ACERCA DA ACONDROPLASIA

Glossario InTheKnow

D ® .

Acondroplasia: um tipo de displasia esquelética (uma patologia que afeta os ossos e a cartilagem).
Embora os efeitos mais visiveis ocorram nos bracos, pernas e rosto, quase todos os 0ssos do corpo
sao afetados.

Aconselhamento genético: o aconselhamento genético € o processo através do qual conhecimentos
sobre 0s aspetos genéticos da doenca sao partilhados por profissionais formados com as pessoas que
estao em risco acrescido de terem ou que tém uma doenca hereditaria ou que correm o risco de a
transmitirem a geracao futura.?

Acromelia: o encurtamento das extremidades afetando principalmente as partes distais dos membros
(maos e pés) em relagao aos outros segmentos dos membros.*

Adenoides: pequenos papos de tecido na parte de tras do nariz, acima do céu da boca. As adenoides
fazem parte do sistema imunitario, o qual ajuda a combater as infecdes e protege o organismo das
bactérias e virus.*

Aminoacidos: os componentes basicos que constituem os péptidos e as proteinas.®

Aparelho de TC: um grande dispositivo composto por equipamentos integrados de raios X e
computacao que produz exames de TC e que é utilizado, principalmente, para diagndstico médico.®

Apneia: paragem temporaria da respiracao que ocorre mais frequentemente durante o sono.®

Arqueamento das pernas e tibial: uma situacao em que as pernas da pessoa parecem arqueadas
(para fora).”

Artrite: inflamacao das articulacdes devido a causas infecciosas, metabdlicas ou constitucionais.®

Audiograma: um grafico especial que é utilizado pelos audiologistas para representar a informacao
recolhida de um teste de audicao tonal simples. Pode ser utilizado para identificar o tipo exato, o grau
e a configuracao da perda auditiva (ou capacidade de ouvir).?

Autossdmico: a dominancia autossémica € um padrao de caracteristicas hereditarias de algumas
doencas genéticas.“Autossdmico” significa que o gene em questao esta localizado num dos
cromossomas humerados ou nao sexuais.™

Braquidactilia: dedos das maos e dos pés anormalmente curtos.®

C

Calo vicioso: unido incompleta ou defeituosa dos fragmentos de osso fraturado.®
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Cartilagem: a cartilagem é um tecido resistente e flexivel que se encontra por todo o corpo. Cobre a
superficie das articulacdes, funcionando como um amortecedor de choques e permitindo aos 0ssos
deslizarem uns sobre os outros.”

Célula: a unidade basica delimitada por uma membrana que contém as moléculas fundamentais
para a vida e de que todos os seres vivos sao compostos.’

Cifose: curvatura exagerada para fora da regidao toracica (média) da coluna.®

Cirurgiao ortopédico: médico especializado no sistema musculosquelético - os 0ssos, articulacoes,
ligamentos, tenddes e musculos absolutamente essenciais para o movimento e a vida quotidiana.®

Claudicacao neurogénica: dor na perna induzida pela marcha associada a estenose espinhal.®

Clono (ou clonus): uma série de contracdes e relaxamentos musculares involuntarios, ritmicos
que ocorrem sob a forma de espasmos convulsivos em algumas doencas neuroldgicas.”

Condrécito: uma célula da cartilagem.®

Congénito: que existe a nascenca. As anomalias congénitas também sao designadas por defeitos de
nascenca, doencas congénitas ou malformacdes congénitas. As anomalias congénitas podem ser
definidas como anomalias estruturais ou funcionais que podem ser identificadas durante a gravidez,
a hascencga ou, por vezes, apenas se conseguem detetar mais tarde na infancia, por exemplo, os
defeitos de audicao.™

Craniectomia: a remocao cirdrgica de uma area do cranio.®

Cromossoma: uma estrutura de ADN em forma de bastao, muito enrolada em volta de umas
proteinas, chamadas histonas, que transporta informacao genética sob a forma de genes; os
cromossomas encontram-se no nucleo das células.”

D

Descolamento da retina: um problema do olho em que a retina se separou da coroide.”
O descolamento da retina descreve uma situacao de emergéncia em que uma fina camada
de tecido (a retina) na parte de tras do olho é arrancada da sua posi¢cao normal.’®

Descompressao neurocirurgica / Descompressao microvascular: a descompresséao
microvascular € um procedimento cujo objetivo € aliviar a pressao exercida por uma artéria
NUM Nervo craniano — nervos gque entram e saem diretamente do tronco cerebral e que
passam através da base do cranio."”

Displasia esquelética: o termo médico para cerca de 400distUrbios que afetam
o desenvolvimento dsseo, a funcao neuroldgica e o crescimento das cartilagens,
incluindo a sua forma mais frequente, a acrondoplasia.’”®

Doencas genéticas: doencas causadas no todo ou em parte por uma alteracao
Nna sequéncia do ADN, diferente da sequéncia normal.”
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E

Endocitose: o processo pelo qual uma célula capta material externo; a membrana plasmatica da célula dobra-

se sobre si prépria, fundindo-se para formar um vacuolo ou vesicula que contém o material capturado.®
Endocrinologista: um médico que trata doencas relacionadas com problemas das hormonas.?°

Endocrinologist pediatrico: um médico que trata doencas relacionadas com problemas das hormonas,?°
especializado no tratamento de criancas e jovens.®

Escoliose: uma curvatura lateral da coluna.®
Especialista: um médico experiente com um elevado cargo, especializado numa area da medicina.?
Estenose: um estreitamento ou constricao do didmetro de uma passagem ou orificio corporal.®

Estenose do buraco occipital (foramen magnum): tipicamente, o tronco cerebral e a medula
espinhal passam através do buraco occipital, uma abertura na base do cranio. A estenose

do buraco occipital acontece quando a abertura se estreita, exercendo pressao sobre o cérebro
ou a medula espinhal.??

Estenose espinhal: um estreitamento dos espacos dentro da coluna, o que pode fazer pressao sobre
OS hervos que percorrem o interior da coluna vertebral.?®

F

Fenda palatina: uma fissura congénita no céu da boca.?*
Fertilidade: a capacidade de produzir descendéncia.?

FGFR3 (recetor do fator de crescimento dos fibroblastos 3): o FGFR3 tem importantes funcoes
na formacao de osso endocondral; mutagdes ativas no FGFR3 sao a causa da acondroplasia,
hipocondroplasia e displasia tanatofdrica.?®

Fisioterapeuta: os fisioterapeutas ajudam pessoas afetadas por lesao, doenca ou incapacidade através
de movimento e exercicio, terapia manual, educacao e aconselhamento.?”

Fusdo espinhal: a fusao espinhal € uma cirurgia para unir permanentemente duas ou mais vértebras
na coluna, eliminando o movimento entre elas para melhorar a estabilidade, corrigir uma deformidade

ou reduzir a dor.28

G

Genes: uma sequéncia especifica de nucledtidos no ADN ou ARN que se localiza, normalmente,
num cromossoma. E a unidade funcional da hereditariedade, que controla a transmissdo e a expressao

de um ou mais tracos. Este controlo é efetuado ao especificar a estrutura de um determinado polipéptido

e sobretudo de uma proteina ou ao controlar a funcao de outro material genético.?®

Genes dominantes: um gene dominante, ou uma versao dominante de um gene, € uma determinada
variante que se expressa mais fortemente do que outra versao do gene da qual a pessoa é portadora.*°
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Genes recessivos: “recessivo” € uma qualidade que se constata na relacao entre duas versdes de um
gene e refere-se a um tipo de alelo que nao se vai manifestar num individuo, a menos que ambas as
coOpias desse gene que o individuo possui tenham esse gendtipo em particular.®

Geneticista clinico: os geneticistas clinicos investigam, diagnosticam e aconselham pessoas que possam
ter uma doenca genética, bem como as suas familias. A genética clinica abrange uma grande variedade

de doencas e estes profissionais prestam cuidados a adultos e criancas.*?

Geneticista clinico: um médico especializado em doencas médicas que tém uma influéncia genética.
Avalia, diagnostica, investiga e trata doentes com doencas hereditarias e/ou malformacdes congénitas.’?

Genoma: o conjunto completo do material genético existente num organismo.®

Genodtipo: a composicao genética, por oposicao as caracteristicas fisicas (fendtipo), de uma célula
ou organismo; hormalmente utilizado em relacao a um unico trago ou conjunto de tracos.”

Genu varum: o termo médico para “pernas arqueadas” - uma perna arqueada para fora ao nivel
do joelho ou abaixo deste.**

G380R: a mutacao G380R no dominio transmembranar do FGFR3 é uma mutacao germinal responsavel
pela maioria dos casos de acrondoplasia.*

H

Hereditario: transmitido ou transmissivel geneticamente de pais para filhos.*”

Heterogeneidade: o estado de ser composto por diferentes elementos ou de ser variavel.

Hidrocefalia: um aumento anormal da quantidade de liquido cefalorraguidiano dentro da cavidade
craniana que é acompanhado pela expansao dos ventriculos cerebrais e, com frequéncia, pelo aumento

da pressao intracraniana, aumento do tamanho do cranio e declinio cognitivo.?”

Hipermoavel: descreve um aumento na amplitude de movimento que uma articulacao € normalmente
capaz de executar.?

Hiper-reflexia: intensidade excessiva dos reflexos.®

Hipertensao: tensao arterial elevada.®

Hipertrofia: o aumento do volume de um érgao ou tecido devido ao aumento do volume dos
seus componentes celulares.”

Hipoplasia do terco médio da face: quando a maxila superior, os malares e as orbitas nao
cresceram tanto quanto o resto da face.*®

Hipotonia: diminuicao do tonus muscular.®

Hipoxia: diminuicao do teor de oxigénio que chega aos tecidos do organismo.>
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J

Juncao cervicomedular: a regiao onde o cranio entra em contacto com a coluna.®

L

Laminectomia: um tipo de cirurgia que retira uma porcao do osso vertebral chamada [amina.®
Ligamento: um feixe fibroso resistente de tecido conjuntivo que liga os ossos entre si.’

Lordose: curvatura exagerada da regides cervical (superior) e lombar (inferior) da coluna.®

M

Macrocefalia: uma cabeca anormalmente grande, com uma circunferéncia que € maior do que a
meédia para uma determinada idade e sexo, sendo esse aumento superior a dois desvios padrao.®

Marcha: a forma de caminhar ou de se movimentar a pé.*®

Médico de cuidados de saude primarios: médico especificamente formado e habilitado para
um primeiro contacto abrangente e os cuidados continuados para pessoas com qualquer sinal,
sintoma ou questao de saude por diagnosticar (o doente “indiferenciado”), nao limitado pela
origem do problema (bioldgica, comportamental ou social), sistema de 6érgaos ou diagndstico.4°

Mesomelia: um encurtamento da parte média (intermédia) de um membro.*

Mutavel: suscetivel a alteracdo/mutacdo.’

N

Nanismo: uma doenca (tal como a acondroplasia) caracterizada pelo pequeno tamanho
ou baixa estatura invulgares.+?

Neonatal / Neonato: relativo a um bebé recém-nascido até ao primeiro més de vida.®

Nervo peronial: um nervo que se ramifica a partir do nervo ciatico e que é responsavel pelas sensacoes
Nna parte da frente e nos lados das pernas e no peito do pé.*

Neurocirurgiao: os neurocirurgidoes avaliam, diagnosticam e efetuam cirurgias para tratar doencas do
sistema nervoso central, incluindo o cérebro e a coluna vertebral.*~

Neurologista: um médico especializado no diagndstico e tratamento de doencas do sistema nervoso.*

Neuropediatra: médico especialista com conhecimentos e formacao especializados no diagndstico
e tratamento de doencas neuroldgicas que afetam criancas e jovens.*®
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Oftalmologista: um meédico que trata doencas dos olhos.*”

Ortodontia: um ramo da medicina dentaria que trata das irregularidades dos dentes (tais como
maloclusao) e da sua correcao (p. ex., com aparelhos dentarios).*®

Ossificacao: o processo de formacao do osso que normalmente comeca em centros especificos em cada
osso potencial e que envolve as atividades de células especiais que segregam e depositam substancia
dssea Inorganica a volta delas prdéprias.®

Ossificacao endocondral: o processo pelo qual a cartilagem em crescimento é substituida
sistematicamente por osso para formar o esqueleto em crescimento.*®

Osteopenia: um problema causado por baixa densidade 6ssea, embora ndao seja tao grave como
a osteoporose.®

Osteotomia: uma operacao cirdrgica na qual um osso é dividido ou um pedaco de osso é retirado para
corrigir uma deformidade.®

Otite purulenta: um problema que afeta o ouvido médio das criancas, no qual o movimento livre
da cadeia de ossos que liga o timpano ao ouvido interno esta impedido por muco viscoso.>°

Otorrinolaringologista ou audiologista: os otorrinolaringologistas (frequentemente designados por
otorrinos) lidam com o diagndstico, a avaliacao e o tratamento de doencas da cabeca e do pescoco

e principalmente dos ouvidos, nariz e garganta.” Os audiologistas sao especialistas que podem ajudar
a prevenir, diagnosticar e tratar disturbios da audicao e do equilibrio em pessoas de todas as idades.>?

»

Paralisia peronial: paralisia do nervo peronial.®

Pé boto: é uma deformidade do pé e do tornozelo com que um bebé pode nascer, e que faz com
que o pé aponte para baixo na direcao do tornozelo.”?

Pediatra: um médico com formacao especial nos cuidados médicos das criancas.>

Péptido natriurético tipo C (CNP): o CNP é produzido pelo endotélio (o revestimento dos vasos
sanguineos) e pelo coracao e parece desempenhar um papel proeminente na funcao vascular
e cardiaca, tanto a nivel fisiolédgico como patoldégico.*>

Pneumologista: um médico especializado no sistema respiratorio.>®

Polissonografia: uma técnica para efetuar um registo continuo de diversas variaveis fisioldégicas
(tais como a respiracao, frequéncia cardiaca e atividade muscular) durante o sono.®

Psicélogo: uma pessoa especializada no estudo da mente e do comportamento ou no tratamento
de disturbios mentais, emocionais e comportamentais.®’
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Recetor: um grupo quimico ou uma molécula (tal como uma proteina) na superficie da célula ou no
interior da célula que tem uma afinidade para um grupo quimico, molécula ou virus especifico.®

Recetores NPRB (recetores do péptido natriurético tipo B): parte de uma familia de péptidos que
desempenham um papel fundamental na regulacao da tensao arterial, do volume intravascular e da
homeostase eletrolitica.>®

Reticulo endoplasmatico: um sistema de vesiculas e membranas citoplasmaticas lamelares
Interligadas, cuja funcao principal é o transporte de materiais dentro da célula.?

Reumatologista: os reumatologistas sao médicos que investigam, diagnosticam, tratam e reabilitam
doentes com doencas do sistema musculosquelético, tais como o aparelho locomotor, os 0ssos e os
tecidos conjuntivos moles.>®

Rizomelia: uma desproporcao do comprimento da parte proximal do membro, normalmente
encurtamento ou deformidade, que afeta o ombro e o braco ou a anca e a coxa.®®

S

Sindrome compartimental: uma patologia dolorosa e potencialmente grave causada por
hemorragia ou inchaco dentro de um feixe de musculos apertado.®

T

Tecido: um agregado de células, normalmente de um determinado tipo, juntamente com a sua
substancia intercelular e que forma um dos materiais estruturais de uma planta ou animal.®

Tecido conjuntivo: o grupo de tecidos no organismo que mantém a forma do organismo e dos seus
Argaos e proporciona coesao e suporte interno.®?

Terapeuta ocupacional: os terapeutas ocupacionais trabalham com adultos e criancas de todas as
iIdades com um vasto leque de doencas para proporcionarem apoio pratico, de modo a ajudarem
pessoas de todas as idades a superarem os efeitos da incapacidade causada por doenca,
envelhecimento ou acidente, para que possam realizar as tarefas ou ocupacdes do dia a dia.®’

Testes genéticos: os testes genéticos procuram alteracdes, por vezes chamadas mutacdes ou variantes,
no ADN.4

Tomografia computorizada: uma técnica de imagiologia médica que produz imagens de elevada
resolucao do corpo.®

Tracheostomy: construcao cirurgica de uma abertura respiratdria na traqueia através do pescoc¢o para
permitir a passagem do ar.?

Traqueia: a via respiratdéria que vai da laringe (onde se produz a voz) aos bronquios (grandes vias
respiratdérias que levam aos pulmaoes).®>
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® Vv

Variante patogénica: uma alteracao genética que aumenta a suscetibilidade ou
predisposicao de um individuo para uma determinada doenca ou patologia.®®

Vértebra: os 33 0ssos individuais, interligados que formam a coluna vertebral.®’

OBTENHA MAIS CONHECIMENTOS

Para mais informacdes sobre como viver com acondroplasia, visite:
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