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ACERCA DA ACONDROPLASIA

Cuidados da

acondroplasia:
padrdes em toda a Europa

O presente documento fornece uma visao geral dos padrdes de cuidados
para as pessoas que vivem com acondroplasia em toda a Europa.

O que é a acondroplasia?

e Aacondroplasia € uma doenca genética rara que afeta a forma como a maioria dos ossos do
corpo cresce, ocorrendo em cerca de um em cada 25 000 nados-vivos!

® Embora o efeito mais visivel da acondroplasia seja a baixa estatura, o crescimento ésseo
deficiente pode ter um grande impacto na saude — as complicacdes podem incluir: compressao
do buraco occipital, apneia do sono, pernas arqueadas, hipoplasia do terco médio da face, oscilacao
permanente da regido lombar, estenose espinhal e otites recorrentes.

Diagnosticar a acondroplasia

® A acondroplasia é diagnosticada sobretudo na fase pré-natal ou no periodo de 1 més apods
0 nascimento. Existe alguma variagcao entre os paises, por exemplo, a Franca e o Reino Unido
diagnosticam a maioria dos casos na fase pré-natal, ao passo que a Espanha e a Italia confirmam
as suspeitas no dia O.

e O diagndstico da acondroplasia € largamente coerente entre os paises, comegando com uma
ecografia, que pode ser suficiente para diagnosticar a acondroplasia na fase pré-natal, apoiada
por tomografias computorizadas, sempre que necessario e disponivel. Os sinais de acondroplasia
devem ser corroborados através de ecografias adicionais e mediante a confirmacdo do diagndstico
com a realizagcao de analises genéticas individuais, mas estes métodos nem sempre estdo
disponiveis nem sdo amplamente utilizados em todos os paises.

® Apds o nascimento, as analises genéticas sdo a melhor forma de confirmar um diagndstico clinico,
mas a realizagao de analises pds-natais Nao esta padronizada em todos os paises.

e O diagndstico preciso e o encaminhamento atempado permitem a uma equipa multidisciplinar
experiente apoiar da melhor forma as familias e planear um tratamento adequado em beneficio da
crianga. No entanto, verificam-se frequentemente atrasos, pelo que o encaminhamento demora mais
de 2 meses em 1/3 dos casos.

e Os atrasos e o intervalo variavel de encaminhamento podem estar relacionados com a estrutura
das organizac¢des de salde locais, com a falta de conhecimento das comorbilidades entre os ndo
especialistas e com a variedade de recursos e de instalacdes entre os paises.
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Padrdo de cuidados da acondroplasia

® Atualmente, existe uma auséncia de consenso sobre o tratamento 6timo da acondroplasia
e uma variacao regional significativa em toda a Europa, que pode resultar dos dominios
de especializacao local.

® [stavariagao € evidente desde o momento do diagnostico e resulta da estrutura do sistema
de saude local, do envolvimento dos grupos de defesa e das diferentes origens culturais.

® Na Europa, a gestao dos cuidados de saude da acondroplasia pode ser reativa, comm muitos
profissionais de salde especializados envolvidos na prestacdo dos cuidados necessarios devido
as complicacdes que podem advir da doenca.

® Subseguentemente, os pais de criancas com acondroplasia podem deparar-se com uma
conturbacdo significativa, gerindo varias consultas médicas e cirurgias com diferentes especialistas
de cuidados de saude. Esta situacao pode exigir viagens de longa distancia para receber cuidados.

® Muitas criangas nao tém acesso a cuidados coordenados através de uma equipa multidisciplinar
de cuidados (EMD). Consequentemente, procurar que os seus filhos recebam cuidados preventivos
de profissionais de saude pode ser um desafio para os pais, tendo muitos de confiar na gestdo das
complicacdes associadas a acondroplasia a medida que estas forem surgindo.

e Nalguns paises, como em ltalia e Espanha, o alongamento dos membros ¢ considerado um
potencial tratamento para aumentar tanto a altura como o alcance.

e Asfamilias e as criancas/adolescentes com acondroplasia podem achar muito dificil tomar a
decisdo sobre a realizacao do tratamento de alongamento dos membros. Realizar este tratamento
€ um grande compromisso familiar, que, muitas vezes, implica dedicar tempo e deslocacoes
consideraveis.

Inquérito sobre acondroplasia
destinado aos cuidadores

Num inquérito’ aos pais europeus de criangas com acondroplasia, mais de metade consultou mais
de cinco especialistas de cuidados de saude diferentes nos Ultimos dois anos.

Mais de um quarto dos pais percorre mais de 95 quilémetros para consultar o médico de cuidados
primarios do seu filho.

Em toda a Europa, existe um grande numero de médicos especializados na qualidade de
médicos de cuidados primarios das pessoas com acondroplasia.i
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Variacdo dos cuidados na Europa
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Impacto dos cuidados

® A carga dos cuidados da acondroplasia pode ter um efeito negativo nas pessoas que vivem com
acondroplasia e nas suas familias.’

® Na Europa, mais de metade dos pais de criancas com acondroplasia afirmaram que a
acondroplasia dos seus filhos teve um efeito no seu préprio bem-estar emocional (54%)."

e Quase dois tercos (65%) afirmam que nunca receberam apoio psicossocial desde que os seus filhos
foram diagnosticados com acondroplasia.’

O nosso apelo a acdo

Gostariamos de ver uma abordagem coerente aos cuidados da acondroplasia em toda a Europa.

Recomendamos a elaboracao e a implementacao de orientagdes claras e de vias de gestao para
diminuir a carga significativa de cuidados para as pessoas que sofrem de acondroplasia.

Recomendamos que todas as pessoas que vivem com acondroplasia tenham uma equipa
multidisciplinar exclusiva para a gestao da sua doenca, especialmente na transicao da infancia
para a idade adulta, altura em que, muitas vezes, deixam de ser prestados cuidados coordenados.
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ACERCA DA ACONDROPLASIA

Glossario

Compressao do buraco occipital

Normalmente, o tronco cerebral e a medula espinhal passam pelo buraco occipital, uma abertura
na base do cranio. A estenose do buraco occipital ocorre quando ha um estreitamento da abertura,
exercendo uma eventual pressao no cérebro ou na medula espinal v

Apneia do sono

Interrupgao temporaria da respiracdao que ocorre mais frequentemente durante o sono. Se nao
tratadas, a apneia obstrutiva do sono e a apneia central do sono podem ter consequéncias de
desenvolvimento graves em criangas com acondroplasia.

Pernas arqueadas

A curvatura da perna para fora a altura do joelho ou abaixo do mesmo, também conhecida como
«genu varumn». Este efeito curvo pode causar lombalgias e afetar a mobilidade!

Hipoplasia do terco médio da face

Quando alguns 0ssos no meio do rosto, como o maxilar superior, as macgas do rosto e as cavidades
oculares, ndo crescem tanto como o resto do rosto, o que pode causar apneia do sono.’

Oscilacdao permanente da regidao lombar

A maioria das criangas com acondroplasia desenvolvem uma curvatura exagerada na regiao lombar
quando comecam a posicionar-se na posicao em pé e a andar. Quando esta curvatura € pronunciada,
pode haver um aumento da frequéncia de dor e da estenose espinhal, bermn como um impacto visivel
na mobilidade!

Estenose espinhal

Um estreitamento do espaco dentro da coluna vertebral que pode exercer pressao Nos Nervos que
percorrem a coluna vertebral e subsequentemente causar problemas como: debilidade persistente das
pernas, dificuldades de coordenacéo, alteragdes na marcha e desenvolvimento de incontinéncia vesical
ou intestinal!

Equipa multidisciplinar (EMD)

Uma equipa multidisciplinar com varios profissionais de salde de diversas especialidades, que
trabalham em conjunto para prestar cuidados abrangentes aos doentes. Na acondroplasia, esta
equipa pode envolver a pediatria, a genética clinica, a ortopedia e a fisioterapia. Esta conjuntura pode
consolidar os cuidados prestados para ajudar a evitar varias consultas hospitalares e manter

a seguranca do doente.

Saiba mais em achondroplasia.com
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