog veere arvagne og holde gje med mulige komplikationer og fa

behandlet de helbredsmaessige udfordringer, der opstar.! Pa grund af pavirkningen i ‘
hele kroppen bgr mange forskellige specialer deltage i behandlingen af mennesker med
akondroplasi, hvis man skal opna det optimale resultat. Et barn med akondroplasi kan
begynde at se bestemte specialister pa forskellige tidspunkter i livet. Nogle fglger barnet
gennem hele livet, mens andre vil vaere vigtigere i en bestemt alder.

hgjere risiko for pludselig oplever kroniske oplever kroniske
GX spaadbarnsdgd pa grund af rygsmerter, nar bensmerter, nar de
foramen magnum-stenose’ de er blevet 502 er blevet voksne?®
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