A PROPOS DE L'ACHONDROPLASIE

InTheKnow : glossaire

D ® A

Achondroplasie : forme de dysplasie squelettigue (maladie qui affecte les os et le cartilage). Bien que les effets
soient plus visibles au niveau des bras, des jambes et du visage, presque tous les os du corps sont touchés.’

Acides aminés : briques élémentaires constituant les peptides et les protéines.*

Acromélie : raccourcissement des extrémités, touchant principalement les parties distales des membres
(mains et pieds), par rapport aux autres segments des membres.?

Apnée : arrét temporaire de la respiration qui survient le plus souvent pendant le sommeil.*
Arthrite : inflammation des articulations due a des causes infectieuses, métaboligues ou constitutionnelles.®

Arthrodeése vertébrale : 'arthrodése vertébrale est une intervention chirurgicale qui consiste a fusionner
de facon définitive deux vertebres ou plus, éliminant ainsi tout mouvement entre ces vertebres, afin
d'améliorer la stabilité, de corriger une déformation ou de réduire la douleur.®®

Audiogramme : graphique spécifique utilisé par les spécialistes de I'audition pour représenter les
résultats d’'un test auditif tonal. || peut étre utilisé pour identifier la nature exacte, le degré et Ia
configuration d’'une perte d’'audition (ou les capacités auditives).®

Autosomique : le mode autosomique dominant est un mode de transmission héréditaire
de certaines maladies génétiques. « Autosomique » signifie que le géne concerné
se trouve sur l'un des chromosomes numeérotés, non sexuel.”

Brachydactylie : doigts et orteils anormalement courts.”

C

Cal vicieux : consolidation incompléte ou anormale des fragments osseux a la suite d'une fracture.*

Cartilage : le cartilage est un tissu souple mais solide, présent un peu partout dans le corps. Il recouvre
la surface des articulations, absorbant les chocs et permettant aux os de glisser I'un sur l'autre.®

Cellule : unité de base, enveloppée dans une membrane, contenant les molécules fondamentales
de la vie, et dont tous les étres vivants sont constitués.®

Chirurgien orthopédique : médecin spécialiste du systéeme musculo-squelettique - les os, articulations,
ligaments, tendons et muscles, qui sont essentiels pour le mouvement et |la vie quotidienne.”®

Chondrocyte : cellule du cartilage.*
Chromosome : structure en batonnet constituée de brins d’ADN fermement enroulés autour de protéines

appelées histones, qui contient les informations génétiques sous la forme de genes ; les chromosomes se
trouvent dans le noyau des cellules.*
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Claudication neurogéne : douleur dans les jambes provoquée par la marche, associée a la sténose rachidienne.”

Congénital : survenant a la naissance ou avant la naissance. Les anomalies congénitales sont également
appelées troubles congénitaux ou malformations congénitales. Les anomalies congénitales correspondent a
des anomalies structurelles ou fonctionnelles qui peuvent étre détectées avant ou au moment de la naissance,
ou parfois plus tardivement au cours de la petite enfance, comme certains troubles auditifs.”?

Conseil génétique : le conseil génétigue est une consultation au cours de laquelle des professionnels qualifiés
communiquent des informations sur les aspects génétiques de certaines maladies aux personnes exposées a
un risque accru de présenter une affection héréditaire ou de la transmettre a leur descendance.”

Consultant: médecin expérimenté, occupant un poste élevé, qui se spécialise dans
un domaine médical spécifique.™

Craniectomie : extraction chirurgicale d'une partie du crane.*

Cyphose : courbure excessive vers l'extérieur de la région thoracique (centrale) de la colonne vertébrale.*

D

Décollement de la rétine : affection ophtalmique survenant lorsque la rétine se
détache de la choroide."” Lors d'un décollement de la rétine, une fine couche de tissu
(la rétine) située a l'arriere de lI'ceil s'écarte de sa position normale ; il s'agit d'une
urgence médicale.®

Décompression microvasculaire : la décompression microvasculaire est une
iIntervention neurochirurgicale qui a pour but de réduire la pression exercée par une
artére sur un nerf cranien — nerf qui entre et sort directement au niveau du tronc
cérébral et traverse la base du crane.**

Démarche : facon de marcher ou de se déplacer sur ses pieds.?®

Dysplasie squelettique : expression médicale regroupant environ 400 affections
touchant le développement osseux, la fonction neurologique et la croissance du
cartilage, y compris I'lachondroplasie, qui en est |la forme la plus courante.®?

E

Endocrinologue : médecin qui traite les maladies liées aux problémes hormonaux.?

Endocrinologue pédiatrique : médecin qui traite les maladies liées aux problémes hormonaux,”
et qui est spécialisé dans le traitement des enfants et des jeunes gens.*

Endocytose : processus au cours duguel une cellule absorbe une substance externe ; la membrane plasmatique de la
cellule se replie vers l'intérieur, fusionnant pour former une vacuole ou une vésicule contenant la substance engloutie.*

Ergothérapeute : I'ergothérapeute travaille avec des adultes et enfants de tous ages présentant une grande diversité
de maladies afin de leur apporter un soutien pratique pour les aider a surmonter les effets du handicap provoqué par
la maladie, le vieillissement ou un accident, de facon a ce qu'ils puissent mener leurs activités professionnelles ou
réaliser les taches du quotidien.*’
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F

Fente palatine : fissure congénitale du palais, dans la bouche.™
Fertilité : capacité a procréer (avoir des enfants).?

FGFR3 (récepteur du facteur de croissance des fibroblastes de type 3) : le FGFR3 joue un roéle majeur
dans l'ossification endochondrale ; des mutations actives du FGFR3 sont responsables de I'achondroplasie,
de I'hypochondroplasie et de |la dysplasie thanatophore.?®

G

Génes : séguence de nucléotides spécifigue au sein de 'ADN ou de 'ARN, habituellement située sur un
chromosome. Le géne est l'unité fonctionnelle de I'hérédité qui contrdle la transmission et I'expression d’'un ou
de plusieurs trait(s). Il remplit cette fonction en définissant la structure d'un polypeptide particulier, souvent
une protéine, ou en contrdélant la fonction d’'un autre élément du matériel génétigue.?®

Génes dominants : un gene dominant, ou la version dominante d’'un géne, est un variant particulier qui
s'exprime plus fortement, prenant le dessus sur toute autre version du géne présente chez une personne.”

Génes récessifs : le caractere récessif désigne la relation entre deux versions d'un méme géne et
fait référence a un type d’alléle qui ne s’exprimera pas chez une personne a moins gue les deux exemplaires
de ce géne présents ne présentent ce génotype particulier.”®

Généticien clinique : le généticien clinique examine, diagnostique et conseille les personnes susceptibles de
présenter une maladie génétique, et leurs familles. Les généticiens cliniques prennent en charge une grande
diversité de maladies, et peuvent s'occuper aussi bien d’'adultes que d’enfants."

Généticien médical : médecin spécialisé dans les affections médicales ayant une influence génétique. Ces
professionnels évaluent, diagnostiquent, étudient et prennent en charge les patients atteints de maladies
héréditaires et/ou de malformations congénitales.*

Génome : ensemble du matériel génétique présent dans un organisme.*

Génotype : composition génétique, par opposition aux caractéristiques physiques (phénotype), d'une cellule ou
d’'un organisme ; ce terme est habituellement utilisé pour faire référence a un trait ou un ensemble de traits.*

Genu varum : expression médicale désignant les jambes arquées - incurvation de la jambe au niveau ou en
dessous du genou.*

G380R : |la mutation G380R, au niveau du domaine transmembranaire du FGFR3, est une mutation germinale,
responsable de |la plupart des cas d'achondroplasie.*®

H

Héréditaire : génétiguement transmis ou transmissible du parent a sa descendance.?®

Hétérogénéité : état variable ou constitué d’'éléments différents.*

Hydrocéphalie : augmentation anormale de la quantité de liquide céphalo-rachidien dans la cavité
cranienne, qui s'laccompagne d’'une expansion des ventricules cérébraux et, souvent, d'une élévation
de la pression intracranienne, d'une augmentation de volume du crane et d'un déclin cognitif.?’
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Hyperlaxe : décrit 'augmentation de 'amplitude de mouvement dont une articulation
est habituellement capable.*

Hyperréflexie : suractivité des réflexes.*

Hypertension : pression artérielle élevée.”

Hypertrophie : augmentation du volume d'un organe ou d’'un tissu due a I'élargissement
des cellules qui le composent.

Hypoplasie de la partie médiane du visage : situation ou la machoire supérieure, les
pommettes et les orbites ne se sont pas développées autant que le reste du visage.

Hypotonie : diminution du tonus musculaire.*

Hypoxie : apport insuffisant d'oxygéne dans les tissus corporels.*

Incurvation de la jambe et du tibia : affection caractérisée par des jambes ayant un aspect arqué
(courbées vers I'extérieur).3®

J

Jonction cervico-médullaire : région ou le crane et la moelle épiniére se rejoignent.*

K

Kinésithérapeute : le kinésithérapeute aide les personnes souffrant de blessures, maladies ou handicaps
au moyen de mouvements et d’exercices, de thérapies manuelles, de pédagogie et de conseils.”>

L

Laminectomie : type d'intervention chirurgicale consistant a retirer une partie de la colonne vertébrale
appelée « lame vertébrale ».4

Ligament : cordons fibreux et résistants constitués de tissu conjonctif, qui relient les os entre eux.*

Lordose : courbure excessive des régions cervicale (supérieure) et lombaire (inférieure) de la colonne vertébrale.*

M

Macrocéphalie : téte anormalement volumineuse, dont la circonférence est supérieure de plus de deux
écarts-types par rapport a la valeur moyenne observée chez les personnes d'age et de sexe correspondants.”

Maladies génétiques : maladie provoguée entierement ou partiellement par une modification au niveau
de la séquence ADN, qui difféere alors de la séguence normale.??

Médecin traitant/généraliste : médecin spécifiguement formé et qualifié pour un premier contact complet
et le suivi continu des personnes présentant tout signe, symptome ou probléme de santé non diagnostiqué
(patient « indifférencié »), indépendamment de l'origine du probléme (biologique, comportementale ou
sociale), du systéme d’organes ou du diagnostic**°
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Mésomélie : raccourcissement de la partie centrale (intermédiaire) d'un membre.*°
Mutable : enclin aux modifications/mutations.*

Myoclonies : série de contractions et de relachements musculaires rythmiques involontaires survenant
sous la forme de spasmes convulsifs dans le cadre de certaines maladies neurologiques.*

N

Nanisme : affection (telle que I'achondroplasie) caractérisée par une taille anormalement petite.?

Néonatal / nouveau-né : fait référence a I'enfant entre la naissance et I'age d'un mois.*

Nerf péronier : nerf issu d'une ramification du nerf sciatique, qui apporte les messages sensoriels sur la face
antérieure et les faces latérales des jambes et le dessus des pieds.>*

Neurochirurgien : le neurochirurgien évalue, diagnostique et opére pour traiter les troubles du systeme
nerveux central, incluant le cerveau et la moelle épiniere.*

Neurologue : médecin spécialisé dans le diagnostic et le traitement des maladies touchant le systéme nerveux.4?

Neuropédiatre : médecin spécialiste disposant de connaissances et d'une formation de haut niveau dans le
domaine du diagnostic et de |la prise en charge des troubles neurologiques chez les enfants et les jeunes gens.*

O

Ophtalmologiste : médecin qui traite les maladies des yeux.*®

Orthodontiste : branche de la médecine dentaire spécialisée dans les anomalies de position des dents
(malocclusion, par exemple) et leur correction (avec un appareil dentaire, par exemple).*®

Ossification : processus de formation de l'os, débutant habituellement dans des centres particuliers
au sein de chaque os en devenir et impliquant des cellules spécifiques qui séparent et déposent
la substance osseuse inorganique autour d’elles.*

Ossification endochondrale : processus au cours duquel le cartilage de croissance est
systématiguement remplacé par du tissu osseux pour former le squelette lors de la croissance.?

Ostéopénie : affection due a une faible densité osseuse, mais moins sévéere que l'ostéoporose.*

Ostéotomie : intervention chirurgicale consistant a couper un os, ou a exciser un bout d'os afin
de corriger une difformité.*

Otite séreuse : affection touchant 'oreille moyenne chez I'enfant, caractérisée par la présence de mucus
collant qui empéche la chaine d'osselets reliant le tympan a l'oreille interne de bouger librement.?4

Oto-rhino-laryngologiste (ORL) ou audiologiste : les oto-rhino-laryngologistes (couramment appelés
ORL) s’occupent du diagnostic, de I'évaluation et de |la prise en charge des maladies de |la téte et du cou
et plus particulierement des oreilles, du nez et de la gorge.21 Les audiologistes sont des spécialistes de
I'audition qui aident a prévenir, diagnostiquer et traiter les troubles de I'audition et de I'équilibre chez
les personnes de tous ages.??
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»

Paralysie du nerf péronier : paralysie du nerf sciatique poplité externe, appelé aussi nerf péronier.*
Pédiatre : médecin spécifiquement formé a la prise en charge médicale des enfants.*?

Peptide natriurétique de type C (CNP) : le CNP est produit par I'endothélium (la couche interne des
vaisseaux sanguins) et le coeur, et semble jouer un réle prédominant dans le fonctionnement vasculaire
et cardiaque, d'un point de vue physiologique aussi bien que pathologique.™®

Pied bot : aussi appelé pied bot varus équin ; il s'agit d'une déformation du pied et de la cheville gu'un
bébé peut présenter a la naissance et qui se caractérise par un pied tourné vers le bas et I'intérieur au
niveau de la cheville.®®

Pneumologue : médecin spécialiste de |'appareil respiratoire.”®

Polysomnographie : technique permettant d'enregistrer en continu de multiples variables
physiologiques (respiration, rythme cardiaque et activité musculaire, par exemple) pendant le sommeil.*

Psychologue : personne spécialisée dans I'étude du psychisme et du comportement ou dans
le traitement des troubles mentaux, émotionnels et comportementaux.>’

R

Récepteur : groupe chimique ou molécule (protéine, par exemple) présent a la surface ou a l'intérieur

de la cellule, qui présente une affinité pour un groupe chimique, une molécule ou un virus spécifique.*

Récepteurs NPRB (récepteur du peptide natriurétique de type B) : membres d'une famille de peptides
qui jouent un role essentiel dans la régulation de |la pression artérielle, du volume intravasculaire et de
I'lhoméostasie électrolytique.*®

Réticulum endoplasmique : systeme de membranes cytoplasmiques vésiculaires et lamellaires
Interconnectées qui intervient en particulier dans le transport des substances au sein de la cellule.*

Rhizomélie : disproportion au niveau de la longueur du membre proximal ; généralement, un
raccourcissement ou une déformation touchant I'épaule et le bras ou la hanche et |la cuisse.®

Rhumatologue : le rhumatologue est un médecin qui étudie, diagnostique, prend en charge et rééduque
les patients présentant des affections musculo-squelettiques, touchant par exemple I'appareil locomoteur,
les os et les tissus mous conjonctifs.®°

S

Scanner TDM : gros appareil comprenant un systeéme a rayons X intégré et un systeme
informatique, qui permet de réaliser des examens de tomodensitométrie et qui est utilisé
essentiellement pour le diagnostic médical.®

Scoliose : courbure latérale de la colonne vertébrale.*

Sténose : rétrécissement ou resserrement entrainant une réduction du diametre d’'un conduit
ou d'un orifice corporel.*
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Sténose du trou occipital : normalement, le tronc cérébral et la moelle épiniére passent au travers
du trou occipital, un orifice situé a la base du crane. La sténose du trou occipital est un rétrécissement
de cet orifice, exercant une pression sur le cerveau ou la moelle épiniere.?’

Sténose rachidienne : rétrécissement de I'espace au sein du canal rachidien, pouvant exercer
une pression sur les nerfs qui parcourent la moelle épiniere.®*

Syndrome des loges : trouble douloureux et potentiellement grave provoqué par un saignement
ou un gonflement au sein d’'une loge (compartiment) musculaire.*

T

Test génétique : les tests génétiques permettent de rechercher des modifications, parfois appelées
Mmutations ou variants, au niveau de I'TADN.3°

Tissu : agrégat de cellules, habituellement d’'un type particulier, regroupées avec leur substance
Intercellulaire pour former I'un des matériaux structurels constituant une plante ou un animal.®®

Tissu conjonctif : ensemble de tissus corporels qui permettent au corps et aux organes
de conserver leur forme et qui assurent la cohésion et |le soutien interne.”

Tomodensitométrie : technigue d'imagerie médicale permettant d'obtenir des images du corps avec
une haute résolution.*

Trachée : conduit respiratoire reliant le larynx aux bronches (les voies aériennes de gros
diameétre qui conduisent vers les poumons). Tube par lequel transite I'air.?”

Trachéotomie : création chirurgicale d’'une ouverture respiratoire dans la trachée,
débouchant au niveau du cou, afin de permettre a l'air de passer.*

\"

Variant pathogéne : altération génétigue qui augmente la sensibilité d'une personne ou sa prédisposition
face a une maladie ou un trouble spécifique.>

Végétations adénoides : également appelées amygdales. Petites masses de tissu situées a l'arriére du
nez, au-dessus du palais, dans la bouche. Les végétations font partie du systéeme immunitaire, qui aide

a combattre les infections et protége le corps contre les bactéries et les virus.?

Vertébres : ensemble de 33 os distincts imbriqués, formant la colonne vertébrale.®®

ACHONDROPLASIA.COM



VOUS SOUHAITEZ EN SAVOIR PLUS ?

Pour plus d'informations sur I'achondroplasie, consultez le site:

ACHONDROPLASIA.COM
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