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UBER ACHONDROPLASIE

Achondroplasie

im Korper beeintrachtigt.

Was ist Achondroplasie?

Achondroplasie ist eine genetische Erkrankung, bei der das enchondrale

(im Knorpel stattfindende) Knochenwachstum gestort ist. Sie ist die haufigste Form

des dysproportionierten Kleinwuchses.! Achondroplasie wird durch Veranderungen im
Fibroblasten-Wachstumsfaktor-Rezeptor 3 (FGFR3) verursacht, die die Knochenbildung
im Knorpel der Epiphysen* verlangsamen.? Dadurch ist das Wachstum fast aller Knochen

*Wachstumsfugen

Durchschnittliche Kérpergrofle von Erwachsenen mit Achondroplasie

Manner mit Achondroplasie

erreichen im Erwachsenenalter

durchschnittlich eine
Korpergrofe von etwa 1,32 m.

Frauen mit Achondroplasie
erreichen im Erwachsenenalter
durchschnittlich eine
KorpergroRe von etwa 1,24 m.3

Wodurch wird Achondroplasie
verursacht?

Bei Achondroplasie fuhrt eine Veranderung der

Struktur des FGFR3-Gens dazu, dass die Knorpelzellen
(Chondrozyten) im Kérper ununterbrochen Signale zur
Verlangsamung des Knochenwachstums aussenden.

Da die FGFR3-Rezeptoren Uberaktiv sind, sind die Signale
zur Verlangsamung des Knochenwachstums starker als
die Wachstumssignale. Daher kbnnen sich die Zellen im
Knorpel nicht richtig ausrichten, um neuen Knochen zu
bilden. Das Knochenwachstum ist folglich verlangsamt.

Wie wird Achondroplasie diagnostiziert?

Achondroplasie wird moglicherweise bereits vor

der Geburt bei Ultraschalluntersuchungen des

Fotus diagnostiziert. Mithilfe von DNA-Tests konnen
Veranderungen von FGFR3 festgestellt werden, um
die Ergebnisse der Ultraschalluntersuchung oder der
klinischen Diagnose zu bestatigen. Die Erkrankung
kann auch nach der Geburt durch eine kdrperliche
Untersuchung diagnostiziert werden.*
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Uber 80%

der Menschen mit
Achondroplasie haben
durchschnittlich grof3e Eltern
und werden aufgrund einer
Mutation des FGFR3-Gens
mit Achondroplasie geboren!

1/25.000
Geburten
Achondroplasie ist selten.
Sie ist die haufigste

Form von Kleinwuchs
mit Skelettdysplasie und

kommt bei etwa einer von
25.000 CGeburten vor.®
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Symptome und Behandlung Zu den klinischen Merkmalen von
von Komplikationen Achondroplasie zidhlen unter anderen:?

Achondroplasie ist durch charakteristische Merkmale
gekennzeichnet. Dazu gehdren unter anderen ein
dysproportionierter Kleinwuchs, eine Krimmung der
Wirbelsdule und ein vergroRerter Kopf (Makrozephalie).
Diese Merkmale kdnnen Gesundheitsprobleme wie VergroBerter Kopf Vorgewdlbte
eine kurzzeitige verminderte Atmung (Dyspnoe), eine Stirn
Verengung der oberen Atemwege, einen Horverlust, Haufige Mittelohr-
Fettleibigkeit und Zahnprobleme verursachen.® entziindungen
Erwachsene kbnnen O-Beine und Probleme im unteren
Rucken entwickeln, was Schwierigkeiten beim Gehen
zur Folge haben kann.

Abgeflachter
Nasenrucken

Gekrimmte

Die klinischen Komplikationen von Achondroplasie Schwacher untere
kénnen vermindert werden. Dazu stehen folgende Muskeltonus Wirbelsiule

Optionen zur Verflgung: Klei h it
einwuchs mi

kurzen Armen,
Beinen und
Fingern

@ Operative Entfernung der Gaumenmandeln
oder Rachenmandeln (Adenoide), um die Verzoger'Fes Laufen
Atmung zu erleichtern oder Erreichen von

Paukenréhrchen zur Behandlung Etappenz.lelen
G\ ; - der Entwicklun
von Ohrinfektionen 9

° Orthopadische Behandlung von
x Knochenproblemen, die Schmerzen verursachen
und die Mobilitat beeintrachtigen Breite PlattfiiRe

® Kieferorthopadische Behandlung von
Problemen mit den Zahnen oder dem Mund, wie
Zahnfehlstellungen, enger Gaumen, offener Biss
oder Unterbiss

Leben mit Achondroplasie

Die kognitive Entwicklung wird durch Achondroplasie nicht beeintrachtigt, und die Betroffenen
haben eine durchschnittliche Lebenserwartung. Sie mussen jedoch auf mogliche Komplikationen
achten und auftretende gesundheitliche Probleme behandeln lassen.! Da der gesamte Korper
betroffen sein kann, sollten Menschen mit Achondroplasie von Facharzten aus verschiedenen
Fachgebieten versorgt werden. So kdnnen optimale Ergebnisse erzielt werden. Ein Kind mit
Achondroplasie kann in verschiedenen Lebensabschnitten bestimmten Facharzten vorgestellt
werden. Einige dieser Facharzte begleiten das Kind dann das gesamte Leben lang, andere wiederum
sind nur in einem bestimmten Alter wichtig.

GX erhohtes Risiko fur den leiden im Alter leiden im
plétzlichen Kindstod aufgrund von 50 Jahren Erwachsenenalter
der Verengung (Stenose) des unter chronischen unter chronischen
groBBen Hinterhauptslochs Ruckenschmerzen? Beinschmerzen?®

(Foramen magnum)?
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