OM AKONDROPLASI

InTheKnow ordliste
D ® .,

Akondroplasi: 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.

Akromesomel: Forkortelse af ekstremiteterne, primaert den distale del af lemmerne
(haender og fedder) | forhold til andre segmenter af lemmerne.?

Aminosyrer: Byggestenene i peptider og proteiner.?

Apng: Midlertidigt ophar af vejrtreekning, som oftest forekommer, nar man sover.?

Artritis: Betaendelsestilstand i leddene, der opstar af infektigse, metaboliske eller konstitutionelle arsager.*
Arvelig: Som overfgres eller kan overfgres genetisk fra foraeldre til bgrn.®

Audiogram: En saerlig graf, som audiologerne bruger til at gengive information indsamlet via en
rentonehgreprogve. Den kan bruges til at identificere den praecise type, grad og konfiguration af et hgretab
(eller hgreevne).®

Autosomal: Autosomal dominant arvegang er et arvelighedsmgnster, som er karakteristisk for visse

genetiske sygdomme. “Autosomal” betyder, at det pagaseldende gen er placeret pa et af de nummererede
kromosomer, dvs. de kromosomer, som ikke er kenskromosomer.”

Bindevaev: Den gruppe af veev i kroppen, som holder formen pa kroppen og dens organer
og sgrger for sammenhaeng og intern stgtte.®

Brakydaktyli: Unormalt korte fingre og teeer.®

Brusk: Brusk er et hardt, fleksibelt vaev, som findes i hele kroppen. Det deekker leddenes
overflade, fungerer som stgddaemper og bevirker, at knoglerne kan glide hen over hinanden.?

Buede ben og skinneben: En tilstand, hvor en persons ben virker buede (bgjet udad).™°

C

Celle: Den basale membranomsluttede enhed, der indeholder de grundleeggende molekyler for liv, som alt
levende bestar af."

Chondrocyt: En bruskcelle.?

Computertomografi (CT): En medicinsk billedteknik, som fremstiller billeder af kroppen i hgj oplgsning.?
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CT-scanner: En stor maskine, der bestar af integreret rentgen- og computerudstyr, som producerer CT-
scanninger og hovedsageligt bruges til at stille medicinske diagnhoser.™

C-type-natriuretisk peptid (CNP): CNP produceres af endotelet (det indvendige lag i blodkarrene) og hjertet
og synes at spille en fremtraedende rolle i karrenes og hjertets funktion, bade fysiologisk og patologisk.™

D

Dominante gener: Et dominant gen, eller en dominant version af et gen, er en saerlig variant, som udtrykkes
staerkere end andre versioner af genet, som personen er baerer af.'

Dvaergvaekst: En tilstand (som f.eks. akondroplasi) hos mennesker, som er karakteriseret ved usadvanligt lille
storrelse eller kort statur.”

E

Endocytose: En proces, hvor en celle optager materiale udefra; cellens plasmamembran folder sig indad og
danner en vakuole eller blaere, der indeholder det omsluttede materiale.’

Endokondral ossifikation: Den proces, hvor brusk i vaekst systematisk erstattes med knogle for at danne
det voksende skelet.'®

Endokrinolog: En laege, som behandler sygdomme, der er relateret til hormonproblemer."”

Endoplasmatisk retikulum: Et netvaerk af forbundne vesikulzere og lamellaere cytoplasmamembraner, der
Isaer medyvirker ved transport af materialer inde i cellen.?

Ergoterapeut: Ergoterapeuter arbejder med voksne og bgrn i alle aldre med en bred vifte af tilstande for at
yde praktisk stgtte og hjeelpe mennesker i alle aldre med at overvinde virkningerne af handicap pa grund af
sygdom, alder eller ulykker, sa de kan udfgre dagligdags aktiviteter eller opgaver.'®

F

Fertilitet: Evnen til at producere afkom.™

FGFR3 (fibroblastvaekstfaktorreceptor 3): FGFR3 har vigtige roller i den endokondrale
knogledannelse, aktive mutationer i FGFR3 er arsag til akondroplasi, hypokondroplasi
og thanatofor dysplasi.?°

Foramen magnum-stenose: Typisk passerer hjernestammen og rygmarven igennem
foramen magnum, en abning i bunden af kraniet. Foramen magnum-stenose

forekommer, nar abningen bliver forsnaevret og trykker pa hjernen eller rygmarven.?

Fysioterapeut: Fysioterapeuter hjselper mennesker, som er pavirket af skader, sygdom

eller handicap, via bevaegelse og motion, manuel terapi, undervisning og radgivning.??

ACHONDROPLASIA.COM




G

G380R: G380R-mutationen i transmembrandomanet af FGFR3 er en germline-mutation,
som er ansvarlig for de fleste tilfaelde af akondroplasi.?

Ganespalte: En medfgdt spalte i ganen.**

Gang: En made at ga eller bevaege foden pa.>®

Gener: En specifik sekvens af nukleotider i DNA eller RNA, som normalt findes pa et kromosom.
Det er den funktionelle arveenhed, som styrer overfgrsel og udtryk af et eller flere traek. Det sker
ved at specificere strukturen i et bestemt polypeptid og isser et protein eller ved at styre
funktionen af andet genetisk materiale.?®

Genetisk radgivning: Genetisk radgivning er en proces, hvor uddannede fagfolk deler viden om
de genetiske aspekter af sygdomme med personer, som har en forhgjet risiko for enten at have

en arvelig sygdom eller for at give den videre til deres ufgdte bgrn.?”

Genetiske sygdomme: En sygdom, der helt eller delvist skyldes en 2endring i DNA-sekvensen
vaek fra den normale sekvens.?®

Genom: Det komplette saet genetiske materiale, der er til stede i en organisme.?

Genotype: Den genetiske sammensaetning til forskel fra den fysiske fremtoning (faenotype)
af en celle eller organisme; bruges normalt med henvisning til et enkelt traek eller et saet traek.?

Gentest: Gentest kigger efter sendringer, af og til kaldet mutationer eller varianter, i DNA'et.?®

Genu varum: Den medicinske betegnelse for hjulbenethed - et ben, som er bgjet udad ved eller
under knaeet.*°

H

Heterogenitet: Det at besta af flere elementer eller vaere variabel.?

Hydrocefalus: En unormal forggelse af maengden af rygmarvsvaeske i kraniehulen (vand i hovedet), hvorved
ventriklerne i hjernen udvides, trykket i kraniet stiger, kraniet forstgrres, og de kognitive evner falder.”

Hypermobil: Stgrre bevaegelighed i et led end normalt.?

Hyperrefleksi: Overaktive reflekser.’?

Hypertension: Forhgjet blodtryk.?

Hypertrofi: Forstgrrelse af et organs eller vaevs volumen pa grund af forstgrrelse af de celler, det bestar af.3

Hypoksi: Mangel pa ilt, som nar ud til vaevene i kroppen.?
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Hypoplasi af midtansigt: Hvor overkaeben, kindbenene og gjenhulerne ikke er vokset sa meget som
resten af ansigtet.*?

Hypotoni: Formindsket muskeltonus.?

K

Klinisk genetiker: Kliniske genetikere undersgger, diagnosticerer og radgiver folk, som kan have en genetisk
sygdom, og deres familier. Kliniske genetikere favner en bred vifte af sygdomme, og de behandler bade
voksnhe og bgrn.>

Klonus: En serie ufrivillige, rytmiske sammentraekninger og afslapninger, som forekommer i form af kramper
ved visse neurologiske tilstande.?

Kompartmentsyndrom: En smertefuld og potentielt alvorlig tilstand, som skyldes blgdning eller haavelse |
muskelloger (indelukkede bundter af muskler).?

Kongenit: Medfgdt. Kongenitte anomalier kaldes ogsa fgdselsdefekter, medfgdte sygdomme eller medfgdte
misdannelser. Kongenitte anomalier kan defineres som strukturelle eller funktionelle anomalier, som kan
identificeres fgr fgdslen, ved fgdslen eller af og til senere i spaadbarnsalderen, som f.eks. hgredefekter.®*
Kraniektomi: Kirurgisk fjernelse af et omrade af kraniet.?

Kraniocervikal overgang: Det omrade, hvor kraniet mgder rygsgjlen.®

Kromosom: En stavlignende struktur af DNA, som er viklet taet omkring histonproteiner, som baerer genetisk
iInformation | form af gener; kromosomerne findes i cellekernerne.’

Kyfose: Overdreven udadgaende runding af den torakale (midterste) del af rygsgjlen.?

L

Laminektomi: En type operation, hvor en del af knoglen i rygsgjlen, som kaldes lamina, fjernes.?
Ligament: Et sejt fibrgst band af bindeveev, som forbinder knogler med andre knogler.?

Lordose: Overdreven runding af den cervikale (gverste) og lumbale (nederste) del af rygsgjlen.’

M

Makrocefali: Et unormalt stort hoved med en omkreds, som er mere end to standardafvigelser stgrre
end gennemsnittet for en given alder og et givet kgn.?

Malunion: Ufuldstaendig eller forkert sammenvoksning af fragmenter af braekket knogle.’
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Medicinsk genetiker: En laege, der er specialist i medicinske tilstande, som har en genetisk pavirkning.
De vurderer, diagnosticerer, forsker i og behandler patienter med arvelige tilstande og/eller medfgdte
misdannelser.*

Mesomelia: En forkortelse af den mellemste del af en ekstremitet.3®

Muterbart: Tilbgjeligt til at sendre sig/mutere.?

N

Naesepolypper: Sma klumper af vaev bagest i naesen over ganen. Polypperne er en del af immunsystemet,
som bidrager til at bekeempe infektioner og beskytter kroppen mod bakterier og virus.??

Neonatal/neonat: Vedrgrende et nyfgdt op til en maned gammelt spaedbarn.?
Nethindelgsning: En tilstand i gjet, hvor nethinden har revet sig Igs fra choroidea (arehinden).?®

Nethindelgsning er en akut situation, hvor et tyndt lag af vaevet (nethinden) bagest | gjet bevaeger
sig vaek fra sin normale placering.*®

Neurogen klaudikation: Gangfremkaldte bensmerter i forbindelse med spinalstenose.’ ‘

Neurokirurg: Neurokirurger vurderer, diagnosticerer og udfgrer operationer for at behandle
sygdomme i centralnervesystemet, herunder hjerne og rygsgjle.“°

Neurokirurgisk dekompression/mikrovaskulser dekompression: Mikrovaskulaer dekompression
er en procedure, som har til formal at lette trykket fra en arterie pa en kranienerve — nerver,
som gar direkte ind i og ud fra hjernestammen og passerer gennem bunden af kraniet.#

Neurolog: En laege, som er uddannet til at diagnosticere og behandle sygdom i nervesystemet.*?

Neuropaediatriker: Specialist, som er uddannet og ekspert i at diagnosticere og behandle neurologiske
sygdomme, som pavirker bgrn og unge.*?

NPRB-receptorer (natriuretisk peptid receptor B): En del af en familie af peptider, som spiller en vigtig
rolle i regulering af blodtrykket, det intravaskulaere volumen og elektrolythomeostasen.*4

O

Oftalmolog: En laege, som behandler gjensygdomme.*®

Ortodontist: En type tandlaege, som arbejder med uregelmaessigheder i teenderne (f.eks. tandstillingsfejl)
og korrektion af dem (med bgjler).48
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Ortopaedkirurg: Laege, som er specialist i det muskuloskeletale system - knogler, led, igamenter, sener
og muskler, som er sa vigtige for, at vi kan bevaege os og udfgre dagligdags aktiviteter.4?

Ossifikation: Processen med knogledannelse, som normalt starter ved bestemte centre i den vordende
knogle og involverer aktiviteter i sarlige celler, som udskiller og aflejrer uorganisk knoglesubstans
omkring sig.’?

Osteopeni: En tilstand, som skyldes lav knogletaethed, men ikke sa alvorlig som osteoporose.?

Osteotomi: En operation, hvor en knogle deles, eller et stykke knogle skaeres ud, for at korrigere
en deformitet.’

»

Paediater: En laege, som er specialuddannet i behandling af bgrn.>°

Paediatrisk endokrinolog: En laage, som behandler sygdomme vedrgrende problemer
med hormoner,' og som er specialister i behandling af bgrn og unge.?

Patogen variant: En genetisk aandring, som gger en persons modtagelighed eller disponering
for en bestemt sygdom eller lidelse.”

Peroneusnerve: En nerve, som udgar fra iskiasnerven og sgrger for fglelse pa forsiden

og siderne af benene og oven pa fedderne.>?
Peroneusparese: Lammelse af peroneusnerven.?

Polysomnografi: En teknik, hvor der laves en kontinuerlig optagelse af flere fysiologiske variabler
(f.eks. vejrtraekning, puls og muskelaktivitet) under sgvn.’

Praktiserende laege: En la=ege, som er specialuddannet i omfattende fgrste kontakt og fortsat behandling
af personer med udiagnosticerede tegn, symptomer eller helbredsbekymringer (den “udifferentierede”
patient) og ikke begraenset af problemets oprindelse (biologisk, adfaerdsmaessigt eller socialt),
organsystem eller diagnose.>

Psykolog: En person, som er specialist i studiet af sind og adfaerd eller i behandling af mentale,
folelsesmaessige og adfaerdsmaessige lidelser.>*

Pulmonolog: En laege, som er specialist i vejrtraekningssystemet.>>

=

Receptor: En kemisk gruppe eller et molekyle (f.eks. et protein) pa celleoverfladen eller indvendigt i cellen,
som har en affinitet for en bestemt kemisk gruppe, et molekyle eller et virus.?

Recessive gener: Recessiv er en egenskab, som findes i relationen mellem to versioner af et gen og betegner
en type allel, som ikke manifesteres i en person, medmindre begge personens kopier af genet har den
bestemte genotype.>®
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Reumatolog: Reumatologer er laeger, som undersgger, diagnosticerer, behandler og rehabiliterer patienter
med lidelser | det muskuloskeletale system, f.eks. bevaegeapparatet, knogler og blgdt bindevaav.>’

Rhizomeli: Et misforhold i leengden af den proksimale ekstremitet, normalt forkortelse eller deformitet,
som pavirker skulderen og armen eller hoften og laret.>®

Ryghvirvler: De 33 individuelle, ssammenhangende knogler, som danner rygsgjlen.>®

S

Sekretorisk mellemgrebetaendelse: En tilstand, som pavirker mellemgret hos bgrn, hvor den frie
bevaegelighed af de knogler, som forbinder trommehinden med det indre gre, er haammet af
klistret slim.®°

Skeletdysplasi: Den medicinske betegnelse for en gruppe af omkring 400 tilstande, som pavirker
knogleudviklingen, den neurologiske funktion og bruskvaekst, herunder i sin mest almindelige

form, akondroplasi.®

Skoliose: Skaevhed i rygsgjlen i sideplanet.®

Speciallaege: En erfaren laege med en hgij stilling, som er specialiseret i et bestemt omrade.®?

Spinalstenose: En forsnaevring af hulningerne i rygsgjlen, som kan trykke pa de nerver,
der lgber igennem rygsgjlen.®

Spondylodese: Spondylodese er en operation, hvor to eller flere ryghvirvler forbindes
permanent, sa der ikke er bevaegelse imellem dem, hvorved man kan forbedre stabiliteten,
korrigere en deformitet eller reducere smerter.%*

Stenose: En forsnaevring eller begraensning af diameteren i en passage eller abning i kroppen.?

T

Talipes: Ogsa kaldet klumpfod, er en deformitet i foden og anklen, som en baby kan veere fgdt med,
og som far foden til at pege nedad ved anklen.%

Trachea: Det rgr, som fgrer fra svaelget (larynx) til bronkierne (de store luftveje, som forer ned i lungerne).
Kaldes ogsa luftrgret.®®

Trakeostomi: Kirurgisk frembragt abning i trachea (luftrgret) gennem halsen, saledes at der kan passere
luft igennem.?
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\"4

Vaav: En samling celler, normalt af en bestemt slags, sammen med den intercellulaere
vaeske, som udggr et af byggematerialerne i en plante eller et dyr.®”

D

Ore-naese-hals-specialist (ONH) eller audiolog: Otorhinolaryngologer (normalt
kaldet gre-naese-hals-specialister) tager sig af diagnosticering, evaluering og
behandling af sygdomme i hoved og hals og hovedsageligt grer, naese og hals.*®
Audiologer er eksperter, som kan vaere med til at forebygge, diagnosticere og
behandle hgre- og balancesygdomme hos mennesker i alle aldre.#”

HENT VIDEN

FA mere information om livet med akondroplasi pa:
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