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Akondroplazi

1. Akondroplazi nedir?

Akondroplazi yaklasik her 25.000 canli dogumda bir meydana gelen, vucuttaki kemiklerin cogunun
nasil buyudugunu etkileyen, nadir gorulen bir genetik hastaliktir.! Akondroplazi ile yasayan insanlar,
uzuvlarin farkli bolumlerinin uzunluklarinda ve ayrica govde ve uzuv uzunlugu oraninda belirgin

sekilde gorulen orantisiz boy kisaligina sahiptir.?

2. Akondroplazi ile iliskili herhangi bir tibbi komplikasyon
var midir? En sik gorulen komplikasyonlar nelerdir?

Asiri boy kisaliginin yani sira, foramen magnum kompresyonu, uyku apnesi, ¢carpik bacaklar, orta
yuz hipoplazisi, lordoz, omurilik stenozu ve tekrarlayan kulak enfeksiyonlari dahil olmak Uzere
vucut genelinde ciddi saglik komplikasyonlarina yol acabilen kemik buyumesi bozuklugu
mevcut olabilir.?

Komplikasyonlar yas ilerledikce kotulesebilir ve omurilik dekompresyonu ve carpik bacaklarin
duzeltilmesi gibi ameliyatlar gerektirebilir.'> Akondroplazi ile yasayan insanlarin ucte ikisi kronik
agridan sikayetcidir.*

3. Akondroplaziye ve bozulmus kemik bayumesine
he sebep olur?

Hastaliga kemik buyumesinin bozulmasi neden olur ve etkileri uzun kemiklerde, omurgada, yuzde
ve kafatasinin tabaninda gorulebilir.

Akondroplazili bir kiside, fibroblast buyume faktoru reseptoru 3 (FGFR3) genindeki bir degisiklik,
kemik buyUmesinin bozulmasina yol acar.! FGFR3 reseptoru, kemik buyumesini yavaslatmak icin
olmasi gerekenden daha fazla sinyal gonderir ve vicudun dogal C tipi natritretik peptidi (CNP),
artan FGFR3 sinyallerini dengelemek icin yeterli olmaz. Sonuc¢ olarak, kemikler bUyumeyi
yavaslatmak icin daha fazla sinyal alir ve kemik buyumesi bozulur.

4. Akondroplazinin beklenen yasam suresi uzerindeki
etkisi nedir?

Akondroplazide genel nufusa gore 6lum oranlari daha yuksektir; akondroplazili bireyler icin
genel sagkalim ve ortalama beklenen yasam suresi 10 yil kadar dusebilir.>®78

5. Avrupa’da kac kisi akondroplazi ile yasiyor?

Akondroplazinin Avrupa’daki genel prevalansi 100.000 kiside 3,5 olup, akondroplazinin kuresel
prevalansi 100.000 kiside 4,6'dir.?
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Tani

1. Akondroplazi nasil teshis edilir? Ne zaman teshis edilir?

Akondroplazi genellikle klinik gozlemler, radyografi ve molekuler testlerin bir karisimi kullanilarak
teshis edilir.™

Tani her yasta konulabilir, ancak yenidogan doneminde (ilk 4 haftalik donem) goézlem en yaygin
olanidir. Her 5 kisiden 4'Une dogumda teshis konulur."

2. Akondroplazi kalitsal midir?

Evet. Ebeveynlerden birinde akondroplazi varsa hastaligin gecme olasiligli %50 olup, her iki ebeveynde
de akondroplazi varsa, hastaligin gecme olasiligr %75'tir.'»"

Bununla birlikte, cogu akondroplazi vakasi kalitsal degildir, akondroplazili cocuklarin yaklasik %80’inin
ebeveynleri ortalama boydadir ve spontan bir gen mutasyonunun sonucu olarak hastaliga sahiptirler.’

3. Akondroplazili bir kisinin akondroplazili cocugu olur mu?

Akondroplazili bir kisinin her zaman hastaliga sahip ¢cocuklari olmayacaktir. Ebeveynlerden birinde
akondroplazi varsa hastaligin gegcme olasiligr %50 olup, her iki ebeveynde de akondroplazi varsa
hastaligin ge¢cme olasiligr %75'tir.'>"?

4. Ortalama boya sahip ebeveynlerin akondroplazili cocuklari
olabilir mi?

Evet. Akondroplazili cocuklarin yaklasik %80’inin ebeveynleri ortalama boydadir ve spontan
bir gen mutasyonunun sonucu olarak hastaliga sahiptirler.!

Bebeklik ve cocukluk dénemi
1. Akondroplazili bebekler ve ¢cocuklar icin hangi tibbi veya

® w O

hareketliligi etkileyen komplikasyonlar mevcut olabilir?

Akondroplazi vicudun bircok farkli bolumunu etkiler ve etkilenen vicut bolumleri her bireyin yasina
bagli olarak degisebilir. VUcudun oranlarina ve gelisimine dair degisiklikler, gunluk yasami, sosyal ve
zihinsel faktorleri ve yasam kalitesini (QoL) etkileyebilecek cesitli engellilik durumlarina yol acabilir.'0%

Ornedin omuriligin sikismasi, akondroplazi ile yasayan kisilerde norolojik problemlere ve buna bagl
engellilige yol acabilir.'** Ayrica bu, 6zellikle cocukluk caginda solunum veya sinir sistemi semptomlari
olusturarak akondroplazili cocuklarin %5-10'unda ani élume sebep olabilir.?

Buna ek olarak cocuklar, emeklemenin, oturmadan ayakta durmaya gecisin ve ¢esitli motor
becerilerinin gelisim bicimlerini etkileyen, orantisiz olarak agir olan baslari ve daha kisa olan
uzuvlari ile mucadele ederler.?'%>
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2. Akondroplazili bir bebek veya cocuk icin hangi fiziksel
aktiviteler zor olabilir?

Belirgin boy kisaligi ile birlikte orantisiz olarak kisa uzuvlar, akondroplazi ile yasayan insanlarin, kisa
boylu insanlar icin uygun olmayan ortamlar nedeniyle hareketlilik ve erisilebilirlik sorunlari yasadigi
anlamina gelebilir. Bu, kisisel hijyeni ydonetme kapasitesini etkileyebilmekte, gunluk yasam aktivitelerini
gerceklestirmeyi, okula gitmeyi zorlastirabilmekte, genel bagimsizligi ve yasam kalitesini
etkileyebilmektedir. Ayrica 6zguven ve 6zsaygl uzerinde etkisi olabilir.™®

3. Akondroplazili bir bebek veya cocugun bilissel fonksiyonu
etkilenir veya bozulur mu?

Akondroplazili bebekler veya cocuklar genellikle 6grenme, karar verme ve problem ¢6zme, hafiza
veya dikkat dahil olmak uzere bilissel fonksiyonlarinda bozulma yasamazlar. Ancak, konusma
gelisimi donum noktalarinda otitis medya (kulak iltihabi) ve isitme kaybi ile baglantili oldugu
dusunulen gecikmeler yasayabilirler.®”

4. Akondroplazili bebek ve cocuklarin 6zel bir okula gitmesi
gerekir mi?

Hayir, bilissel fonksiyon akondroplaziden etkilenmedigi icin cocugun egitim ihtiyaclari diger
cocuklarla ayni sekilde degerlendirilmelidir.

5. Akondroplazi ile buyumek genellikle cocugun ruh
saghgini etkiler mi?

Arastirmalar, akondroplazili kisilerin ntUfusun geneline gore daha dusuk ruh sagligi puanlarina sahip
olabilecegini ortaya koymustur.* Bununla birlikte, cocuklar boylariyla ilgili olumsuz deneyimlere
ragmen guclu bir benlik kavrami, basa ¢cikma stratejileri ve psikolojik uyum sergilemislerdir.

6. Akondroplazili bir bebek veya ¢cocuk diger cocuklarla ayni
duzeyde sosyal iliskiler kurabilir mi?

Evet. Ancak akondroplazi ile yasayan bebekler ve cocuklar, yasamlari boyunca bir dizi sosyal ve kisisel
zorlukla karsi karsiya kalabilirler. Ornegin, akondroplazinin bir sonucu olarak ortaya cikan fiziksel
farkliliklar da istenmeyen ilgiye, lakap takilmasina veya zorbaliga maruz kalinmasina sebep olabilir.™®
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Genclik donemi

1. Genclik yillarinda akondroplaziden kaynaklanabilecek
herhangi bir fiziksel veya tibbi komplikasyon var mi?

Akondroplazi vicudun bircok farkli bolumunu etkiler ve etkilenen vicut bolumleri her bireyin
yasina bagli olarak degisebilir. Vicudun oranlarina ve gelisimine dair degisiklikler, gunluk yasami,
sosyal ve zihinsel faktorleri ve yasam kalitesini (QolL) etkileyebilecek cesitli engellilik durumlarina
yol acabilir.1o

Genclik yillarinda ortaya ¢cikan yaygin komplikasyonlardan bazilari sunlardir: obezite, agri ve sosyal
uyum zorluklari.

2. Akondroplazi genellikle genclerin ruh saghgini etkiler mi?

Arastirmalar, akondroplazili kisilerin nUfusun geneline gore daha dusuk ruh saghgi puanlarina
sahip olabilecegini ortaya koymustur.*

3. Kisiler yetiskinlige dogru ilerlerken, bagimsizhiklari
akondroplazili olmayan akranlarina benzer oranda
gelisir mi?

Akondroplazili cocuklarin bagimsizliklari, hastaliga sahip olmayanlara goére daha gec gelisebilir.

Ornedin sa¢ tarama, tuvalet egditimi ve 6zbakimin diger unsurlari gibi gunluk goérevler icin
genellikle daha fazla fiziksel yardima ihtiya¢ duyarlar.®'®

Ancak bu daha cok cocuklar ve bebekler icin gecerlidir. Fizyoterapiye, is ve ugrasli terapisine,
konusma ve dil terapisine erisim, 6zellikle okula baslama doneminde ¢cocuklarin ve ailelerinin
bagimsizlik kazanmalarina yardimci olabilir.>'®

4. Akondroplazi okuldaki basariyi etkiler mi?

Hayir, egitim seviyeleri genel nufusun seviyeleriyle kiyaslanabilir.>®®2° Bununla birlikte, tibbi
randevularin sayisi veya hastalikla iliskili saglik sorunlari nedeniyle cocuklarin akranlarina
gore okula gelememe olasiligli daha yuksek olabilir.

Yetiskinlik dénemi

1. Akondroplazili bir kisinin cocugu olabilir mi?
Akondroplazi dogurganligi etkiler mi?

Akondroplazili kisilerin cinsel gelisimi normaldir ve cocuk sahibi olabilirler, ancak kisirlik
ve erken menopoz gibi bazi sorunlar daha yaygindir.?
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2. Akondroplazili bir kisinin akondroplazili cocugu olur mu?

Akondroplazili bir kisinin her zaman hastaliga sahip ¢cocuklari olmayacaktir. Ebeveynlerden birinde
akondroplazi varsa hastaligin gegcme olasiligr %50 olup, her iki ebeveynde de akondroplazi varsa
hastaligin ge¢cme olasiligi %75'tir.'>"?

3. Akondroplazinin is ortaminda yetiskinlere etkisi ne olabilir?
Akondroplazili kisilerin yapamadigi is tarleri var midir?

Akondroplazili yetiskinler icin kamusal alanlarda yolunu bulmak, cisimlere uzanmak ve gunluk
aktiviteler daha zor olabilir. Ise katilimin zorlu oldudu bildirilmistir ve istihdam seviyeleri ile birlikte
yillik gelirler ortalama olarak nufusun genelinden daha dusuktar.2°

4. Yetiskin akondroplazili bir kisi boyunun ne kadar
uzamasini bekleyebilir?

Boy farkliliklari 2 yasindan itibaren ortaya cikar ve nufusun ortalama boyundan sapma, yasla birlikte
yetiskinlige dogru artar.?? Yetiskin nufusa kiyasla akondroplazili yetiskinler icin ortalama boy:

e Erkeklerde: 1,80 m boya kiyasla 1,31 m ‘

e Kadinlarda: 1,67 m boya kiyasla 1,24 m?%24

5. Akondroplazi genellikle yetiskinlerin ruh sagligini
etkiler mi?

Arastirmalar, akondroplazili kisilerin nUfusun geneline goére daha dusuk ruh saghgi puanlarina sahip
olabilecegini ortaya koymustur.*

Kisiligin, aile desteginin, etnik cevrenin ve kulturun etkisi ruh sagligina guclu bir sekilde tesir
edebilir. Akondroplazili kisilerde nufusun ortalamasinda goérulene gore daha yuksek tecrit seviyeleri,
daha dusuk 6zguven seviyeleri ve daha fazla depresyon insidansi gorulebilir.™

BAkondroplazinin Yonetimi

1. Akondroplazili bir kisinin bakiminda hangi doktorlar yer alir?

Akondroplazi, farkli yasam evrelerinde ortaya cikan cesitli riskler barindirmaktadir; potansiyel olarak
yasami tehdit eden veya yasami sinirlayan semptomlarin tespit edildiginden emin olmak igin,
akondroplazili bireyin bir dizi klinik uzmanlik dali tarafindan izlenmesi gerekmektedir.

Bu uzmanlar sunlari icerebilir: KBB uzmanlari, odyologlar, cocuk endokrinolojisi uzmani, tibbi genetik/
cocuk genetik hastaliklari uzmani, cocuk noérolojisi uzmanlari, pediatri uzmanlari, mesleki terapistler
ve fizyoterapistler, ortopedi cerrahlari, psikologlar ve gogus hastaliklari uzmanlari.
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2. Akondroplazili bir kisinin ne siklikla hastaneye
gitmesi beklenebilir?

Akondroplazi ile yasam veya akondroplazili bir cocuga bakmak, surekli gidilmesi gereken bir dizi
tibbi randevuyu, ameliyatlari ve yasam boyu sonuclari olacak ilerleyici komplikasyonlari icerebilir.
Akondroplaziye dair komplikasyonlari tedavi etmek, semptomatik yonetimi, cerrahi mudahaleyi
ve multidisipliner bir bakim ekibini koordine eden bir uzman tarafindan yonetilen yasam boyu,
ozel bir takibi icerir.?

BioMarin Hakkinda

1. BioMarin kimdir?

1997 yilinda kurulan BioMarin, nadir gérulen genetik hastaliklar icin alaninda ilk veya

sinifinin en l1yisi tedavilerin gelistirilmesi ve kullanima sunulmasinda dunya lideridir.

Bilimin bizi goturdugu yere gitmekten, mevcut bakim standardini 6nemli élcude
lyilestirebilecegimiz, gucten dusuren ve yasami tehdit eden kosullar icin ¢igir acan
tedavilere onculuk etmekten gurur duymaktayiz. KultGrumuz hi¢cbir hastaligin tedavisiz
birakilmamasi gerektigine dair anlayisimiz ¢cercevesinde olusmustur ve calisanlarimiz,
hastalara, ailelerine ve yardimcilarina umudun ¢ok az veya hi¢ olmadigi alanlarda umut
astlayan ilaclari kesfetmek, gelistirmek ve ticari kullanima sunmak uzere calismaktadir.
Guclu yonlerimiz ve yetkinliklerimizle uyumlu firsatlar arayarak Ar-Ge calismalarimiza gucg
vermekteyiz. Hastaligin seyrini degistirme potansiyeline sahip, heyecan verici, erken evre
bilimsel arastirmalari da hi¢c durmadan takip etmekteyiz.
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