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INFORMAZIONI SULLACONDROPLASIA

Acondroplasia

Che cos'é I'acondroplasia?

L'acondroplasia &€ una malattia genetica rara caratterizzata da una compromessa crescita
ossea endocondrale. Rappresenta la forma piu comune di bassa statura disarmonica.!
L'acondroplasia & causata da una mutazione del recettore per la crescita dei fibroblasti
di tipo 3 (FGFR3) che inattiva il differenziamento osseo dei condrociti nella cartilagine
delle epifisi*? Di conseguenza, viene pregiudicata la crescita di tutte le ossa del corpo.

*placche di accrescimento

Statura media degli adulti con acondroplasia

La statura media di La statura media di

un maschio adulto una femmina adulta
con acondroplasia con acondroplasia
é di circa 1,32 metri.? & di circa 1,24 metri.3

Qual'e la causa? Oltre I'80%

delle persone con
acondroplasia nasce da
genitori di statura media,

in seguito a una nuova
mutazione del gene FGFR3!

La mutazione del gene che codifica il recettore FGFR3
codifica per un recettore nella forma costitutivamente
attiva che di conseguenza invia segnali continui di
inibizione al differenziamento dei condrociti. Il risultato
sara quindi il rallentamento della crescita delle ossa da
parte delle cellule della cartilagine.®

1 nato vivo

o . . 9
Come viene diagnosticata? ‘ su 25.000
L'acondroplasia puo essere diagnosticata prima della L'acondroplasia & una
nascita tramite ecografia del feto. La malattia puo inoltre @ malattia genetica rara ed
essere diagnosticata clinicamente dopo la nascita tramite e la forma pit comune
un esame obiettivo. Il test del DNA dovrebbe essere di displasia scheletrica.®

utilizzato per identificare la mutazione del gene FGFR3
al fine di confermare i risultati ecografici fetali E quindi la
diagnosi clinica.”
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Sintomi e gestione delle complicanze L'acondroplasia puo presentare le
seguenti caratteristiche cliniche:?

'acondroplasia presenta caratteristiche distintive tra

CuUi bassa statura disarmonica, curvatura della colonna
vertebrale e ingrossamento della testa (macrocefalia).
Queste caratteristiche possono determinare problemi

di salute tra cui respirazione ridotta per brevi periodi Ingrossamento -
di tempo (apnea), ostruzione delle vie aeree superiori, della testa rontfe
obesita, perdita dell'udito e problemi dentali.® Inoltre, e e
gli adulti‘possonoA sviluppare gambe arcuate e Infezioni frequenti Setto nasale
problemi alla Sch'|ena che possono causare difficolta dell'orecchio medio piatto
nella deambulazione®
Opzioni che possono contribuire ad alleviare Curvatura
le complicanze cliniche dell'acondroplasia: . della parte
Indebolimento del inferiore
@ Interventi chirurgici per rimuovere tonsille o tono muscolare della colonna
adenoidi e alleviare i problemi di respirazione®
Bassa statura con
I‘("\) Condotti auricolari esposti ad infezioni ricorrenti Ritardo nell.a braccia, gambe
per ristagno delle secrezioni® deambulazione e dita corte
o nelle altre tappe
I Gestione ortopedica per correggere i problemi fondamentali
ossei che causano dolore e compromettono dello sviluppo
la mobilita®

@ Visite odontoiatriche per trattare i problemi Piedi piatti e larghi
relativi ai denti o al cavo orale, quali malocclusioni,
palato stretto, morso aperto o morso inferiore®

Gestione delle complicanze dell'acondroplasia

L'acondroplasia non influisce sullo sviluppo cognitivo e presenta un'aspettativa di vita nella
media; tuttavia, le persone con acondroplasia devono prestare attenzione a monitorare /
le possibili complicanze e gestire i problemi di salute che si presentano.! A causa delle {
complicanze che interessano numerose parti del corpo, I'assistenza deve includere diversi
campi specialistici per garantire risultati ottimali. Un bambino con acondroplasia puo
essere assistito da determinati specialisti in momenti diversi della vita; alcuni lo seguiranno
per tutta la sua vita, mentre l'intervento di altri sara piu importante in eta specifiche.

maggiore il rischio presenta mal di ta dol
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