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Was ist Achondroplasie?
Achondroplasie ist eine genetische Erkrankung, bei der das enchondrale  
(im Knorpel stattfindende) Knochenwachstum gestört ist. Sie ist die häufigste Form 
des dysproportionierten Kleinwuchses.1 Achondroplasie wird durch Veränderungen im 
Fibroblasten-Wachstumsfaktor-Rezeptor 3 (FGFR3) verursacht, die die Knochenbildung  
im Knorpel der Epiphysen* verlangsamen.2 Dadurch ist das Wachstum fast aller Knochen 
im Körper beeinträchtigt.

Durchschnittliche Körpergröße von Erwachsenen mit Achondroplasie

Männer mit Achondroplasie 
erreichen im Erwachsenenalter 
durchschnittlich eine 
Körpergröße von etwa 1,32 m. 

Frauen mit Achondroplasie 
erreichen im Erwachsenenalter 
durchschnittlich eine 
Körpergröße von etwa 1,24 m.³

1,32 m 1,24 m

Wodurch wird Achondroplasie 
verursacht? 
Bei Achondroplasie führt eine Veränderung der 
Struktur des FGFR3‑Gens dazu, dass die Knorpelzellen 
(Chondrozyten) im Körper ununterbrochen Signale zur 
Verlangsamung des Knochenwachstums aussenden.  
Da die FGFR3‑Rezeptoren überaktiv sind, sind die Signale 
zur Verlangsamung des Knochenwachstums stärker als 
die Wachstumssignale. Daher können sich die Zellen im 
Knorpel nicht richtig ausrichten, um neuen Knochen zu 
bilden. Das Knochenwachstum ist folglich verlangsamt.

Wie wird Achondroplasie diagnostiziert? 
 
Achondroplasie wird möglicherweise bereits vor 
der Geburt bei Ultraschalluntersuchungen des 
Fötus diagnostiziert. Mithilfe von DNA‑Tests können 
Veränderungen von FGFR3 festgestellt werden, um 
die Ergebnisse der Ultraschalluntersuchung oder der 
klinischen Diagnose zu bestätigen. Die Erkrankung 
kann auch nach der Geburt durch eine körperliche 
Untersuchung diagnostiziert werden.⁴

Über 80%
der Menschen mit 
Achondroplasie haben 
durchschnittlich große Eltern 
und werden aufgrund einer 
Mutation des FGFR3-Gens 
mit Achondroplasie geboren.1

1/25.000 
Geburten 
Achondroplasie ist selten. 
Sie ist die häufigste 
Form von Kleinwuchs 
mit Skelettdysplasie und 
kommt bei etwa einer von 
25.000 Geburten vor.⁵

*Wachstumsfugen



Symptome und Behandlung  
von Komplikationen 
 
Achondroplasie ist durch charakteristische Merkmale 
gekennzeichnet. Dazu gehören unter anderen ein 
dysproportionierter Kleinwuchs, eine Krümmung der 
Wirbelsäule und ein vergrößerter Kopf (Makrozephalie). 
Diese Merkmale können Gesundheitsprobleme wie 
eine kurzzeitige verminderte Atmung (Dyspnoe), eine 
Verengung der oberen Atemwege, einen Hörverlust, 
Fettleibigkeit und Zahnprobleme verursachen.6 

Erwachsene können O‑Beine und Probleme im unteren 
Rücken entwickeln, was Schwierigkeiten beim Gehen  
zur Folge haben kann. 

Die klinischen Komplikationen von Achondroplasie 
können vermindert werden. Dazu stehen folgende 
Optionen zur Verfügung:

Operative Entfernung der Gaumenmandeln  
oder Rachenmandeln (Adenoide), um die  
Atmung zu erleichtern
Paukenröhrchen zur Behandlung  
von Ohrinfektionen
 Orthopädische Behandlung von 
Knochenproblemen, die Schmerzen verursachen 
und die Mobilität beeinträchtigen
 Kieferorthopädische Behandlung von 
Problemen mit den Zähnen oder dem Mund, wie 
Zahnfehlstellungen, enger Gaumen, offener Biss 
oder Unterbiss

Zu den klinischen Merkmalen von 
Achondroplasie zählen unter anderen:2   

Kleinwuchs mit 
kurzen Armen, 
Beinen und 
Fingern

Vergrößerter Kopf Vorgewölbte 
Stirn

Abgeflachter 
Nasenrücken  

Häufige Mittelohr- 
entzündungen

Schwacher 
Muskeltonus

Gekrümmte 
untere 
Wirbelsäule

Breite Plattfüße 

Verzögertes Laufen 
oder Erreichen von 
Etappenzielen  
der Entwicklung

Leben mit Achondroplasie
Die kognitive Entwicklung wird durch Achondroplasie nicht beeinträchtigt, und die Betroffenen 
haben eine durchschnittliche Lebenserwartung. Sie müssen jedoch auf mögliche Komplikationen 
achten und auftretende gesundheitliche Probleme behandeln lassen.1 Da der gesamte Körper 
betroffen sein kann, sollten Menschen mit Achondroplasie von Fachärzten aus verschiedenen 
Fachgebieten versorgt werden. So können optimale Ergebnisse erzielt werden. Ein Kind mit 
Achondroplasie kann in verschiedenen Lebensabschnitten bestimmten Fachärzten vorgestellt 
werden. Einige dieser Fachärzte begleiten das Kind dann das gesamte Leben lang, andere wiederum 
sind nur in einem bestimmten Alter wichtig. 

6x erhöhtes Risiko für den 
plötzlichen Kindstod aufgrund 
der Verengung (Stenose) des 
großen Hinterhauptslochs 
(Foramen magnum)⁷

70%  
leiden im Alter 
von 50 Jahren 
unter chronischen 
Rückenschmerzen²

50%  
leiden im 
Erwachsenenalter 
unter chronischen 
Beinschmerzen⁸
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