UBER ACHONDROPLASIE

Was ist Achondroplasie?

Es geht nicht nur um die Korpergrofle.

Achondroplasie ist eine Form von Skelettdysplasie (eine Storung von Knochen und Knorpel).
Es sind nahezu alle Khochen im Korper betroffen. Am auffalligsten ist die Erkrankung jedoch
an Armen und Beinen sowie im Gesicht. Die umfangreichen Auswirkungen dieser Stérung
konnen zu schwerwiegenden, fortschreitenden und lebenslangen Komplikationen fuhren.
Trotz dieser Komplikationen muss die Achondroplasie jedoch Menschen nicht davon abhalten,
ein gluckliches und erfulltes Leben zu fuhren.

Achondroplasie ist

SELTEN

Eines von 25.000 Kindern wird mit Achondroplasie geboren,

— und weltweit sind etwa 250.000 Menschen von dieser
only1in 25,000 .
children born Krankheit betroffen

Nur eines von 25.000 Neugeborenen

GENETIK

Die meisten Kinder mit Achondroplasie (80 %) haben
durchschnittlich grof3e Eltern. Die Krankheit wird in
diesen Fallen durch eine zufallige Veranderung im
Gen (Mutation) hervorgerufen, das zu einer
Funktionsstorung des Gens fuhrt.

UNTERSCHIEDLICHE
DIAGNOSESTELLUNG

Gelegentlich wird die Achondroplasie vor der Geburt aufgrund
von Korpermerkmalen bei einer Ultraschalluntersuchung
festgestellt. Eventuell muss die Diagnose radiologisch (durch
medizinische Bildgebung) oder genetische Untersuchungen
noch bestatigt werden. In anderen Fallen wird sie erst nach
der Geburt diagnostiziert.
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Achondroplasie beginnt an den Knochen

Die Knochen beginnen das Wachstum bereits vor der Geburt (im Mutterleib) und wachsen bis ins
Erwachsenenalter. Dabel bildet der Korper in Wachstumszonen des Knochens Knorpel, der anschlieBend

durch Knochen ersetzt wird.

Chondrozyten (Knorpelzellen) richten sich aus, um neuen Knochen zu bilden. Dieser Vorgang wird als
,endochondrale Ossifikation” bezeichnet und findet in nahezu allen Knochen des Korpers statt. Rezeptoren
in den Chondrozyten kontrollieren diesen Vorgang, indem sie Sighale aussenden und empfangen.

KNORPELIGE
WACHSTUMS- __ g
PLATTE

Typisches
Knochenwachstum

O Knochenwachstum Bei
Achondroplasie

O OOOo =
o O oo _ 0?29, ©0
O OO O - O

O O O O

OO OO

(o,

ENDOCHONDRALE

O O
OSSIFIKATION o o
O O
O

O
O O
O O
o O

o
O
O
O
O O O O
- OO OROO

—0

o NEUER o
KNOCHEN

ACHONDROPLASIA.COM Seite 2



Die Signale der natriuretischen Peptidrezeptoren B (NPRB) regen die Knochen zum Wachstum
an. Die Signhale des Fibroblasten-Wachstumsfaktorrezeptors 3 (FGFR3) bremsen das

Knochenwachstum.

FGFR3-Rezeptoren werden im Allgemeinen nur ,angeschaltet”, wenn der Korper die

Umwandlung von Knorpel in Knochen stoppen muss.

Typischer Chondrozyt Achondroplasie-Chondrozyt
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Bei der Achondroplasie fuhrt eine Veranderung der Struktur des FGFR3-Gens dazu, dass der
Korper ununterbrochen Signale zur Verlangsamung des Knochenwachstums aussendet. Da die
FGFR3-Rezeptoren immer ,,angeschaltet” sind, sind die Signale zur Verlangsamung des
Knochenwachstums starker als die Wachstumssignale, die von den NPRB-Rezeptoren stammen.

Daher konnen sich die Chondrozyten nicht richtig ausrichten, um neuen Knochen zu bilden.
Das Knochenwachstum ist folglich verlangsamt.

ERFAHREN SIE MEHR

Nahere Informationen Uber ein Leben mit Achondroplasie erhalten Sie unter:

ACHONDROPLASIA.COM
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