OM AKONDROPLASI

InTheKnow ofte stillede
spgrgsmal patienter

BAkondroplasi

1. Hvad er akondroplasi?

Akondroplasi er en sjeelden genetisk sygdom, som forekommer hos ca. et ud af 25.000 levendefgdte
bagrn, og som pavirker den made, de fleste af knoglerne i kroppen vokser pa.! Mennesker, som lever
med akondroplasi, har en uforholdsmaessigt lille statur, som ses pa leengden af de forskellige dele af
lemmerne og ogsa i forholdet mellem kroppens og lemmernes laengde.?

2. Er der nogen medicinske komplikationer i forbindelse med
akondroplasi? Hvad er de mest almindelige komplikationer?

Ud over ekstremt lille statur kan der veere haammet knoglevaekst i hele kroppen, som kan
resultere i alvorlige helbredskomplikationer, herunder foramen magnum-kompression, sgvhapng,
hjulben, midtansigthypoplasi, permanent svaj i laenden, spinalstenose og tilbagevendende
greinfektioner.'?

Komplikationerne kan blive forvaerret med alderen og kan ngdvendigggre operation, f.eks.
dekompression af rygmarven og udretning af hjulben.'” To tredjedele af de mennesker, som lever
med akondroplasi, lever med kroniske smerter.*

3. Hvad skyldes akondroplasi og begraenset knoglevaekst?

Sygdommen skyldes heemmet knoglevaekst, og det kan ses pa de lange knogler, rygraden, i ansigtet
og | bunden af kraniet.!

Hos en person med akondroplasi er en aendring i fibroblastvaekstfaktorreceptor 3-genet (FGFR3) det,
der fgrer til den haeammede knoglevaekst.! FGFR3-receptoren sender flere signaler om at forsinke
knoglevaeksten, end den skal, og kroppens naturlige C-type-natriuretisk peptid (CNP) er ikke nok til
at opveje de kraftigere FGFR3-signaler. Derfor far knoglerne flere signaler om at vokse langsommere,
og knoglevaeksten bliver derfor haammet.

4. Hvad betyder akondroplasi for den forventede levetid?

Der er forhgjet dgdelighed hos mennesker med akondroplasi i forhold til den gennemsnitlige
befolkning; den samlede overlevelse og den gennemsnitlige forventede levetid for personer med
akondroplasi kan veere helt op til 10 ar kortere.>¢78

5. Hvor mange mennesker lever med akondroplasi i Europa?

Den samlede forekomst af akondroplasi i Europa er 3,5 pr. 100.000 mennesker, og den globale
forekomst af akondroplasi er 4,6 pr. 100.000 mennesker.®
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Diagnose

1. Hvordan stilles diaghosen akondroplasi? Hvornar
stilles diaghosen?

Diagnhosen akondroplasi stilles normalt ud fra en blanding af kliniske observationer, radiografi
og molekylaer test.”

Diagnosen kan stilles i alle aldre, men den opdages almindeligvis i den neonatale periode (de
farste 4 uger af barnets liv). 4 ud af 5 far diagnosen ved fgdslen.”

2. Er akondroplasi arvelig?

Ja. Hvis en af foraeldrene har akondroplasi, er sandsynligheden for at give det videre 50 %, og hvis
begge foraeldre har akondroplasi, er sandsynligheden for at give det videre 75 %.">"

| de fleste tilfeelde er akondroplasi dog ikke nedarvet; ca. 80 % af bern med akondroplasi har
foreeldre med gennemsnitlig statur og har faet sygdommen som fglge af en spontan genmutation.!

3. Far en person med akondroplasi bérn med
akondroplasi?

En person med akondroplasi far ikke altid bgrn med denne sygdom. Hvis en af foraeldrene har
akondroplasi, er sandsynligheden for at videregive sygdommen 50 %'? ,o0g hvis begge foraeldre
har akondroplasi, er sandsynligheden for at videregive sygdommen 75 %.'>1®

4. Kan foraeldre med gennemsnitlig statur fa bern med
akondroplasi?

Ja. Cirka 80 % af bgrn med akondroplasi har foraeldre med gennemsnitlig statur og har faet
sygdommen som fglge af en spontan genmutation.’

Spaedbgrn og bgrn

1. Hvilke medicinske eller mobilitetsmaessige komplikationer
kan der vaere for spaedbgorn og bern med akondroplasi?

Akondroplasi pavirker mange forskellige dele af kroppen, og de bergrte kropsdele kan variere efter
personens alder. £ndringer i proportionerne og udviklingen af kroppen kan fgre til forskellige handicap,
som igen kan pavirke dagligdagen, sociale og psykiske faktorer og livskvaliteten (QolL).0
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Kompression af rygmarven kan f.eks. fgre til neurologiske problemer og deraf fglgende handicap hos
personer, som lever med akondroplasi.'** Det kan ogsa give symptomer i forbindelse med vejrtraekningen
eller nervesystemet, isaer i barndommen, hvor 5 %-10 % af bgrn, der lever med akondroplasi, dgr pludseligt.®

Desuden kompenserer bgrnene for deres uforholdsmaessigt tunge hoved og korte lemmer, som pavirker den
made, de kravler pa, overgangen fra siddende til staende stilling og udviklingen af motorikken 3

2. Hvilke fysiske aktiviteter kan vaere en udfordring for
et spaedbarn eller barn med akondroplasi?

Vaesentligt kortere statur samt uforholdsmaessigt korte lemmer kan betyde, at mennesker, som lever med
akondroplasi, oplever mobilitets- og tilgaengelighedsproblemer, da bygninger og andre omgivelser ikke er
indrettet til mennesker, som ikke er sa hgje. Det kan pavirke evnen til at klare den personlige hygiejne,
ggre det vanskeligt at udfgre almindelige dagligdags aktiviteter, deltage i skolen og pavirke den generelle
selvstaendighed og livskvalitet. Det kan ogsa pavirke selvtilliden og selvbilledet.™

3. Er den kognitive funktion pavirket eller haemmet hos
et spaedbarn eller et barn med akondroplasi?

Spaedbgrn eller bern med akondroplasi oplever normalt ikke darligere kognitive evner, herunder
Indlaering, beslutningstagning, problemlgsning, hukommelse eller koncentration. De kan dog
vaere forsinket i forhold til milepaele for tale, hvilket menes at vaere forbundet med otitis media
(mellemgrebetaendelse) og hgretab.>"

4. Skal spaedbgrn og bern med akondroplasi ga pa
en specialskole?

Nej, da den kognitive funktion ikke er pavirket af akondroplasi, skal barnets uddannelsesmaessige

behov vurderes pa samme made som alle andre bgrn.

5. Bliver barnets mentale helbred typisk pavirket
af en opvaekst med akondroplasi?

Studier har vist, at mennesker med akondroplasi kan have lavere score for mentalt helbred end
befolkningen generelt.* Bgrn har imidlertid vist et staerkt selvbillede, mestring af strategier og
psykologisk tilpasning pa trods af negative oplevelser vedrgrende deres hgjde.’

6. Kan et spaedbarn eller barn med akondroplasi indga
| de samme sociale relationer som andre bgrn?

Ja. Spaadbgrn og bgrn med akondroplasi kan dog komme ud for en raekke sociale og personlige
udfordringer igennem livet. De fysiske forskelle, der opstar som fglge af akondroplasi, kan f.eks. ogsa
resultere i ugnsket opmaerksomhed, ggenavne eller mobning.™®
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Unge

1. Er der nogen fysiske eller medicinske komplikationer i
forbindelse med akondroplasi, som kan opsta i teenagearene?

Akondroplasi pavirker mange forskellige dele af kroppen, og de bergrte kropsdele kan variere efter
personens alder. £ndringer i proportionerne og udviklingen af kroppen kan fgre til forskellige
handicap, som igen kan pavirke dagligdagen, sociale og psykiske faktorer og livskvaliteten (QoL)."%™

Almindelige komplikationer, der opstar i teenagearene er: svaer overvaegt, smerter og udfordringer
med social tilpasning.

2. Pavirker akondroplasi typisk teenageres mentale helbred?

Studier har vist, at mennesker med akondroplasi kan have lavere score for mentalt helbred
end befolkningen generelt.*

3. Udvikler en person sin selvstaendighed ind i voksenalderen
med samme hastighed som deres jeevnaldrende, der ikke
har akondroplasi?

Barn med akondroplasi kan blive selvstaendige senere end bgrn uden akondroplasi. De har f.eks.
ofte behov for mere fysisk hjaelp til hverdagsopgaver som at bgrste haret, toilettraening og andre
aspekter af at kunne tage vare pa sig selv.>'® Det er dog mere relevant for bgrn og spaedbgrn.
Adgang til fysioterapi, ergoterapi, og tale- og sprogterapi kan hjzelpe barnene og deres familier
med at blive selvstaendige, isser omkring det tidspunkt, hvor de starter i skole.>®

4. Pavirker akondroplasi karaktererne i skolen?

Nej, uddannelsesniveauet kan sammenlignes med befolkningsgennemsnittet.*>'®®20 Bgrnene har
dog stgrre risiko end deres jeevnaldrende for fraveer fra skolen pa grund af flere kontakter med
sundhedsvaesenet eller helbredsproblemer i forbindelse med sygdommen.

Voksne

1. Kan en person med akondroplasi fa barn?
Pavirker akondroplasi fertiliteten?

Mennesker med akondroplasi har normal seksuel udvikling og kan fa bgrn, men problemer
med fertiliteten og tidlig overgangsalder er mere almindelige.?
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2. Far en person med akondroplasi bérn med akondroplasi?

En person med akondroplasi far ikke altid bgrn med denne sygdom. Hvis den ene af foraeldrene
har akondroplasi, er sandsynligheden for at give det videre 50 %, og hvis begge foraeldre har
akondroplasi, er sandsynligheden for at give det videre 75 %.1%"

3. Hvordan kan akondroplasi pavirke voksne pa arbejdspladsen?
Er der nogle typer arbejde, som mennesker med akondroplasi
ikke kan udfgre?

Det kan veere vanskeligt for voksne med akondroplasi at navigere i det offentlige rum, at na ting
samt at udfgre dagligdags aktiviteter. Deltagelse pa arbejdsmarkedet kan vaere en udfordring, og
beskaeftigelses- og indtaegtsniveauet er i gennemsnit lavere end hos befolkningen generelt.?°

4. Hvor hgj kan en fuldt udvokset voksen med akondroplasi
forvente at blive?

Hojdeforskellene er markante ved 2-arsalderen, og afvigelsen i forhold til gennemsnitshgjden i
befolkningen stiger med alderen indtil voksenalderen.'”? Den gennemsnitlige hgjde for voksne
med akondroplasi i forhold til den voksne befolkning er:

e Maend: 1,31 m sammenlignet med 1,80 m
e Kvinder: 1,24 m sammenlignet med 1,67 m#24
5. Pavirker akondroplasi typisk voksnes mentale helbred? ‘

Studier har vist, at mennesker med akondroplasi kan have lavere score for mentalt helbred end

befolkningen generelt.*

Der er en steerk sammenhang mellem mentalt helbred og personlighed, familiens stgtte, det
etniske miljg og kulturen. Mennesker med akondroplasi kan vaere mere isolerede, have lavere
selvvaerd og stgrre forekomst af depression, end man ser i den gennemsnitlige befolkning.™

Behandling af akondroplasi

1. Hvilke laeger er involveret i behandlingen af en person
med akondroplasi?

Akondroplasi medfgrer flere risici i forskellige livsfaser; overvagning pa tveaers af flere kliniske specialer
er ngdvendig for at sikre, at potentielt livstruende symptomer, og livsbegraansende symptomer,
bliver identificeret.
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Det kan omfatte: gre-naese-hals-specialister, audiologer, endokrinologer, genetiske radgivere,
genetikere, neurologer, paediatrikere, ergoterapeuter og fysioterapeuter, ortopaadkirurger,
psykologer og lungespecialister.

2. Hvor ofte kan en person med akondroplasi forvente
at skulle pa hospitalet?

Livet med akondroplasi, eller at have et barn med akondroplasi, kan veere en konstant reekke af
aftaler med sundhedsvaesenet, operationer, fremadskridende komplikationer og livslange
konsekvenser. Behandling af komplikationer til akondroplasi involverer symptombehandling,
kirurgisk intervention og livslang specialiseret opfglgende behandling ledet af en ekspert, som
koordinerer et tveerfagligt behandlerteam.?

Om BioMarin

1. Hvem er BioMarin?

BioMarin blev grundlagt i 1997 og er en af verdens fgrende virksomheder inden for udvikling og
kommercialisering af behandlinger for sjeeldne genetiske sygdomme, som er de fgrste i deres
klasse. Vi saetter en aere i at ga hvor videnskaben fgrer os hen, at vi er pionerer inden for helt nye
behandlinger for invaliderende og livstruende sygdomme, hvor vi kan forbedre den aktuelle
standardbehandling vaesentligt.

Vores kultur er centreret omkring en and, hvor ingen sygdom skal veere ubehandlet, og vores
medarbejdere er staerkt motiverede til at opdage, udvikle og kommercialisere laagemidler, som
giver patienter, deres familier og deres omsorgspersoner hab, hvor der fgr var et meget lille eller
slet intet hab. Vi driver vores forsknings- og udviklingsmotor ved at kigge efter muligheder, som er
| overensstemmelse med vores styrker og kompetencer. Og vi forfglger utraetteligt spaendende
forskning pa tidlige stadier, som potentielt kan sendre sygdommes forlgb.

HENT VIDEN

FA mere information om livet med akondroplasi pa:
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