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UBER ACHONDROPLASIE

Betreuung der

Achondroplasie:
Standards in Europa

Diese Broschiire soll einen Uberblick tiber europaweite
Behandlungsstandards fur Menschen mit Achondroplasie geben.

Was ist Achondroplasie?

e Achondroplasie ist eine seltene Genveranderung, die das Knochenwachstum der meisten
Knochen beeinflusst und bei etwa einer von 25.000 Lebendgeburten auftritt.!

e Die auffalligste Auswirkung der Achondroplasie ist wahrscheinlich die geringe Kérpergréfle.
Allerdings kann das beeintrachtigte Knochenwachstum auch schwere Auswirkungen auf
die Gesundheit haben. Zu den moglichen Kompilationen zéahlen eine Kompression des Foramen
magnum, Schlafapnoe, O-Being, eine Mittelgesichtshypoplasie, ein dauerndes Hohlkreuz der
Lendenwirbelsaule, eine Spinalstenose und wiederkehrende Ohrinfektionen '

Achondroplasie diagnostizieren

e Achondroplasie wird vorwiegend pranatal oder innerhalb eines Monats nach der Geburt
diagnostiziert. Es gibt geringe Unterschiede zwischen Landern wie Frankreich und dem
Vereinigten Konigreich, in denen die meisten Falle vor der Geburt diagnostiziert werden, und
Spanien und Italien, in denen Verdachtsfalle bei der Geburt bestatigt werden.

® Der Ablauf der Diagnostik ist in den verschiedenen Landern weitgehend identisch und beginnt
mit einem Ultraschall, der moglicherweise bereits fur die pranatale Diagnosestellung der
Achondroplasie ausreicht. Dieser wird bei Bedarf und Verfugbarkeit durch ein CT erganzt. Bei
Anzeichen fur eine Achondroplasie sollten dann weitere Ultraschalluntersuchungen und eine
Bestatigung der Diagnose durch einen Einzelgentest veranlasst werden. Dieser ist jedoch nicht
in allen Landern gebrauchlich oder verfugbar.

e Nach der Geburt wird die klinische Diagnose am besten durch die Molekulardiagnostik bestatigt.
Die Rolle der postnatalen Diagnostik ist jedoch in den verschiedenen Landern nicht standardisiert.

e Fine fruhe Diagnosestellung und zeitnahe Uberweisung ermaglichen eine optimale Unterstitzung
der Familien und Planung der geeigneten Behandlung des Kindes durch ein multidisziplinares
Expertenteam. Oftmals kommt es jedoch zu Verzégerungen, sodass die Uberweisung in einem
Drittel der Falle Uber zwei Monate dauert.

e Die Verzdgerungen und unterschiedlichen Zeitpunkte der Uberweisung sind auf die Struktur der lokalen
Gesundheitssysteme, mangelndes Bewusstsein fur die Begleiterkrankungen unter Experten/Expertinnen
und die unterschiedlichen Mittel und Einrichtungen der verschiedenen Lander zurlUckzufUhren.
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Behandlungsstandard der Achondroplasie

e Derzeit herrscht keine Einigkeit Uber die optimale Behandlung der Achondroplasie. Es gibt
erhebliche regionale Unterschiede in Europa, die moglicherweise auf unterschiedliche lokale
Kompetenzen zurlUckzufUhren sind.

e Diese Unterschiede treten bereits bei der Diagnosestellung hervor und sind auf die Struktur des
ortlichen Gesundheitssystems, die Einbindung von Interessenverbanden und unterschiedliche
kulturelle Hintergrunde zurlckzufuhren.

® Das medizinische Management der Achondroplasie in Europa ist oftmals reaktiv. Aufgrund
moglicher Komplikationen der Erkrankung sind zahlreiche medizinische Experten beteiligt.

® FUr Eltern von Kindern mit Achondroplasie kdnnte es folglich anstrengend werden, da
moglicherweise zahlreiche Arzttermine und Operationen bei verschiedenen Fachrichtungen
anstehen. Dies kann mit langeren Anfahrten verbunden sein.

e Viele Eltern haben keinen Zugang zu einer koordinierten Behandlung durch ein multidisziplinares
Behandlungsteam (MDT). Daher kann der Zugang zu Vorsorgeuntersuchungen fur Eltern
erschwert sein, sodass die mit der Achondroplasie verbundenen Komplikationen erst bei ihnrem
Auftreten behandelt werden.

® |neinigen Landern (z. B. Italien und Spanien) gilt die Extremitatenverlangerung als
Behandlungsoption, um GrofRe und Reichweite zu verbessern.

e Die Entscheidung fur eine Extremitatenverlangerung kann Familien und Kindern/Jugendlichen
mit Achondroplasie sehr schwer fallen. Dieser Eingriff bedeutet groBes familidres Engagement,
das haufig mit langen Anreisen und erheblichem Zeitaufwand verbunden ist.

Umfrage unter
Achondroplasie-Betreuungspersonen

Laut einer Umfrage' unter europaischen Eltern von Kindern mit Achondroplasie war tiber die Hélfte
von ihnen in den vergangenen zwei Jahren bei mehr als funf verschiedenen
medizinischen Experten.

Mehr als ein Viertel der Eltern muss Uber 100 Kilometer zum behandelnden Arzt ihres Kindes fahren.’

Die Fachrichtung des behandelnden Arztes der Achondroplasie ist in Europa
recht unterschiedlich:

ﬁ 41% haben einen klinischen &ESD 8% Endokrinologe/

Genetiker/ eine klinische Genetiker.i.n als . .
behandelnden Arzt/ behandelnde Arztin Endokrinologin

ﬁﬁ 18% Padiater:in @ 5% Geburtshelfer:in

22% Orthopade/ &), 6%

Orthopadin Rehabilitationsmediziner:in
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Behandlungsunterschiede in Europa

GroBbritannien D FR ESP ITA
Derzeit in der Entwicklung benfindlich ‘ & ‘
Nationale Behandlungsleitlinien
Nationale Behandlungsleitlinien existieren ? [ ]
" fi . Sind derzeit aktiv bei der Entwicklung ‘
Interessenverbande fur Patienten von Behandlungspfaden ? ?
Interdiziplindre Betreuung eingerichtet [ ) ‘ &
Interdisziplindre Betreuung
Interdiziplindre Betreuung nicht eingerichtet ? [ ]

Regionale Kompetenzzentren eingerichtet
mpetenzzentren
Regionale Kompetenzzentren nicht eingerichtet o [ ]
P&diater:in mit Spezialisierung (Endokrionologe/ Y ®
Endokrinologin oder Genetiker:in)

Klinischer Genetiker:in ]
Fachrichtung des Arztes,
der die Behandlung koordiniert

Padiater:in oder Endokrinologe/Endokrinologin o

Unterschiedlich - klinischer Genetiker,
Kinderendokrinologe order padiatrische Behandlung @
von Atemwegserkrankungen

Sehr haufig [ ]
Extremitiatenverldangerung Haufig [ ] [ ]
Selten o ?
" Netwerk existiert ‘
@ Betreuungsnetzwerk zur Unterstiitzung
%ﬁ des Ubergangs con der Kinder - zur
Enwachsenenbetredung Netwerk existiert nicht ? ? ? ?

Belastungen durch die Behandlung

e Die Belastungen durch die Behandlung der Achondroplasie kdnnen sich negativ auf Patienten/
Patientinnen mit Achondroplasie und ihre Familien auswirken."

e Uber die Halfte der Eltern von Kindern mit Achondroplasie in Europa gab an, die Achondroplasie
ihres Kindes habe sich auf das eigene emotionale Wohlergehen ausgewirkt (54 %)."

e Nahezu zwei Dritteln (65 %) wurde seit der Feststellung von Achondroplasie bei ihrem Kind keine
psychosoziale UnterstUtzung angeboten.’

Unser Handlungsappell

Wir winschen uns eine Vereinheitlichung der Achondroplasie-Behandlung in Europa.

Wir empfehlen die Erstellung von eindeutigen Behandlungsleitlinien und Behandlungspfaden, um
die erhebliche Belastung der Menschen mit Achondroplasie durch die Behandlung zu reduzieren.

Unserer Meinung nach verdienen alle Menschen, die mit Achondroplasie leben, eine einheitliche
medizinische Anlaufstelle fUr das Management der Erkrankung. Dies gilt insbesondere fur den
Ubergang der Kindheit zum Erwachsenenalter, wo die koordinierte Betreuung haufig aufhort.
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UBER ACHONDROPLASIE

Glossar

Kompression des Foramen magnum

Hirnstamm und Ruckenmark laufen durch eine Offnung an der Schadelbasis, die als Foramen
magnum bezeichnet wird. Eine Einengung (Stenose) des Foramen magnum kann zu einem Druck
auf Gehirn oder RUckenmark fuhren.

Schlafapnoe

VorUbergehende Atemaussetzer, die meistens im Schlaf auftreten. Unbehandelt konnen eine
obstruktive und eine zentrale Schlafapnoe schwerwiegende Auswirkungen auf die Entwicklung
des Kindes mit Achondroplasie haben!

O-Beine
Am Knie oder unterhalb des Knies nach auBen gebogene Beine (Cenu varum). Diese Krummung kann
auch zu Ruckenschmerzen beitragen und die Mobilitat beeintrachtigen.

Mittelgesichtshypoplasie

Hierbei wachsen einige Knochen im Mittelgesicht (Oberkiefer, Wangenknochen und Augenhdhlen)
nicht so gut wie der Rest des Gesichts, sodass es zu einer Schlafapnoe kommmen kann.”

Dauerndes Hohlkreuz der Lendenwirbelsaule

Bei den meisten Kindern mit Achondroplasie entwickelt sich eine zu starke Krimmung der
Lendenwirbelsaule, wenn sie anfangen zu stehen und zu gehen. Bei einer zu starken Krummung
kann es vermehrt zu Schmerzen und einer Spinalstenose mit deutlichen Auswirkungen auf die
Mobilitat kommen!

Spinalstenose

Einengung des Raumes in der Wirbelsaule, die auf die dort entlanglaufenden Nerven drucken kann.
Dies kann zu einer anhaltenden Beinschwache, Koordinationsproblemen, Gangstérungen sowie einer
Harn-und Stuhlinkontinenz fuhren!

Multidisziplindres Team (MDT)

Ein multidisziplinares Team besteht aus verschiedenen medizinischen Fachkraften unterschiedlicher
Fachrichtungen, die im Sinne einer umfassenden Patientenversorgung zusammenarbeiten. Bei

der Achondroplasie konnen Padiater, klinische Genetiker, Orthopaden und Physiotherapeuten
peteiligt sein. Auf diese Weise kdnnen die Behandlungen gebUndelt werden, um mehrfache
Krankenhaustermine zu vermeiden und die Patientensicherheit zu gewahrleisten.

Mehr Informationen unter achondroplasia.com
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v https;/Avww.cedars-sinai.org/programs/neurology-neurosurgery/clinical/oediatrics/neurosurgery/skeletal-dysplasia/
foramen-magnum-stenosis.html

v https:/Mwwistlouischildrens.org/conditions-treatments/plastic-surgery/midfacial-hypoplasia#:~text=What%20is%20
midface%20hypoplasia%3F the%20rest%200f%20the%20face.
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