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AKONDROPLAZI HAKKINDA

Akondroplazi

Akondroplazi nedir?

Akondroplazi, endokronal kemik blyUmesinin bozuldugu genetik bir hastaliktir

ve orantisiz boy kisaliginin en yaygin seklidir.! Akondroplazi, epifizlerin kikirdaginda*
kemik olusumunu yavaslatan fibroblast buyUme faktori reseptoru 3'teki (FGFR3) bir
degisiklikten kaynaklanir.2 Bu, vUcuttaki neredeyse tum kemiklerin blyUmesini bozar.

*pblyume plaklan

Akondroplazili Yetigkinlerin Ortalama Boyu

Akondroplazili bir erkek Akondroplazili bir kadin
yaklagik 135 cm ortalama yaklasik 125 cm ortalama
yetigkin boyuna ulagacaktir. yetiskin boyuna ulasacaktir.?

Akondroplaziye Ne Sebep Olur?

Akondroplazide, FGFR3 geninin yapisindaki bir degisiklik,
vUcudun kondrosit adi verilen kikirdak hucrelerinin,
kemik bUyUmesini yavaslatmak icin strekli olarak
sinyaller gdndermesine yol acar. FGFR3 reseptorleri asiri
aktif oldugundan, kemik blUyUmesini yavaslatan sinyaller,
kemiklere bUyUmelerini sdyleyen sinyallerden daha
gucludur. Sonug olarak, kikirdaktaki hdcreler yeni kemik
olusturmak icin siralanmakta zorluk cekerler ve bu da
kemik bUyUmesini yavaslatir.

Akondroplazi Nasil Teshis Edilir?

Akondroplazi, dogumdan dnce fetal ultrason ile teshis
edilebilir. DNA testi, FGFR3 genindeki bir degisikligi
bulmak ve fetal ultrason sonuclarini veya klinik taniyi
dogrulamak amaciyla da kullanilabilir. Hastalik ayrica
dogumdan sonra fizik muayene ile teshis edilebilir.#
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%80'den fazla

oranda akondroplazili
bireyin ebeveynleri ortalama
boydadir ve ailelerinde yeni
bir FGFR3 geni degisikliginin
sonucu olarak akondroplazi
ile dogarlar!

Her 25.000'de 1
dogum

Akondroplazi her 25.000
dogumda bir meydana gelen,
nadir gorulen bir hastaliktir
ve iskelet displazisinin en
yaygin seklidir.®
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Semptomlar ve Komplikasyon Yénetimi Akondroplazinin klinik 6zellikleri sunlar:

Akondroplazi, orantisiz boy kisaligl, omurganin egrilmesi 1gereb111r2:
ve basin bUyUmesi (makrosefali) gibi ayirt edici dzelliklerle
karakterizedir. Bu ozellikler, kisa sureli olarak nefes
almanin azalmasi (apne), Ust solunum yolu tikanikhg, Makrosefali
obezite, isitme kaybl ve dis problemleri gibi saglik
sorunlarina yol acabilir® Buna ek olarak, yetiskinlerde o
yurime zorluguna yol acabilecek carpik bacaklar ve bel Sik g6rulen Daz burun

problemleri ortaya c¢ikabilir. orta ku.lak képrasu
enfeksiyonlari

Cikik alin

Akondroplazinin klinik komplikasyonlarini hafifletmeye
yardimcl olacak secenekler sunlari icerebilir: Zayif kas Kavisli alt

tonusu omurga
@ Nefes alma gucliugune yardimci olmak igin

pademciklerin veya adenoidlerin alinmasi
icin ameliyat Kisa kollar,
bacaklar ve
parmaklar ile
birlikte kisa boy

@ Kulak enfeksiyonlarinin tedavisine yardimci olacak YFJVrUmerTir? VEYE!
) kulak tupleri diger gelisimsel
doénum noktalarinin
I Agriya neden olan ve hareketliligi etkileyen kemik gecikmesi
problemlerini dUzeltmek icin ortopedik yonetim

DUzensiz disler, dar damak, dislerin tam
kapanmamasl veya alt dislerin énde olmasi
gibi dis veya agiz ile ilgili sorunlar icin ortodonti
uzmanini ziyaret etme

DUz, genis ayaklar

Bkondroplazi [le Yagamak?

Akondroplazi bilissel gelisimi etkilemez ve bireylerin 6mru ortalama duzeydedir, ancak
olasl komplikasyonlariizlemek ve ortaya ¢ikan saglik sorunlarini ydnetmek icin tetikte
olmalidirlar. Vucuttaki bircok sistemi etkilemesi nedeniyle, en uygun sonugclar icin
akondroplazili kisilerin bakimina bircok farkli uzmanlik dali dahil olmalidir. Akondroplazili
bir cocuk, yasami boyunca farkli zamanlarda belirli uzmanlari gérmeye baslayabilir.
Bunlardan bazilari cocugu yasami boyunca takip edecek, bazilari ise belirli yaslarda

daha énemli olacaktir.

6 kat daha yuksek foramen oraninda birey oraninda birey
magnum stenozu 50 yasina kadar yetiskinlige kadar
kaynakli ani bebek kronik sirt kronik bacak
olimu riski’ agnisi yagar? agrisi yasar®
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