Akondroplasi

Akondroplasi ér en medfédd avvikelse i skelettets
utveckling som kénnetecknas av uttalad kortvéxt-
het. Den genomsnittliga slutlangden hos vuxna ar
133 c¢m fér mén och 124 cm f6r kvinnor.
Diagnosen kan oftast stéllas direkt vid fédseln eller
under det férsta levnadsaret.

I Sverige fods varje &r ungefar 5 barn med akondroplasi.
Uppskattningsvis finns det 300—400 personer med diagnosen
i landet.

Symtom

Karaktiristiskt for akondroplasi ar pataglig kortvaxthet.
Framfor allt ar langden p& armar och ben paverkad. Balens
langd &r latt minskad, huvudet r stort och brostkorgen kan
ha en minskad diameter.

Den grovmotoriska utvecklingen &r ofta forsenad pé grund
av muskelsvaghet och svarigheter att halla upp och
stabilisera ett stort huvud. Hjulbenthet &r vanligt, liksom
vaggande gang orsakad av avvikelser i bickenbenen och
hoftlederna. De flesta lederna dr 6verrorliga.

Ryggradskanalen &r snivare &n normalt, vilket bidrar till
trangsel for nerver till bland annat benen. Skelettavvikelser
och trénga forhallanden for ryggmargen kan, i synnerhet
hos vuxna, orsaka ortopediska och neurologiska komplika-
tioner innefattande ryggtrotthet, smértor och kanselbortfall.
Felstéllningar och 6kad belastning pa lederna kan orsaka
forslitningar.

Horselnedséttning som en foljd av inflammationer i
mellandrat forekommer. Tranga Svre luftvéigar gor att det
ar vanligt med andningssvérigheter, vilka pa sikt 4ven kan
paverka hjartfunktionen. Hydrocefalus, vidgning av hjdrnans
vitskefyllda halrum med risk for tryckdkning 1 hjarnan,
forekommer.

Orsak

Akondroplasi orsakas av en fordandring (mutation) i en
specifik gen med betydelse for skelettets tillvixtzoner.

Detta leder till att skelettets tillvaxt bromsas, sarskilt 1 armar
och ben. Tillstandet &r &rftligt, men hos de flesta uppstar
akondroplasi som en nymutation.

Behandling

Behandlingen inriktas pa att motverka och lindra symtomen
samt kompensera for de funktionsnedséttningar som uppstar.
Samordnade insatser inom flera specialistomraden, dér
habilitering ingar, behovs.

Ortopediska avvikelser behdver ibland opereras, och for-
slitningar kan forebyggas pa olika sétt. Kontakt med fysio-
terapeut introduceras under spadbarnsperioden och fortsatt
anpassad fysisk aktivitet dr viktigt i alla &ldrar.

Vid neurologiska komplikationer orsakade av tranga dvre
luftvdgar och benkanaler kan operationer 6vervigas.

Regelbundna horselundersokningar rekommenderas.

Under det forsta levnadséret maste skallens tillvéxt foljas.
Vid hydrocefalus opereras en shunt in.

Bostaden och skolan eller arbetsplatsen behdver som regel
anpassas for bade barn och vuxna for att 6ka sjalv-
standigheten, kompensera for funktionsnedsittningarna och
forebygga belastning. De flesta med akondroplasi anvédnder
tekniska hjalpmedel som underldttar vardagslivet.

Resurser
Diagnostik och omhéndertagande sker vid regionsjukhusens
barnkliniker.

Expertteam for akondroplasi och andra skelettdysplasier
finns vid Astrid Lindgrens barnsjukhus, Karolinska
Universitetssjukhuset, Stockholm.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

» Foreningen for kortvixta DHR (FKV)

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

+ Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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