Achondroplazie

Achondroplazie je charakterizovédna jako disproporcionalni

trpaslictvi s kratkymi koncetinami, vzrlst v dospélosti primérné 125 cm.

Toto onemocnéni patfi k nejc¢astéjSim kostnim dyspldziim (vyskyt 1,5:10
000 zivé narozenych).

Etiopatogeneze

Achondroplazie je autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni,
avsak az 90 % déti se rodi na podkladé novych mutaci (rizikovym
faktorem novych dominantnich mutaci je zejména vyssi vék otce,
zejména nad 40 let), homozygoti se vétSinou rodi mrtvi. Dochazi k
poruse enchondralni osifikace vSech kosti (gen FGFR3, 4p16.3,
perichondralni (dezmogenni a periostalni) osifikace probihd normalné.
Nejvice vyjadreno postizeni rlstu dlouhych kosti. Epifyzy a kloubni plochy
maji normalni tvar, Sitka kortikalis normaini.

Klinicky obraz

Typicky je disproporcionalni rist, dité po narozeni byvéa vétsinou
hypotonické. Trup je témér normalni délky, koncletiny jsou vSak velmi
kratké (mikromelie). Tézisté téla posunuto kranialné.

Dalsim znakem je brachycefalicka lebka hruskovitého tvaru, rozsirena,
Siroce vystouplé Celo, nadoc¢nicové oblouky a mandibula, deprese korfenu
nosu (dojem Sirsiho rozestupu ocnic).

Proximalni segmenty kon€etin jsou postizeny nejvice (risomelickd forma,
jejich rlistové ploténky normainé nejaktivnéjsi), objevuje se nepomér
délky bérce ke stehnu a predlokti k pazi. Ruce jsou kratké, Siroké, prsty
stejné délky i tvaru (mikrodaktylie), ruka podobnd ,trojzubci” (nemoznost
pritdhnout 4. prst ke 3. pri natazeni). Na hornich koncetinach se objevuje
flexni kontraktura lokt{, ¢asto s dislokaci hlavi¢ky radia. Dale maiji
postizeni Ghlové deformity dolnich koncetin (predevsim genu varum pfri
varozité tibie a relativné delsi fibule).

Na bederni pateri Ize pozorovat hyperlordézu (¢asto se stendzou
paterniho kanalu, predchazi thorakolumbdlni hyperkyféza), v krizové
oblasti sacrum acutum az sacrum horisontale.

PostiZzeni maji normalni, ¢asto dokonce nadprimérny intelekt.

Svalstvo vyvinuto normalné, mékké tkané koncetin slozeny v zahyby,
vnitini orgdny jsou normdlné vyvinuty.

Priimérna délka zivota neni snizena, nékteré studie dokonce uvadéji, ze je
vyS$Si, navzdory tomu, Ze se ¢astéji vyskytuji smrtelné Urazy.

Neobycejné maly vzrast (v dospélosti muzi primérné 131 cm, Zeny 124
cm) postizené socialné hendikepuje (napr. nedosdhnou na vypinac svétla,
tlacitka vytahu, kohoutek umyvadla, obtizné pouzivani hromadného
dopravniho prostredku). Pohyblivost se zna¢né rlizni. Nékteri mohou byt i
neobvykle hbiti (napf. André Bouchet), pro radu z nich je vSak pohyb
obtizny.

RTG obraz

Zretelné deformity. Dlouhé kosti koncetin zkracené s ndpadnym
rozsifenim prdméru a zvysenim hustoty. Rozsifeni metafyz rourovitych
kosti (zplsobené rlstovym uzavérem), epifyzy maji normalni tvar.
RUstové ploténky tvar V nebo U, obloukovitd zakFiveni diafyz -
nejvyraznéjsi na bércich a predloktich. Nepravidelnd konfigurace
kycelnich kloubd, ploché acetabulum. Ledvinovity aditus pelvis (pdnev
bocné rozsifend a predozadné zkracend). Snizena vyska obratlovych tél.
Zkracena baze lebni, zmenseno foramen magnum.

Prenatalni diagnostika

Vicente Lopez Y Portari -

Aragonsky trpaslik (1825)

Klinicky
obraz

Diagnostika

Vysetreni v
CR

Incidence
ve svété

disproporcionalni
trpaslictvi s
kratkymi
koncetinami,
vzrlist v dospélosti
priimérné 125 cm

porucha
enchondralni
osifikace vSech
kosti (mutace v
genu FGFR3)

prenatalni:
sonografické
méreni délky
dlouhych kosttf,
atypie lebky;
ovéreni diagndzy:
cilend molekuldrné
genetickd analyza
genu FGFR3
seznam pracovist (
https://new.slg.cz/
pracoviste/mg/vys
etreni/3/)

1/25000 zivée
narozenych déti
(celosvétove)

Klasifikace a odkazy

MKN-10

MeSH ID

OMIM

orphanet

Q77.4 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q77.4)

D000130 (https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D00
0130)

100800 (https://o
mim.org/entry/100
800)

ORPHA15 (http://w
ww.orpha.net/cons
or/cgi-bin/Disease_



https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Aragonese_dwarf_by_Lopez-y-Portana.jpg
https://www.wikiskripta.eu/w/Osifikace
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://new.slg.cz/pracoviste/mg/vysetreni/3/
https://mkn10.uzis.cz/prohlizec/Q77.4
https://www.medvik.cz/bmc/link.do?id=D000130
https://omim.org/entry/100800
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=148
https://www.wikiskripta.eu/w/Autosom%C3%A1ln%C4%9B_dominantn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Osifikace
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://www.wikiskripta.eu/w/Kost#substantia_corticalis
https://www.wikiskripta.eu/w/Dutina_nosn%C3%AD
https://www.wikiskripta.eu/w/P%C3%A1nev
https://www.wikiskripta.eu/w/Lebka#foramen_magnum

Sonografické méreni délky femuru, genetické vySetreni (gen FGFR3). Search.php?Ilng=E
N&data_id=148)

Terapie MedlinePlus 001577 (https:/m
edlineplus.gov/enc

Ucinek podavéani STH individudlné variabilni. y/article/001577.ht
m)

Neurochirurgické rozsireni foramen magnum pfti kraniocervikalni

stenéze patere (riziko syndromu spankové apnoe, ndhlé smrti, spasticity). lEelens IZeEtnl (e

medicine.medscap
LécCba thorakolumbdini hyperkyfézy korzetem, v dospélosti IéCba spinaini e.com/article/1258
stendzy. 401-overview)

Deformity diafyz korigujeme prolongacni osteotomii pouzitim
Ilizarovovy techniky (cilem ziskat télesnou vysku kolem 150 cm) -

postupné prolongace ve 2-3 etapach (soucasna prolongace obou femurl ¢i tibii / zkfizena prolongace femuru a
druhostranné tibie). Rizika: infekce, kloubni a svalové kontraktury, obéhové komplikace.

Kompenzacéni pomicky (napr bicykl uzplsobeny vysce a proporcim pro usnadnéni pohybu)

Diferencialni diagnostika

LetaIni formy dwarfismu (tanatoforicky dwarfismus), hypochondroplazie, mukopolysacharidéza (Morquillv
syndrom).
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