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Akondroplasi översikt 

Akondroplasi tillhör gruppen skelettdysplasier och kännetecknas av uttalad 
kortväxthet. Det är framför allt tillväxten av armar och ben som är påverkad, 
medan bålens längd bara är lätt minskad. Diagnosen kan oftast ställas direkt 
vid födseln eller under det första levnadsåret. 

Ortopediska och neurologiska komplikationer kan uppstå på grund av 
skelettavvikelser inkluderande trångt utrymme för ryggmärgen och förlängda 
märgen. Symtom kan vara nedsatt gångsträcka, ryggtrötthet, smärtor, 
känselbortfall och stickningar i benen, förlamningar och inkontinens. 
Svårigheter med andningsfunktioner pga trånga övre luftvägar är mycket 
vanligt. 

Personer med akondroplasi behöver samordnade insatser inom flera 
specialistområden. Ortopediska avvikelser behöver ibland opereras, och 
förslitningar av leder kan förebyggas på olika sätt. De flesta personer med 
akondroplasi använder tekniska hjälpmedel som underlättar vardagslivet. 
Bostaden, skolan eller arbetsplatsen behöver som regel anpassas. 

Tillståndet är känt sedan många tusen år, men benämningen akondroplasi (a 
= icke, chondros = brosk, plasi = bilda) användes första gången 1878 av den 
franske läkaren M J Parrot. Beteckningen är inte korrekt, eftersom bildningen 
av ledbrosk vid akondroplasi huvudsakligen är normal. Tillväxtrubbningen 
beror i stället på en störd funktion av tillväxtbrosket i skelettets tillväxtzoner. 

 

 
 
Förekomst 

 
Akondroplasi finns hos cirka en av 25.000 nyfödda. Det betyder att det i 
Sverige varje år föds ungefär 5 barn med akondroplasi, vilket skulle innebära 
att det totalt borde finnas minst 300-400 personer med diagnosen i landet. 
 
 
Orsak 

Akondroplasi orsakas av en mutation i genen FGFR3 (fibroblast growth factor 
receptor 3) som finns den korta armen av kromosom 4. FGFR3 kodar för 
tillverkningen av en receptor för tillväxtfaktorer som reglerar skelettets 
tillväxtzoner. 

Mutationen orsakar en aktiverande förändring av denna receptor så att den 
kontinuerligt signalerar bromsning av tillväxten. Receptorn finns sannolikt i alla 
tillväxtzoner i skelettet. Varför zonerna i armar och ben drabbas extra mycket 
är inte känt.  

Hypokondroplasi – en mild variant av akondroplasi  

Hypokondroplasi beror på mutationer i FGFR3 som ger mindre grad aktivering 
än vid akondroplasi och kännetecknas också av disproportionelig 
kortvuxenhet men oftast i betydligt mildare grad. Hypokondroplasi är dock ett 
mer heterogent tillstånd där de mest uttalade formerna närmar sig 
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akondroplasi vad gäller tillväxtpåverkan och skelettproblem och bör då följas 
på motsvarande sätt som akondroplasi. Hypokondroplasi kommer inte att 
avhandlas i det följande. 

 

 
Ärftlighet 

Akondroplasi nedärvs autosomalt dominant. Hos de allra flesta (mer än 80 %) 
har dock tillståndet uppkommit som en nymutation. Mutationen finns då i en 
könscell (som regel en spermie). Upprepningsrisken, d.v.s. sannolikheten att 
ett följande barn får akondroplasi, är mindre än 1 procent. Den nyuppkomna 
mutationen hos barnet blir dock ärftlig och kan föras vidare till nästa 
generation. En person som har mutationen får alltid akondroplasi och 
variabiliteten i graden av skelettpåverkan är ganska liten. 

 
 
Symtom 

Karaktäristiskt för akondroplasi är uttalad kortväxthet med vuxen längd 
133/124 cm (män/kvinnor) huvudsakligen beroende på korta nedre 
extremiteter. Armarna är korta i motsvarande grad. Huvudet är stort, ofta med 
framträdande panna och litet mellanansikte. Ökad belastning på kotpelaren av 
det tunga huvudet och avvikande anatomi av kotkropparna tillsammans med 
nedsatt kvalitet av bindväven som håller samman ryggraden skapar ofta 
avvikande ryggradskrökning. Bidragande är att det lilla barnet med 
akondroplasi som regel har en markant muskelsvaghet som dock 
normaliseras med åldern. Ryggradskanalen har betydligt snävare dimension 
än normalt vilket bidrar till trängsel för nerver till bl.a. nedre extremiteter. 

Skelettavvikelserna och de trånga förhållandena för ryggmärgen kan, speciellt 
hos den vuxne, orsaka ortopediska och neurologiska komplikationer. 
Utveckling av hjulbenthet är vanligt samt också vaggande gångmönster 
beroende på avvikande form av bäckenet samt höftledernas infästning och 
rörelseomfång. Överrörlighet finns i de flesta leder men kompenseras så 
småningom av ökande muskelstyrka. Ledbrosket är dock av normal kvalitet 
varför artrosutveckling inte är vanligt. Bröstkorgen kan ha minskad diameter. 
Ansiktsskelettet är ofta underutvecklat vilket medför minskade utrymmen för 
övre luftvägarna. Nedsatt hörsel kan vara en konsekvens av kroniska 
öroninflammationer. Händerna är korta, fingrarna är korta och jämnlånga. 

Den kognitiva utvecklingen är inte påverkad vid akondroplasi. 

 

Nyföddhetsperioden och de två första levnadsåren 
 

Längd och tillväxt. Vid födseln har barn med akondroplasi normal eller nära 
normal kroppslängd. Under de första månaderna kan längdtillväxten vara 
normal, men sedan sjunker tillväxthastigheten markant. Det beror till största 
delen på att benen (liksom armarna) har en mycket begränsad tillväxtförmåga, 
medan bålens tillväxt är nära den normala. Vid två års ålder är längden cirka 
14 cm kortare än den för åldern genomsnittliga. 
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Huvudomfånget är ofta kraftigt ökat. Detta gör huvudet tungt och 
svårbalanserat. Cirkulationen av hjärnvätskan är ibland störd och kan någon 
gång orsaka snabbt växande skallomfång beroende på hydrocefalus. 

 
Underutvecklad skallbas och trång ryggradskanal. Skallbasen och kotornas 
utskott som bildar ryggradskanalen är underutvecklade, vilket gör att det blir 
trångt för förlängda märgen och ryggmärgen. Även utrymmet i bakre 
skallgropen är mindre än normalt. Det är vanligt att stora nackhålet (foramen 
magnum) är så trångt att cirkulationen av hjärnvätska påverkas och att 
förlängda märgen blir klämd. En uttalad trängsel kan då ge symtom i form av 
stegrade alternativt uteblivna reflexer eller påtaglig muskelslapphet i benen 
samt risk för påverkad andningsreglering. Det är viktigt att känna till att 
förlängda märgen och ryggmärgen kan vara klämda utan att det ger tydliga 
neurologiska symtom i nyföddhetsperioden. Benkanalerna för vissa av 
hjärnnerverna i skallbasen kan också vara trånga och leda till sämre 
koordination och svaghet i svalg- och andningsmuskulaturen. Det venösa 
avfödet från hjärnan genom skallbasen kan vara försvårat av trånga 
benkanaler och bidra till ökat skallomfång genom förstorade hålrum för 
hjärnvätskan. 

 
Trånga övre luftvägar och påverkad andningsfunktion. Mellanansiktet och 
dess inre strukturer är som regel underutvecklade vid akondroplasi. Det gör 
att övre luftvägarnas dimensioner är minskade, vilket tillsammans med ett 
trångt svalg ofta påverkar barnets andning med snarkning och ibland nattliga 
andningsuppehåll (obstruktiva apnéer), med påverkan av syremättnaden i 
blodet. På grund av andningsuppehållen vaknar barnen ofta vilket medför 
sämre sömnkvalitet. Andningssvårigheterna kan ytterligare förstärkas av 
förstorade svalgtonsiller och att körteln bakom näsan (adenoiden) är förstorad. 
Det är vanligt att barnet sover med bakåtböjt huvud för att andningsvägarna 
skall vara så öppna som möjligt. 

Andningscentrum, som finns i förlängda märgen, kan påverkas av de trånga 
utrymmena för stora nackhålet och ryggmärgskanalen, vilket ökar risken för 
andningsuppehåll, s.k. centrala apnéer eller, kanske oftare, blandade centrala 
och obstruktiva apnéer) och en försämrad förmåga att att reglera syresättning  
och koldioxidhalter i blodet. Oftast minskar andningsproblemen med åldern i 
takt med att andningsvägarna ökar i storlek. Det finns en tydlig överdödlighet 
under första levnadsåren vilket skulle kunna bero på apne´och 
andningsproblematik. 

Bröstkorgen har ibland minskade dimensioner. Revbenen är i början mjuka 
vilket gör att bröstkorgen kan dras in i stället för att vidgas vid inandning 
(paradoxal andning).Detta brukar inte ha någon tydlig negativ effekt på 
andningsfunktionerna. 

 
Risk för öroninflammationer och påverkad hörsel. Förbindelsen mellan 
innerörat och svalget (örontrumpeten) är trängre än normalt, vilket ökar risken 
för både akut (otit) och kronisk inflammation (öronkatarr) i mellanörat. Det 
riskerar i sin tur att också permanent påverka hörseln. Talutvecklingen är 
ibland försenad med ett antal månader, vilket kan höra samman med nedsatt 
hörsel pga kronisk otit samt möjligen också påverkan på kranialnervernas 
funktion som styr motoriken i mun och svalg.  

Försenad huvudkontroll och nedsatt muskelstyrka gör att motoriska 
utvecklingen är försenad. Att hålla upp och stabilisera ett stort huvud kräver 
stor muskelstyrka och bidrar därför till försenad huvudkontroll. De flesta små 
barn med akondroplasi har därtill generellt låg muskelspänning vilket fördröjer 
utvecklingen ytterligare. Även den rekommenderade träningen för att 
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förebygga felställning i ryggen, dvs. att avvakta med sittställning tills bättre 
muskelstyrka och bålstabilitet uppnåtts, bidrar till försening av motorisk 
utveckling. Den nedsatta muskelstyrkan normaliseras successivt under de 
första levnadsåren. Huvudkontroll med förmåga att lyfta huvudet i magläge 
uppnås genomsnittligt vid 4,5 månaders ålder. Barnet rullar runt i liggande vid 
5 månader, tar sig upp i sittande vid 14 månader, går med handstöd 16 
månader. De står själv vid 17 månader och går vid 19 månader. Vid 2,5 års 
ålder har 90 procent lärt sig gå. Den finmotoriska utvecklingen är mer normal, 
men den speciella hand-fingeranatomi gör att barnen utvecklar ett annorlunda 
greppmönster. 

Avvikande motorik vid förflyttning. Beroende på korta armar och ben, 
överrörliga leder samt avvikande höftledsanatomi utvecklar barnet egna sätt 
att röra sig. Alla olika sätt är värdefulla och motoriken bör inte bedömas enligt 
vanliga normer. Det är ovanligt att barnet kryper utan istället drar sig framåt i 
magläge med hjälp av armarna, tar stöd mot huvudet för att förflytta sig eller 
tillämpar ”björngång” dvs. på händer och raka ben. Det är svårt att leka med 
fötterna eftersom de är svåra att nå. Då barnet sätter sig upp sker det ofta från 
magläge genom att föra isär benen och trycka upp överkroppen med hjälp av 
armarna. Att resa sig till stående sker ofta från knästående med ena benet fört 
åt sidan medan stödbenet översträcks i knät. Barnet sätter sig ofta rakt ner 
bakåt på golvet eller för ut benen maximalt åt sidorna. Eftersom det handlar 
om rörelsemekaniska problem som beror på den avvikande anatomin, är det 
tillrådligt att inte försöka påskynda den motoriska utvecklingen. Att dröja med 
barnets upprätta hållning bidrar till att skona ligament, muskler och 
ryggradskrökning.  

Ryggradskrökning i sittande innan barnet börjar gå. Muskelsvaghet i bålen 
tillsammans med slapphet i bindväven som håller ihop kotorna gör att en 
utåtbuktning eller puckel (kyfos) av ryggraden som regel utvecklas i 
övergångspartiet mellan bröst och ländrygg (thorakolumbala delen) under det 
första levnadsåret. Avvikelsen brukar vara måttlig och tydligast när barnet 
sitter, för att minska eller försvinna när det ligger på mage. Kyfosen försvinner 
vanligen när barnet börjar gå, men hos cirka 10 procent blir den bestående 
och kotorna i krökens maximum blir framåt kilformade vilket kan kräva 
ortopedkirurgiskt ingrepp. 

Överrörlighet i leder. Med undantag av armbågslederna är andra leder ofta 
överrörliga beroende på slappa ligament och ledkapslar. Vid akondroplasi är 
dock ledbrosket normalt De flesta med akondroplasi har, i varierande 
utsträckning, en inskränkning när det gäller att helt sträcka ut 
(extensionsdefekt) i armbågsleden. Detta går inte att korrigera med operation 
eller tänjningar, men orsakar för det mesta inte heller några större besvär. 

 

Småbarnsåren och skolåldern  
 

Bristande längdtillväxt och korta armar. Barnen växer under småbarnsåldern 
före puberteten mycket långsamt och följer på tillväxtkurvan vanligen en 
position fem ”kanaler” (fem standardavvikelser) under genomsnittslängd, vilket 
till exempel betyder att en sjuårig pojke eller flicka är cirka 25 centimeter 
kortare än sina jämnåriga kamrater. Korta armar kan försvåra intimhygien och 
göra att barnet behöver hjälp vid toalettbesök upp i skolåldern. Tillväxtkurvor 
för akondroplasi inkluderande kroppsproportionsutveckling är tillgängliga på 
www.achondroplasia-growthcharts.com . 

 
Bettavvikelse kan förekomma. På grund av den bristande tillväxten av 
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ansiktsskelettet kan främre bettet vara trångt med öppet bett som innebär att 
framtänderna inte möts. Detta kan då kräva bettkorrigering. Förstorade 
svalgtonsiller och adenoid kan begränsa utrymmet i övre luftvägarna och göra 
att talet blir otydligt. 

 
Utveckling av svank och avvikande gångmönster. Från och med att barnen 
börjar gå utvecklas en svank (lordos) i ländryggen. Den är ofta måttlig men 
kan någon gång bli mer uttalad, vilket förstärker ett avvikande gångmönster 
med vaggande gång som beror på bäckenets och höftledernas annorlunda 
anatomi och rörelseomfång. Svårighet att helt sträcka ut i höftleden 
(flexionskontraktur) orsakar dessutom en kompensatoriskt ökad 
svankutveckling.  

Slappa ledkapslar i knä- och fotleder tillsammans med avvikande tillväxt av 
skenbenet gentemot vadbenet gör att hjulbenthet ofta utvecklas under 
uppväxten. Mycket av denna kan bero på att knäleden vid belastning åker utåt 
(lateralt). Hos de äldre barnen kan tibia utvecklas i varus (och 
rotationsfelställning). Detta skapar felställningar som ökar belastningen på 
ledytorna, vilket med tiden leder till förslitningar (artros) trots att ledbroskets 
kvalitet egentligen är normalt. Vid fem års ålder finns hjulbenthet hos 10 % 
och i vuxen ålder hos mer än 40 %. 

 
Spinal stenosrelaterade symtom kan finnas redan under barndomen. Trånga 
förhållanden i ryggradskanalen (spinal stenos) kan ge symtom i form av 
ryggtrötthet, smärtor, känselbortfall och stickningar i benen samt förlamningar 
och inkontinensproblematik. Symtomen utlöses efter längre gående och 
förvinner vanligen snabbt i vila, speciellt i huksittande. Detta är mycket vanligt 
hos vuxna med akondroplasi, men kan finnas redan tidigt i barndomen. Den 
spinala stenosen beror huvudsakligen på kotornas avvikande form med korta 
kotbågar och minskat avstånd mellan varje kotas bågbaser, i synnerhet i 
nedre ländryggen. Trängseln förstärks av att mellankotskivorna (diskarna) kan 
bukta in i ryggradskanalen. En uttalad kyfos eller lordos gör att utrymmet för 
ryggmärg och nerver lokalt blir ännu trängre. 

 
 
 

Vuxna  
 

Trots att förståelsen för de medicinska problemen hos barn med akondroplasi 
har ökat i betydande grad saknas till stor del dokumentation om situationen i 
vuxenlivet. Speciellt saknas kunskap om hur vuxna med akondroplasi 
anpassar sig till de ortopediska, andningsmässiga och neurologiska 
problemen. När det till exempel gäller andnings- och hjärtfunktionen är 
kunskapen begränsad, men det har visats att dödligheten är klart ökad i alla 
åldrar, vilket skulle kunna bero på apné- och cirkulationsproblematik. En 
nattlig kroniskt bristfällig andning kan orsaka förhöjt tryck i lungkretsloppet 
vilket på sikt påverkar hjärtfunktionen med risk för utveckling av hjärt-
lungsjukdom (cor pulmonale). 

 

Kortvuxenhet och begränsad räckvidd. Vuxenlängden för kvinnor med 
akondroplasi är genomsnittligt cirka 124 cm (variation 115-135 centimeter) 
och för män 133 cm (variation 121-145 centimeter). Detta betyder ungefär 42 
respektive 48 centimeter kortare medellängd än normalt för kvinnor/män. 
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Kortväxtheten beror huvudsakligen på de korta benen, medan sitthöjden ofta 
bara är marginellt förkortad och någon gång helt normal. Armspannet är för 
den vuxne med akondroplasi drygt 60 cm kortare än för en normallång 
person. Räckvidden och därmed individens ”personliga område” är därför 
starkt krympt vilket inte minst har psykosocial betydelse. 

Smärt- och förlamningsproblematik. Hos de flesta vuxna med akondroplasi 
ger den trånga ryggradskanalen så småningom symtom från påverkade 
nerver (neurogen claudicatio). Genom benpålagringar på kotorna, som 
normalt kommer med ökande ålder (degenerativ spondylos), minskar 
utrymmet ytterligare, och ryggmärgsnerverna kan komma i kläm. I ländryggen 
är det vanligen som trängst. De trånga förhållandena kan ge symtom i form av 
ryggtrötthet, smärtor, känselbortfall, stickningar och svaghet i benen samt i 
uttalade fall inkontinensproblem. Symtomen kommer vanligen efter en stunds 
gående och lättar i vila, speciellt i huksittande då svanken rätas ut. Problemen 
kan finnas redan i barndomen men ökar med åldern. I tjugoårsåldern har en 
femtedel symtom och andelen ökar till 80 % i femtioårsåldern. 

Hörselnedsättning. Upp till 40 procent av vuxna med akondroplasi har en 
hörselnedsättning som kan ha orsakats av kroniska eller frekventa 
inflammationer i mellanörat.  

Problem vid narkos. De trånga förhållandena i munhålan och svalget kan 
orsaka svårigheter vid narkos. Graden flexionsinskränkning i armbågen måste 
vara känd för narkosteamet. Ryggbedövning (spinal- och epiduralanestesi) 
inför kirurgiska ingrepp kan vara tekniskt komplicerad att utföra.  

Graviditet och förlossning. Eftersom bålstorleken är normal brukar en 
graviditet inte medföra några problem. Om det finns andningsproblematik 
behöver denna följas under graviditeten. På grund av avvikande 
bäckenanatomi sker förlossning som regel via planerat sectio i allmän narkos. 

 
 
Diagnostik 

Diagnosen kan som regel ställas direkt vid födseln och grundar sig på de för 
akondroplasi typiska kännetecknen, som oproportionerligt korta överarmar, 
stort skallomfång med ett litet mellanansikte som ger en buktande panna och 
intryckt näsrot. Händerna, och ibland också fötterna, är karaktäristiskt korta. 
Fingrarna är korta och jämnlånga med ökat avstånd mellan tredje och fjärde 
fingrarna (”treuddshand”). Ibland är de kroppsliga dragen mindre uttalade vid 
födseln, och för kanske 20 procent ställs diagnosen först senare under 
spädbarnsåret. 

Skelettröntgen visar redan i nyföddhetsperioden för akondroplasi typiska drag, 
som stor skalle med minskad storlek av skallbasen och ett litet nackhål. 
Kotbågsutskotten på varje kotkropp sitter inbördes tätare och är kortare än 
normalt, vilket tillsammans skapar en trång ryggradsskanal. Höftbenen är små 
och fyrkantiga, och övre delen av höftledsskålen är horisontell. De långa 
benen i extremiteterna är korta och oproportionerligt breda. Vadbenet är 
längre än skenbenet. 

Diagnosen bekräftas genom att en akondroplasispecifik mutation i FGFR3 
genen påvisas med DNA-analys. Om mutationen saknas rör det sig inte om 
akondroplasi och annan diagnos måste då eftersökas. Den 
röntgenundersökning som görs för att fastställa typ av skelettdysplasi då 
akondroplasimutation saknas bör rutinmässigt omfatta: skalle framifrån och 
från sidan, bröstkorg framifrån, ryggraden framifrån och från sidan, bäckenet 
framifrån; en arm och ett ben samt en hand. 
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Fosterdiagnostik är möjlig då misstanke om akondroplasi uppstår vid 
rutinmässig ultraljudsundersökning eller om mutationen i familjen är känd. 
Skelettavvikelserna blir dock mer uppenbara först under andra tredjedelen av 
graviditeten. Provtagning för mutationsanalys från fostret kan göras tidigast i 
graviditetsvecka 10-12 via moderkaksprov eller genom fostervattenprov i 
vecka 15-18. Det finns också möjlighet att via blodprov från den gravida 
kvinnan upptäcka DNA-fragment från fostret specifika för akondroplasi (NIPT-
test). Om akondroplasi finns hos någon av föräldrarna kan man inför planerad 
graviditet göra preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) i samband med en 
provrörsbefruktning (IVF). 

 
 
Behandling – klinisk övervakning 

Det finns inte någon behandling som botar akondroplasi. Behandlingen 
inriktas på att motverka och lindra symtom samt att kompensera för de 
funktionsnedsättningar som uppstår. Under hela uppväxten behöver barn med 
akondroplasi regelbundet undersökas och kontrolleras av ett flertal olika 
specialister för att tidigt upptäcka komplikationer och i bästa fall kunna 
förebygga dem. Det är viktigt med uppmärksamhet kring de risker som 
orsakas av små övre luftvägar och trånga benkanaler för nerver och kärl i 
skallbasen och i ryggmärgskanalen, liksom de ortopediska och neurologiska 
komplikationer som kan uppstå.  

Omhändertagandet bör vara interprofessionellt, framåtblickande och gärna 
organiserat som en gemensam mottagning med, i det individuella fallet, 
aktuella specialister inom fysioterapi, andning/lungfysiologi, barnneurologi, 
neurofysiologi, neurokirurgi, neuroradiologi samt ortopedkirurgi. Kontakt med 
uroterapeut för bedömning av urinblåse- och avföringsfunktionen kan också 
vara nödvändig, liksom regelbunden kontakt med öronläkare/audiolog för 
undersökning av hörseln.  

För närvarande (2022) pågår prövningar med läkemedel som avser att öka 
längdtillväxten hos barn med akondroplasi. Tillsvidare är det oklart om dessa 
kan öka den vuxna slutlängden och hur kroppsproportionerna kommer att 
påverkas. Tillväxthormonbehandling anses ha enbart marginell effekt på 
vuxenlängden 

Nyföddhetsperioden och första två åren  
 

Magnetkameraundersökning av hjärnan. Redan under nyföddhetsperioden 
behöver barnets hjärna undersökas med magnetkamera (MR) för att bedöma 
hur trång foramen magnum (stora nackhålet) och övre delen av 
ryggmärgskanalen är. Det bör finnas utrymme för hjärnvätska (liquor) runt 
hela förlängda märgen i nivå med foramen magnum. Vid uttalat trånga 
förhållanden med påverkan av förlängda märgen eller av cirkulationen av 
hjärnvätska skall en operation (kraniocervikal dekompression) övervägas för 
att vidga utrymmet. 

Övervakning av skalltillväxten. Under barnets första levnadsår måste skallens 
tillväxt följas noga, för att bevaka att skallomfånget inte ökar för snabbt. 
Tillväxtkurvor för akondroplasi är tillgängliga på www.achondroplasia-
growthcharts.com . Röntgen av hjärnan visar typiskt lätt förstorade hålrum 
(ventriklar) och ökad mängd vätska runt hjärnan. Detta innebär som regel inte 
hydrocefalus (vattenskalle), men vid kontinuerlig acceleration av 
skallomfånget behöver någon gång en shunt opereras in för att avleda 
överskottsvätska från hjärnan till buken med hjälp av en slang. 
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Övervakning av andningsfunktioner. Barnets andningsfunktion under sömn 
bör kartläggas inom tre månader efter födelsen även då det inte finns några 
symtom på att andningen är påverkad. Undersökningar, som kan behöva 
upprepas under första levnadsåret, görs för att ta reda på om barnet har 
påverkad syremättnad under natten, har påverkad andning, låter vid 
utandning (grunting), snarkar, har andningsuppehåll (apnéer), avvikande 
sovställning (bakåtböjt huvud för att öppna luftvägarna), indragningar i 
bröstkorgen vid inandning eller om det finns andningsmotstånd vid utandning 
(obstruktivitet).  

Vid fynd som vid påverkad andningsfunktion bör en mer omfattande utredning 
göras. Den vanligaste undersökningen är en nattlig andningsregistering som 
omfattar transkutant tO2 och tCO2, andningsrörelser av bröstkorg och buk, 
nasalflöde, hjärtfrekvens och syremättnad. Registreras även sömnen kallas 
undersökningen för polysomnografi. Undersökningen kan bekräfta eller 
utesluta bristande andning (hypoventilation) och visa om avvikelser i 
andningsmönstret beror på problem med övre luftvägarna (obstruktiv apné) 
eller på att andningscentrum i hjärnstammen är påverkat (central apné). 
Andningspåverkan kan även bero på en kombination av dessa orsaker. Snabb 
andning kan också orsakas av att bröstkorgen är trång. De barn som inte kan 
andas ut koldioxid tillräckligt kan behöva andningsstöd på natten (CPAP eller 
BiPAP). En andningsmask riskerar dock störa tillväxten av ansiktsskelettet. 
Bestående bristande andningsfunktion medför risk för att det på sikt utvecklas 
kronisk störning av hjärt-lungcirkulationen (pulmonell hypertension). 

Trånga övre luftvägar. Stora halsmandlar och förstoring av körteln bakom 
näsan (adenoiden) ökar ytterligare andningsmotståndet hos det lilla barnet 
med akondroplasi och det är vanligt med snarkande andning med eller utan 
andningsuppehåll (obstruktiv sömnapné). Sömnapnén kan också medföra att 
barnet vaknar varje gång som det blir stopp och detta leder då till att barnens 
sömn blir störd. Störd nattsömn hos barn kan medföra att barnens kognitiva 
utveckling påverkas ogynnsamt. Tonsillerna och adenoiden kan tas bort 
genom en operation s.k adenotonsillektomi. Barn med akondroplasi sover ofta 
med huvudet bakåtböjt, vilket gör att luftvägarna öppnas maximalt. 
Framåtböjning av huvudet kan orsaka att luftvägarna täpps till. Att bära 
spädbarn med akondroplasi, som inte har tillräcklig egen huvudkontroll, i 
bärsele är därför inte lämpligt. 

Trängsel för ryggmärgen. I nyföddhetsperioden är muskelstyrkan i benen vid 
akondroplasi nedsatt. Om muskelslappheten är mycket uttalad, alternativt om 
reflexerna i relation till muskelstyrkan är ökade eller om barnet har upprepade 
sträckreflexer i fötterna (fotklonus) bör detta omedelbart utredas neurologiskt. 
Trängsel i stora nackhålet och/eller ryggradskanalen måste uteslutas genom 
undersökning med neuroradiologiska metoder. Det är viktigt att veta att en 
uttalad trängsel inte behöver vara kopplad till några uppenbara neurologiska 
eller andningsmässiga symtom. Detta gör att alla barn med akondroplasi tidigt 
bör undersökas med magnetkamera, gärna redan under första 
levnadsveckorna. 

Övervakning av ryggradskrökning (kyfos, puckel) före gångdebuten. En kyfos i 
bröst-ländryggs övergången finns hos majoriteten av barn med akondroplasi 
och är mest påtaglig i sittande. Oftast kan den rätas ut genom yttre tryck i 
sittande och försvinner vid liggande i bukläge. Den försvinner som regel helt 
när barnen börjar gå. Hos cirka 10 procent blir den bestående och ökar ibland 
i omfattning, vilket kan kräva kirurgisk behandling med upprätning och 
steloperation för att förhindra neurologiska symtom. Vid kvarstående eller 
ökande kyfos är det därför nödvändigt med MR-undersökning (och eventuellt 
neurofysiologiska undersökningar) för att utesluta alltför trånga förhållanden 
för ryggmärgen. Om kyfosen är uttalad när barnet sitter och inte försvinner 
helt när det ligger på mage ska utvecklingen kontrolleras minst var sjätte 
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månad med noggrann neurologisk undersökning och röntgenundersökning för 
mätning av kyfosvinklarna. 

Eventuellt kan en stor och ökande kyfosutveckling bromsas med korsett. 
Korsetten hindrar dock andningen och behovet av andningsunderstöd måste 
utvärderas före och efter korsettutprovningen. Hos små och i synnerhet 
muskelsvaga barn finns det dessutom risk för att bröstkorgen deformeras. 

De barn som ännu inte fått tillräcklig muskelkontroll av bålen behöver stöd för 
ryggen när de sitter, till exempel med en individuellt tillverkad sittortos. Som 
huvudregel skall stöd finnas i sittande innan full bålstabilitet uppnåtts. 

Ledslapphet, kontrakturer och utveckling av svank (lordos) vid gångdebuten. 
Typiskt vid akondroplasi är ledslapphet (hypermobilitet) vilket är speciellt 
kliniskt tydligt för knä- och ankelleder men även för ryggraden som under 
första levnadsåren lätt kröks i en kyfos i bröst-ländryggsområdet vid 
belastning från det stora tunga huvudet och ersätts av en lordos av svanken 
då barnet börjar gå. Undantagen från ledslapphet är armbågsleden som 
istället ofta uppvisar en kontraktur som är skeletalt betingad och inte tillgänglig 
för kontrakturbehandling eller tänjning. Höftlederna har en tydlig slapphet som 
är tydlig vid abduktion – utåtförning av benen. Samtidigt finns en 
flexionskontraktur orsakad av stram muskulatur i höftböjarna. Denna 
begränsar sträckningen i höften vilket får betydelse då barnet börjar gå 
eftersom det då inte kan helt sträcka upp och det behövs en konstant ökad 
kraft från ryggens sträckmuskler för att balansera kroppen. Detta orsakar en 
ökad svank (lordos) som tillsammans med avvikande höftleds- och 
bäckenanatomi bidrar till en vaggande gång. Ryggradskrökningen i svanken 
försvårar för ryggmärgen och de utgående nerverna att få plats och bidrar till 
smärta och neurologiska problem. Den uträtning av lordosen som sker i 
huksittande minskar däremot trängseln och lindrar symtomen som kan ha 
framkallats efter en längre tids stående eller gående. Av samma anledning blir 
uthålligheten vid cykling betydligt större eftersom flexionen i höfterna då inte 
kräver en kompensatorisk lordos som är fallet i upprätt ställning. 

Normalt har barn har före gångdebuten en fysiologisk, muskulärt betingad, 
höftledskontraktur som minskar med åldern då barnet börjar gå. Detta sker 
inte vid akondroplasi vilket gör det önskvärt med daglig passiv höftledstöjning 
som bör startas i spädbarnsålder för att i görligaste mån förhindra 
utvecklingen av ökande kontraktur från förkortad muskulatur (m. iliopsoas och 
rectus femoris). 

Ökad svettning, särskilt nattetid, är vanligt under späd- och 
småbarnsperioden. Orsaken till detta är inte känd. Det kan vara bra att låta 
barnen sova svalt och utan för mycket kläder.  

 

Småbarnsåren och skolåldern 

Ortopedisk situation. Under småbarnsåren är det viktigt med uppföljning av 
den ortopediska situationen inkluderande ledslapphet i knän; grad av 
hjulbenthet med felställning av ledytor i knä och ankel; sträckdefekter i 
armbågar; lordosutveckling och gångmönster. Eftersom fötterna är korta 
behövs ofta ortopediskt tillverkade skor, breda och med hög vrist. Ibland kan 
det vara aktuellt att förbättra stabiliteten i fotlederna med ortoser och skor med 
högt skaft. Är ledytorna i fot- och knäleder uttalat snedställda mot varandra på 
grund av hjulbenthet och rotationsfelställning kan en operation behövas för att 
korrigera felställningen genom en omvinkling av skenbenet. Profylaktiskt kan 
en alltför stor utveckling av hjulbenthet förhindras med en operation där 
metallplattor tillfälligt låser tillväxtzonen på ena sidan av benet. Defekter i 
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förmågan att sträcka ut i armbågsleder är inte tillgängliga för tänjning eller 
operativ korrektion. Den korta räckvidden för armarna gör att barnet kan 
behöva hjälp med toaletthygien betydligt högre upp i åldern än normalt. 

 

Andningsfunktioner och oral motorik. Fortlöpande kontroll av 
andningsfunktioner är nödvändigt. Om barnet snabbandas i vila, snarkar eller 
har en avvikande sovställning bör andningsfysiologiska undersökningar göras 
på nytt. Det behövs då också en bedömning om en adenoid-tonsillektomi kan 
minska befintliga andningsproblem. Vid språk- och uttalsproblem, liksom vid 
sväljningssvårigheter, bör barnet undersökas av logoped och/eller 
öronspecialist. Regelbundna öron- och hörselkontroller bör göras, och 
eventuellt bör plaströr sättas in. Tillväxtstörningen av ansiktsskelettet kan göra 
att bettet är trångt med tandträngsel och bettavvikelse. För att få ett 
symmetriskt bett kan det därför bli nödvändigt med tandreglering (ortodontisk 
behandling). 

Neurologiska problem. Eftersom de trånga förhållandena i ryggradskanalen 
kan ge neurologiska symtom redan i barndomen kan i sällsynta fall en 
operation för att ta bort kotbågar i det berörda området övervägas. Ofta görs 
samtidigt en steloperation i området för att minska risken för en senare 
försämring och ryggradskrökning.  

Tonåringar och unga vuxna 
 

Ortopedkirurgisk benförlängning. Under tonåren kan det vara viktigt att få 
information om kirurgisk benförlängning. Även om behandlingen inte är vanlig 
i Sverige finns omfattande internationell erfarenhet av benförlängning vid 
akondroplasi. En kirurgisk benförlängning kan göras under barndomen eller 
helst före 25 års ålder. Vanligen görs inte ingreppet förrän tonåringen/den 
unge vuxne själv kan fatta ett övervägt beslut. Det är möjligt att förlänga både 
lårben och skenben, vilket kan ge en totalökning av kroppslängden upp till 20 
cm som mest. Behandlingen, som är krävande och innebär betydande 
rörelseinskränkningar under behandlingstiden, kan ta flera år beroende på 
ambitionsnivå. Den kan också delas upp i flera omgångar. Armförlängning kan 
vara mer betydlesefullt för individens funktion och integritet genom att 
normalisera den personliga räckvidden. Erfarenheterna av armförlängning 
(humerus) är begränsade. Ökning av armspannsmåttet med 15-20 cm har 
dock rapporterats. 

Vuxna 
 

Andningsfunktion. Sömnproblematik är vanligt vid akondroplasi. Bedömning 
av andningsfunktionen hos vuxna i alla åldrar bör omfatta förutom frågor om 
snarkning, andningsuppehåll och störd nattsömn även en nattlig 
andningsregistrering. Sådana görs som rutinundersökning vid de flesta 
lungkliniker och kan visa om andningsproblemen beror på central störning av 
andningscentrum eller, vilket är vanligare, av obstruktiva problem med 
sömnapné. Behandling med CPAP/BiPAP bör då övervägas. 

Spinal stenosproblematik. Den stora majoriteten av vuxna med akondroplasi 
har smärtor i ländryggen som med tiden också engagerar benen. Symtomen 
debuterar ibland redan under tonåren eller i ung vuxen ålder och förvärras ofta  
pga den diskdegeneration som kommer med åldern. Speciellt om det också 
finns andra tecken på spinal stenos med neurologiska symtom (se tidigare 
avsnitt) är det nödvändigt med utredning som omfattar MR- och 
datortomografiundersökning av ryggen samt neurofysiologisk undersökning av 
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nervledningsfunktionen i ryggmärgen och utgående nerver för att kunna 
bedöma förträngningens nivå. Undersökningen ska också omfatta 
urinblåsefunktioner (urodynamisk undersökning) och tarmfunktion. Den mest 
uttalade förträngningen brukar finnas mellan första och fjärde ländkotan (L1-
L4), men det kan finnas betydande förträngningar även i bröstryggen. 
Bedömning av spinal stenos bör göras i samråd med ryggkirurg. Genom 
operation (laminektomi med steloperation) kan besvären i många fall lindras. 
Regelbundna bedömningar av tecken på spinal stenos bör göras vart tredje till 
vart femte år. 

Ledproblem och muskelstyrka. Artrit i höft knä eller ankel tycks inte vara 
vanligt vid akondroplasi trots ofta kronisk snedbelastning i dessa leder. 
Muskelstyrkan är sannolikt oftast normal. 

Hörselundersökning. Nedsatt hörsel med behov av hörselhjälpmedel finns hos 
en stor andel vuxna med akondroplasi varför regelbundet återkommande 
hörselundersökningar bör göras. 

 

Habilitering - vardagligt handhavande 

Habilitering innebär stöd och behandling till personer med en medfödd eller 
tidigt förvärvad funktionsnedsättning med syftet att de ska utvecklas utifrån 
sina egna förutsättningar. Habiliteringsteamet bör därför ha särskild kunskap 
om de specifika funktionsnedsättningarna vid tillståndet och hur svårigheterna 
de medför i det dagliga livet kan förebyggas och minskas.  

Ortopediskt - fysioterapeutiskt handhavande. För det lilla barnet behövs 
anknytning till fysioterapeut som introducerar strategier avsedda att förebygga 
stor och permanent ryggradskrökning. Under spädbarnsperioden ska 
vårdnadshavare få instruktion om positionering i sittande för att inte belasta 
ryggraden innan tillräcklig muskelstyrka i bålen uppnåtts. Risken för en fixerad 
kyfos (utåtbuktning, puckel) av ryggen kan minimeras genom att skjuta upp 
sittande position. Det lilla barnet bör därför inte heller hållas eller bäras i 
hopkurat upprätt läge i mer än några minuter åt gången. Användande av 
bärsele rekommenderas inte pga. otillräckligt stöd för ryggen och risk för 
andnöd. Barnet bör bäras i liggande läge med stöd för huvud, nacke och rygg. 
När barnet ska rapas kan det hållas upprätt mot förälderns axel, bäst om 
förälderns sitter bakåtlutad. Det är då bättre att stryka med handen än att 
klappa på ryggen. 

När barnet börjar stå och gå utvecklas i varierande grad en lumbal lordos 
(svank) för att kompensera oförmåga att sträcka upp tillräckligt i höften. Denna 
oförmåga beror på en ökad stramhet i höftledens böjmuskler 
(flexionskontraktur). Samtidig finns en överrörlighet för abduktion i höftleden 
(föra isär benen). Lordosen gör dessutom att utrymmet i den från början 
trånga ryggradskanalen blir ytterligare försnävat vilket på sikt ökar 
sannolikheten för spinala stenossymtom. Tänjning av stramheten i 
höftmuskulaturen bör därför introduceras så tidigt som möjligt i 
spädbarnsperioden för att senare minska behovet av lordoskompensation i 
stående och gående.  

Föräldrarna instrueras därför hur höfterna kan sträckas ut manuellt medan 
ländryggen stabiliseras. Detta görs när barnet ligger på rygg och det ena 
benet hålls böjt i knä och höft så att svanken blir utjämnad medan det andra 
benet sträcks ut försiktigt mot underlaget. Fysioterapeuten följer upp 
föräldrarnas insats för att ge stöd och feed-back. Strategier för att motverka 
ryggradskrökningar skall introduceras så tidigt som möjligt för det dagliga 
handhavande av barnet, för positionering i sittande, och vid leksituationer. 
Föräldrarna bör samtidigt få stöd och råd i hur de kan stödja barnets 
motoriska utveckling. 
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Det är viktigt att förklara för föräldrarna att insatserna görs för att förebygga 
följderna av de s.k. biomekaniska förhållanden som barnet måste handskas 
med.  Det ska betonas att barnet kommer att kunna gå och sitta som andra 
barn men lite senare och att informera om att barnets utveckling av egna 
rörelser och förflyttningssätt är acceptabla och normala för barn med 
akondroplasi. I samarbete med arbetsterapeut instruerar fysioterapeuten hur 
handhavandet av barnet kan se ut under stimulering av t.ex. språk, 
handmotorik och lek.  

 

Anpassning av omgivningen och samhällets stöd. För vardagsfunktioner 
behövs i alla åldrar stöd från arbetsterapeut för hjälp med anpassning av 
omgivningen i hem och skola. Insatserna består bland annat av utredning av 
behov av samt utprovning av hjälpmedel samt information om möjligheterna 
att anpassa bostaden och andra miljöer som skola och arbetsplats, liksom 
information om olika typer av stöd och insatser från samhället, till exempel 
ekonomisk ersättning, praktisk hjälp i vardagen och stöd i skolan. Kontakt med 
andra familjer eller vuxna i liknande situation kan ha stor betydelse. 

Målet för insatserna är att individen ska bli så självständig som möjligt. 
Parallellt med att barnets olika funktioner tränas är det viktigt att anpassningar 
tidigt görs både hemma och i förskolan och skolan. Olika hjälpmedel 
underlättar och gör det möjligt för barnet att delta i aktiviteter och utveckla sin 
självständighet såväl hemma som i andra miljöer. Även för de riktigt små 
barnen finns olika hjälpmedel som kan justeras och ge en bra sittställning vid 
till exempel matbordet och i barnvagnen. När barnet lärt sig gå kan pallar att 
kliva upp på, anpassade dörrhandtag och belysningsknappar samt 
anpassningar av toalettstol och handfat skapa förutsättningar för att barnet 
ska kunna utveckla sin självständighet. Liknande anpassningar behöver också 
göras i förskolan och skolan. 

När barnen kommit i skolåldern kan många nå det mesta med hjälp av pallar i 
olika storlekar. En del behöver hjälp vid toalettbesök, medan andra klarar sig 
själva. Många behöver någon typ av transportmedel. En del har elrullstol, 
andra använder en cykel/sparkcykel i skolmiljön så att de snabbt och enkelt 
kan hålla samma takt som sina kamrater.Fysisk träning behövs för att stärka 
musklerna. Träning i vatten underlättar för de barn som har ett tungt huvud att 
bära upp. 

Såvida det inte är trångt i stora nackhålet behövs inga speciella 
förhållningsregler vid fysiska aktiviteter för de lite äldre barnen. Yngre barn 
med akondroplasi har dock inte samma möjlighet att skydda sig i ett fall 
genom att ta emot med armarna. Det kan därför övervägas att skydda 
huvudet på de yngsta barnen med en mjuk tyghjälm. 

Vuxna med akondroplasi behöver fortsatta individuellt utformade 
habiliteringsinsatser. Anpassningar av bostaden är nödvändigt, och det kan bli 
aktuellt med en specialanpassad bil. 

 

Uppmärksamhet på oralmotorik. Den försenade tal- och språkutveckling som 
en del av barnen har kan göra att det behövs språklig och oralmotorisk 
bedömning och behandling. Hörselundersökning är en nödvändig del för 
bedömningen. Svårigheter att styra svalgmotoriken samt de annorlunda 
förhållandena i munhålan kan också ge vissa ätsvårigheter som gör att det 
behövs sådan bedömning. 

Psykologisk situation. Barn och ungdomar som är kortväxta ska behandlas 
med hänsyn till ålder och bemötas på samma sätt som sina jämnåriga. Redan 
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tidigt är många av barnen medvetna om att de är kortare än kamraterna i 
samma ålder. En del kan behöva stöd av till exempel en psykolog under 
uppväxtåren. Att få vara som andra barn och trots vissa risker inte bli 
överbeskyddad är viktigt för att må bra som vuxen. Både för den som själv har 
akondroplasi och för de närstående kan det betyda mycket att träffa andra i 
samma situation och utbyta erfarenheter. 

Några saker att vara vaksam på för de yngre barnen, 0-6 år - 
erfarenhet från föräldrar 
Det kan vara bra att se över hur barnet sitter, till exempel i bilbarnstolen, 
eftersom luftvägarna kan täppas till då. Ur säkerhetssynpunkt är det bra om 
barnet sitter bakåtvänt i bilbarnstol så långt upp i åldern som möjligt. Var 
också extra försiktig när barnet gungar. Eftersom armar och ben är kortare 
ändras kroppens tyngdpunkt, med risk att barnet ramlar ur gungan. Barnen 
löper också större risk att få whiplash- och nervskador vid fall, eftersom 
nacken är svag och huvudet ofta är större och därmed tyngre än normalt. 

Senare, när barnet har stabilitet nog för sittande ställning, finns möjlighet att 
hitta sittstöd, som med enkla anpassningar kan fungera utmärkt. Sittstödet 
kan även placeras i barnvagnen för att barnet ska ha möjlighet att se. Det går 
också att fästa på en matstol, till exempel vid restaurangbesök. Vid förflyttning 
inomhus finns olika stolar som har hjulunderreden och är justerbara i olika 
höjder. En duschbädd som kan justeras från liggande till sittande i olika vinklar 
är bra, eftersom barn med akondroplasi inte kan böja huvudet bakåt utan att 
tappa balansen vid till exempel hårtvätt. 

När barnet kan sitta utan stöd kan ett anpassat bord vara till hjälp och 
kompensera för de korta armarna. Stolens sittdjup och fotstödets placering 
bör gå att justera (till exempel en TrippTrappstol). Det går även att sätta en 
eller två extra skivor på stolen så att barnet själv kan klättra upp och ner. Om 
stolen belastas med extra skivor kan det behövas extra stödben som 
monteras mellan varje skiva för att den inte ska tippa. 

I takt med att barnen växer krävs anpassning av kläder så att de själva kan 
sköta på- och avklädning. Det är också bra med skor som inte väger mycket.  
När andra barn slutar åka barnvagn kan det vara bra för barn med 
akondroplasi att byta barnvagnen mot en rullstol om de inte själva orkar gå 
längre sträckor. En del kan även använda elrullstol.  

 
Anpassningar i skolmatsalen kan se olika ut. En del skolor ställer fram 
karotterna vid borden, vilket underlättar för alla barn oavsett längd. Andra 
skolor har gjort så att det går att ta mat vid ett lägre bord, vilket är bra även för 
yngre, normallånga barn.  

 
Forskning 

Vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus i Stockholm pågår ett forskningsprojekt där 
sambanden mellan muskelstyrka och gångmönster undersöks med 
datoriserad gånganalys. Förhoppningsvis kan gånganalys användas som ett 
hjälpmedel för att bedöma behovet och effekten av ortoser samt behovet av 
korrigerande kirurgi vid till exempel hjulbenthet. Kontaktperson professor Eva 
Broström eva.brostrom@ki.se. 

Tillväxt- och kroppsproportionskurvor för akondroplasi har tagits fram vid 
Institutionen för Kvinnors och Barns hälsa; Karolinska Institutet. De kan 
hämtas digitalt från www.achondroplasia-growthcharts.com tillsammans med 
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rekommendationer om klinisk uppföljning vid tillståndet. Kontaktperson Lars 
Hagenäs lars.hagenas@ki.se  

Medicinsk tillväxtbehandling. Den ökande kunskapen om den cellbiologiska-
molekylära regleringen av tillväxtzonernas aktivitet medför teoretiska 
möjligheter att under barndomen påverka den bristande tillväxten. Det pågår 
för närvarande (2022) internationella kliniska studier, där barn med 
akondroplasi behandlas med ett hormon (CNP) som normalt finns lokalt i 
skelettets tillväxtzoner. Behandlingen har nu godkänts i EU. Det kommer dock 
att dröja flera år innan det blir klarlagt om sådan terapi är tillräckligt effektiv 
med avseende på längdtillväxt och kroppsproportioner och länge vara oklart i 
vad mån den vuxna kroppslängden påverkas.  

 
Den europeiska databasen Orphanet samlar information om forskning som rör 
ovanliga diagnoser, www.orpha.net, sökord achondroplasia.  

Den amerikanska databasen ClinicalTrials.gov samlar information om kliniska 
studier, https://clinicaltrials.gov, sökord achondroplasia. 

 
 
Resurser på riks- och regionnivå  

Diagnostik och omhändertagande sker vid regionsjukhusens barnkliniker. 

Ett multiprofessionellt team för konsultation, utredning och behandling av barn 
och ungdomar med akondroplasi och andra skelettdysplasier finns vid Astrid 
Lindgrens barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset. Teamet består av 
specialister i ortopedi, radiologi, neurokirurgi, neuroradiologi, 
andningsfysiologi, klinisk genetik och fysioterapi. Kontaktperson är professor 
Ola Nilsson ola.nilsson@ki.se 

Resurspersoner  

Stockholm: Astrid Lindgrens Barnsjukhus, professor Ola Nilsson 
ola.nilsson@ki.se  

Göteborg: Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, tel 031-343 40 00, 
överläkare Hans Fors, hans.fors@vgregion.se . 

Umeå: Barn- och Ungdomscentrum, Norrlands Universitetssjukhus, tel 090-
785 00 00, överläkare Elena Lundberg, elena.lundberg@umu.se .    

Malmö-Lund: Barn- och ungdomsmedicin, Skånes Universitetssjukhus tel 
040-331000; överläkare Johan Svensson johan.svensson@med.lu.se 

 
 
Intresseorganisationer 
 
Många intresseorganisationer kan hjälpa till att förmedla kontakt med andra 
som har samma diagnos och deras närstående. Ibland kan de även ge 
information, som praktiska tips för vardagen, samt förmedla personliga 
erfarenheter om hur det kan vara att leva med en ovanlig sjukdom.  
 

RBU, Rörelsehindrade Barn och Ungdomar, S:t Eriksgatan 44, Box 8026, 104 
20 Stockholm, tel 08-677 73 00, e-post info@ rbu.se, www.rbu.se.  
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Föreningen för kortvuxna - DHR, e-post info@fkv.se, www.fkv.se.   

Riksförbundet Sällsynta diagnoser, Sturegatan 4 A (besöksadress), Box 1386, 
172 27 Sundbyberg, tel 08-764 49 99, e-post info@sallsyntadiagnoser.se, 
www.sallsyntadiagnoser.se, verkar för människor som lever med sällsynta 
diagnoser och olika funktionsnedsättningar.  

 
För många ovanliga diagnoser finns det grupper i sociala medier där man kan 
få information och kommunicera med andra som har samma diagnos och med 
föräldrar/närstående. 

 
Databasen Orphanet samlar information om intresseorganisationer, framför 
allt i Europa, www.orpha.net, sökord achondroplasia. 
 
 
Kurser, erfarenhetsutbyte 
 
 
Nationella funktionen sällsynta diagnoser (NFSD) har ett kalendarium på sin 
webbplats, med aktuella kurser, seminarier och konferenser inom området 
ovanliga/sällsynta diagnoser, www.nfsd.se.  
 
Ågrenska arrangerar vistelser för barn och ungdomar med 
funktionsnedsättningar och deras familjer. I samband med dessa anordnas 
även utbildningsdagar för personer som i sitt arbete möter barn och ungdomar 
med den aktuella diagnosen. Dessutom arrangeras varje år ett antal vistelser 
för vuxna med sällsynta sjukdomar. För information se www.agrenska.se eller 
kontakta Ågrenska på tel 031-750 91 00 eller e-post agrenska@agrenska.se. 

 
 
Ytterligare information  
 

Doktorn kunde inte riktigt laga mig (Gothia förlag, 2007). En bok om små barn, 
sjukdom och funktionshinder av Christina Renlund. ISBN 978-91-7205-553-7.  

 
Personliga berättelser om hur det är att leva med en ovanlig sjukdom och 
mycket annan information finns ofta på intresseorganisationernas webbsidor 
(se under rubriken Intresseorganisationer). Även Nationella funktionen 
sällsynta diagnoser (www.nfsd.se) och Ågrenska (www.agrenska.se) har 
personliga berättelser och filmer på sina webbplatser, tillsammans med annan 
värdefull information. 

 
 
 
Databaser 
 
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)  
www.ncbi.nlm.nih.gov/omim  
Sökord: achondroplasia 

GeneReviews (University of Washington)  
www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116 
Sökord: achondroplasia 
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Orphanet, europeisk databas  
www.orpha.net  
Sökord: achondroplasia 

 
Internationella Intresseorganisationer 
 
Brittisk sportorganisation för kortväxta  
https://www.dsauk.org/ 

Little people of America  
http://www.lpaonline.org/ 
 
Short statured people of Australia  
https://www.sspa.org.au/  
 
Tyska kortvuxenhetsföreningen 
https://www.bkmf.de/ 
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