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Akondroplasi oversikt

Akondroplasi tillhér gruppen skelettdysplasier och kédnnetecknas av uttalad
kortvaxthet. Det ar framfor allt tillvaxten av armar och ben som ar paverkad,
medan balens langd bara ar latt minskad. Diagnosen kan oftast stéllas direkt
vid foédseln eller under det forsta levnadsaret.

Ortopediska och neurologiska komplikationer kan uppsta pa grund av
skelettavvikelser inkluderande trangt utrymme fér ryggmargen och férlangda
margen. Symtom kan vara nedsatt gangstracka, ryggtrétthet, smartor,
kanselbortfall och stickningar i benen, férlamningar och inkontinens.
Svarigheter med andningsfunktioner pga tranga dvre luftvagar ar mycket
vanligt.

Personer med akondroplasi behéver samordnade insatser inom flera
specialistomraden. Ortopediska avvikelser behdver ibland opereras, och
forslitningar av leder kan férebyggas pa olika satt. De flesta personer med
akondroplasi anvander tekniska hjalpmedel som underlattar vardagslivet.
Bostaden, skolan eller arbetsplatsen behéver som regel anpassas.

TillstAdndet ar kant sedan manga tusen ar, men benamningen akondroplasi (a
= icke, chondros = brosk, plasi = bilda) anvandes forsta gangen 1878 av den
franske lakaren M J Parrot. Beteckningen ar inte korrekt, eftersom bildningen
av ledbrosk vid akondroplasi huvudsakligen ar normal. Tillvaxtrubbningen
beror i stallet pa en stord funktion av tillvaxtbrosket i skelettets tillvaxtzoner.

Forekomst

Akondroplasi finns hos cirka en av 25.000 nyfddda. Det betyder att det i
Sverige varje ar féds ungefar 5 barn med akondroplasi, vilket skulle innebara
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 for
tillverkningen av en receptor for tillvaxtfaktorer som reglerar skelettets
tillvaxtzoner.

Mutationen orsakar en aktiverande férandring av denna receptor sa att den
kontinuerligt signalerar bromsning av tillvaxten. Receptorn finns sannolikt i alla
tillvaxtzoner i skelettet. Varfor zonerna i armar och ben drabbas extra mycket
ar inte kant.

Hypokondroplasi — en mild variant av akondroplasi

Hypokondroplasi beror pa mutationer i FGFR3 som ger mindre grad aktivering
an vid akondroplasi och kannetecknas ocksa av disproportionelig
kortvuxenhet men oftast i betydligt mildare grad. Hypokondroplasi ar dock ett
mer heterogent tillstdnd dar de mest uttalade formerna narmar sig
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akondroplasi vad galler tillvaxtpaverkan och skelettproblem och boér da foljas
pa motsvarande satt som akondroplasi. Hypokondroplasi kommer inte att
avhandlas i det foljande.

Arftlighet

Akondroplasi nedarvs autosomalt dominant. Hos de allra flesta (mer &n 80 %)
har dock tillstandet uppkommit som en nymutation. Mutationen finns da i en
kénscell (som regel en spermie). Upprepningsrisken, d.v.s. sannolikheten att
ett féljande barn far akondroplasi, ar mindre an 1 procent. Den nyuppkomna
mutationen hos barnet blir dock arftlig och kan féras vidare till nasta
generation. En person som har mutationen far alltid akondroplasi och
variabiliteten i graden av skelettpaverkan ar ganska liten.

Symtom

Karaktaristiskt for akondroplasi ar uttalad kortvaxthet med vuxen langd
133/124 cm (man/kvinnor) huvudsakligen beroende pa korta nedre
extremiteter. Armarna ar korta i motsvarande grad. Huvudet &r stort, ofta med
framtrddande panna och litet mellanansikte. Okad belastning p& kotpelaren av
det tunga huvudet och avvikande anatomi av kotkropparna tillsammans med
nedsatt kvalitet av bindvaven som haller samman ryggraden skapar ofta
avvikande ryggradskrokning. Bidragande ar att det lilla barnet med
akondroplasi som regel har en markant muskelsvaghet som dock
normaliseras med aldern. Ryggradskanalen har betydligt snavare dimension
an normalt vilket bidrar till trangsel for nerver till bl.a. nedre extremiteter.

Skelettavvikelserna och de tranga forhallandena fér ryggmargen kan, speciellt
hos den vuxne, orsaka ortopediska och neurologiska komplikationer.
Utveckling av hjulbenthet ar vanligt samt ocksa vaggande gangmonster
beroende pa avvikande form av backenet samt héftledernas infastning och
rérelseomfang. Overrdrlighet finns i de flesta leder men kompenseras sé
smaningom av 6kande muskelstyrka. Ledbrosket ar dock av normal kvalitet
varfor artrosutveckling inte ar vanligt. Brostkorgen kan ha minskad diameter.
Ansiktsskelettet ar ofta underutvecklat vilket medfér minskade utrymmen for
ovre luftvagarna. Nedsatt horsel kan vara en konsekvens av kroniska
oroninflammationer. Handerna ar korta, fingrarna ar korta och jamnlanga.

Den kognitiva utvecklingen ar inte paverkad vid akondroplasi.

Nyfoddhetsperioden och de tva forsta levnadsaren

Langd och tillvaxt. Vid fédseln har barn med akondroplasi normal eller nara
normal kroppslangd. Under de férsta manaderna kan langdtillvaxten vara
normal, men sedan sjunker tillvaxthastigheten markant. Det beror ill storsta
delen pa att benen (liksom armarna) har en mycket begransad tillvaxtférmaga,
medan balens tillvaxt ar nara den normala. Vid tva ars alder ar langden cirka
14 cm kortare an den for aldern genomsnittliga.
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Huvudomfanget ar ofta kraftigt 6kat. Detta gér huvudet tungt och
svarbalanserat. Cirkulationen av hjarnvatskan ar ibland stérd och kan nagon
gang orsaka snabbt vaxande skallomfang beroende pa hydrocefalus.

Underutvecklad skallbas och trdng ryggradskanal. Skallbasen och kotornas
utskott som bildar ryggradskanalen ar underutvecklade, vilket gor att det blir
trangt for férlangda margen och ryggmérgen. Aven utrymmet i bakre
skallgropen ar mindre an normalt. Det ar vanligt att stora nackhalet (foramen
magnum) ar sa trangt att cirkulationen av hjarnvatska paverkas och att
forlangda margen blir klamd. En uttalad trangsel kan da ge symtom i form av
stegrade alternativt uteblivna reflexer eller pataglig muskelslapphet i benen
samt risk for paverkad andningsreglering. Det ar viktigt att kanna till att
férlangda margen och ryggmargen kan vara klamda utan att det ger tydliga
neurologiska symtom i nyfdddhetsperioden. Benkanalerna for vissa av
hjarnnerverna i skallbasen kan ocksa vara tranga och leda till samre
koordination och svaghet i svalg- och andningsmuskulaturen. Det vendsa
avfodet fran hjarnan genom skallbasen kan vara forsvarat av tranga
benkanaler och bidra till 6kat skallomfang genom forstorade halrum for
hjarnvatskan.

Tranga 6vre luftvagar och paverkad andningsfunktion. Mellanansiktet och
dess inre strukturer ar som regel underutvecklade vid akondroplasi. Det gor
att 6vre luftvagarnas dimensioner ar minskade, vilket tillsammans med ett
trangt svalg ofta paverkar barnets andning med snarkning och ibland nattliga
andningsuppehall (obstruktiva apnéer), med paverkan av syremattnaden i
blodet. Pa grund av andningsuppehallen vaknar barnen ofta vilket medfér
samre sémnkvalitet. Andningssvarigheterna kan ytterligare forstarkas av
forstorade svalgtonsiller och att kdrteln bakom nasan (adenoiden) ar férstorad.
Det ar vanligt att barnet sover med bakatbdéjt huvud for att andningsvagarna
skall vara sa dppna som mdjligt.

Andningscentrum, som finns i férlangda margen, kan paverkas av de tranga
utrymmena for stora nackhalet och ryggmargskanalen, vilket okar risken for
andningsuppehall, s.k. centrala apnéer eller, kanske oftare, blandade centrala
och obstruktiva apnéer) och en forsamrad féormaga att att reglera syresattning
och koldioxidhalter i blodet. Oftast minskar andningsproblemen med aldern i
takt med att andningsvagarna okar i storlek. Det finns en tydlig 6verdddlighet
under forsta levnadsaren vilket skulle kunna bero pa apne‘och
andningsproblematik.

Brdstkorgen har ibland minskade dimensioner. Revbenen ar i borjan mjuka
vilket gor att bréstkorgen kan dras in i stéllet for att vidgas vid inandning
(paradoxal andning).Detta brukar inte ha nagon tydlig negativ effekt pa
andningsfunktionerna.

Risk for éroninflammationer och paverkad hérsel. Forbindelsen mellan
innerdrat och svalget (6rontrumpeten) ar trangre an normalt, vilket 6kar risken
for bade akut (otit) och kronisk inflammation (6ronkatarr) i mellanérat. Det
riskerar i sin tur att ocksa permanent paverka hérseln. Talutvecklingen ar
ibland férsenad med ett antal manader, vilket kan h6ra samman med nedsatt
hérsel pga kronisk otit samt mdjligen ocksa paverkan péa kranialnervernas
funktion som styr motoriken i mun och svalg.

Foérsenad huvudkontroll och nedsatt muskelstyrka gér att motoriska
utvecklingen ar férsenad. Att halla upp och stabilisera ett stort huvud kraver
stor muskelstyrka och bidrar darfor till forsenad huvudkontroll. De flesta sma
barn med akondroplasi har dartill generellt lag muskelspanning vilket férdréjer
utvecklingen ytterligare. Aven den rekommenderade tréningen for att
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forebygga felstallning i ryggen, dvs. att avvakta med sittstallning tills battre
muskelstyrka och balstabilitet uppnatts, bidrar till férsening av motorisk
utveckling. Den nedsatta muskelstyrkan normaliseras successivt under de
forsta levnadsaren. Huvudkontroll med férméaga att lyfta huvudet i maglage
uppnas genomsnittligt vid 4,5 manaders alder. Barnet rullar runt i liggande vid
5 manader, tar sig upp i sittande vid 14 manader, gar med handstdd 16
manader. De star sjalv vid 17 manader och gar vid 19 manader. Vid 2,5 ars
alder har 90 procent lart sig ga. Den finmotoriska utvecklingen ar mer normal,
men den speciella hand-fingeranatomi gor att barnen utvecklar ett annorlunda
greppmonster.

Avvikande motorik vid forflyttning. Beroende pa korta armar och ben,
overrorliga leder samt avvikande hoéftledsanatomi utvecklar barnet egna satt
att rora sig. Alla olika satt ar vardefulla och motoriken bér inte bedémas enligt
vanliga normer. Det ar ovanligt att barnet kryper utan istéllet drar sig framat i
maglage med hjalp av armarna, tar stéd mot huvudet for att forflytta sig eller
tillampar "bjorngang” dvs. pa hander och raka ben. Det ar svart att leka med
fotterna eftersom de ar svara att nd. D& barnet satter sig upp sker det ofta fran
maglage genom att féra isar benen och trycka upp éverkroppen med hjalp av
armarna. Att resa sig till stdende sker ofta fran knastaende med ena benet fort
at sidan medan stédbenet 6verstracks i knat. Barnet satter sig ofta rakt ner
bakat pa golvet eller for ut benen maximalt at sidorna. Eftersom det handlar
om rérelsemekaniska problem som beror pa den avvikande anatomin, ar det
tillradligt att inte férséka paskynda den motoriska utvecklingen. Att dréja med
barnets uppratta hallning bidrar till att skona ligament, muskler och
ryggradskrokning.

Ryggradskrokning i sittande innan barnet bérjar ga. Muskelsvaghet i balen
tillsammans med slapphet i bindvaven som haller ihop kotorna gor att en
utatbuktning eller puckel (kyfos) av ryggraden som regel utvecklas i
overgangspartiet mellan brést och 1andrygg (thorakolumbala delen) under det
forsta levnadsaret. Avvikelsen brukar vara mattlig och tydligast nar barnet
sitter, for att minska eller férsvinna nar det ligger pa mage. Kyfosen férsvinner
vanligen nar barnet bdrjar ga, men hos cirka 10 procent blir den bestaende
och kotorna i krékens maximum blir framat kilformade vilket kan krava
ortopedkirurgiskt ingrepp.

Overrdrlighet i leder. Med undantag av armbagslederna &r andra leder ofta
overrorliga beroende pa slappa ligament och ledkapslar. Vid akondroplasi ar
dock ledbrosket normalt De flesta med akondroplasi har, i varierande
utstrackning, en inskrankning nar det galler att helt stracka ut
(extensionsdefekt) i armbagsleden. Detta gar inte att korrigera med operation
eller téanjningar, men orsakar for det mesta inte heller nagra stérre besvar.

Smabarnsaren och skolaldern

Bristande langdtillvéxt och korta armar. Barnen vaxer under smabarnsaldern
fore puberteten mycket langsamt och féljer pa tillvaxtkurvan vanligen en
position fem "kanaler” (fem standardavvikelser) under genomsnittslangd, vilket
till exempel betyder att en sjuarig pojke eller flicka ar cirka 25 centimeter
kortare an sina jdmnariga kamrater. Korta armar kan férsvara intimhygien och
gOra att barnet behdver hjalp vid toalettbesdk upp i skolaldern. Tillvaxtkurvor
for akondroplasi inkluderande kroppsproportionsutveckling ar tillgangliga pa
www.achondroplasia-growthcharts.com .

Bettavvikelse kan férekomma. P& grund av den bristande tillvaxten av
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ansiktsskelettet kan framre bettet vara trangt med 6ppet bett som innebar att
framtanderna inte moéts. Detta kan da krava bettkorrigering. Forstorade
svalgtonsiller och adenoid kan begransa utrymmet i 6vre luftvagarna och goéra
att talet blir otydligt.

Utveckling av svank och avvikande gadngménster. Fran och med att barnen
boérjar ga utvecklas en svank (lordos) i Iandryggen. Den ar ofta mattlig men
kan nagon gang bli mer uttalad, vilket forstarker ett avvikande gangmonster
med vaggande gang som beror pa backenets och hoéftledernas annorlunda
anatomi och rdrelseomfang. Svarighet att helt stracka ut i hoftleden
(flexionskontraktur) orsakar dessutom en kompensatoriskt 6kad
svankutveckling.

Slappa ledkapslar i kna- och fotleder tillsammans med avvikande tillvaxt av
skenbenet gentemot vadbenet gor att hjulbenthet ofta utvecklas under
uppvaxten. Mycket av denna kan bero pa att knaleden vid belastning aker utat
(lateralt). Hos de aldre barnen kan tibia utvecklas i varus (och
rotationsfelstallning). Detta skapar felstallningar som Okar belastningen pa
ledytorna, vilket med tiden leder till férslitningar (artros) trots att ledbroskets
kvalitet egentligen ar normalt. Vid fem ars alder finns hjulbenthet hos 10 %
och i vuxen &lder hos mer an 40 %.

Spinal stenosrelaterade symtom kan finnas redan under barndomen. Tranga
forhallanden i ryggradskanalen (spinal stenos) kan ge symtom i form av
ryggtrétthet, smartor, kénselbortfall och stickningar i benen samt férlamningar
och inkontinensproblematik. Symtomen utléses efter langre géende och
forvinner vanligen snabbt i vila, speciellt i huksittande. Detta ar mycket vanligt
hos vuxna med akondroplasi, men kan finnas redan tidigt i barndomen. Den
spinala stenosen beror huvudsakligen pa kotornas avvikande form med korta
kotbagar och minskat avstand mellan varje kotas bagbaser, i synnerhet i
nedre landryggen. Trangseln forstarks av att mellankotskivorna (diskarna) kan
bukta in i ryggradskanalen. En uttalad kyfos eller lordos gor att utrymmet for
ryggmarg och nerver lokalt blir annu trangre.

Vuxna

Trots att forstaelsen for de medicinska problemen hos barn med akondroplasi
har 6kat 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, andningsmassiga och neurologiska
problemen. Nar det till exempel galler andnings- och hjartfunktionen ar
kunskapen begransad, men det har visats att dodligheten ar klart okad i alla
aldrar, vilket skulle kunna bero pa apné- och cirkulationsproblematik. En
nattlig kroniskt bristfallig andning kan orsaka forhdjt tryck i lungkretsloppet
vilket pa sikt paverkar hjartfunktionen med risk fér utveckling av hjart-
lungsjukdom (cor pulmonale).

Kortvuxenhet och begransad rackvidd. Vuxenlangden for kvinnor med
akondroplasi ar genomsnittligt cirka 124 cm (variation 115-135 centimeter)
och fér man 133 cm (variation 121-145 centimeter). Detta betyder ungefar 42
respektive 48 centimeter kortare medellangd an normalt for kvinnor/man.
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Kortvaxtheten beror huvudsakligen pa de korta benen, medan sitthéjden ofta
bara ar marginellt férkortad och nagon gang helt normal. Armspannet ar for
den vuxne med akondroplasi drygt 60 cm kortare an fér en normallang
person. Rackvidden och darmed individens "personliga omrade” ar darfor
starkt krympt vilket inte minst har psykosocial betydelse.

Smart- och férlamningsproblematik. Hos de flesta vuxna med akondroplasi
ger den tranga ryggradskanalen sa smaningom symtom fran paverkade
nerver (neurogen claudicatio). Genom benpalagringar pa kotorna, som
normalt kommer med dkande alder (degenerativ spondylos), minskar
utrymmet ytterligare, och ryggmargsnerverna kan komma i klam. | Iandryggen
ar det vanligen som trangst. De tranga férhallandena kan ge symtom i form av
ryggtrétthet, smartor, kanselbortfall, stickningar och svaghet i benen samt i
uttalade fall inkontinensproblem. Symtomen kommer vanligen efter en stunds
gaende och lattar i vila, speciellt i huksittande da svanken ratas ut. Problemen
kan finnas redan i barndomen men 6kar med aldern. | tjugoarsaldern har en
femtedel symtom och andelen okar till 80 % i femtioarsaldern.

Horselnedsattning. Upp till 40 procent av vuxna med akondroplasi har en
horselnedsattning som kan ha orsakats av kroniska eller frekventa
inflammationer i mellandrat.

Problem vid narkos. De tranga férhallandena i munhalan och svalget kan
orsaka svarigheter vid narkos. Graden flexionsinskrankning i armbagen maste
vara kand for narkosteamet. Ryggbeddvning (spinal- och epiduralanestesi)
infor kirurgiska ingrepp kan vara tekniskt komplicerad att utfora.

Graviditet och férlossning. Eftersom balstorleken &r normal brukar en
graviditet inte medftra nagra problem. Om det finns andningsproblematik
behdver denna foljas under graviditeten. P& grund av avvikande
backenanatomi sker forlossning som regel via planerat sectio i allman narkos.

Diagnostik

Diagnosen kan som regel stallas direkt vid fédseln och grundar sig pa de for
akondroplasi typiska kédnnetecknen, som oproportionerligt korta éverarmar,
stort skallomfang med ett litet mellanansikte som ger en buktande panna och
intryckt nasrot. Handerna, och ibland ocksa fétterna, ar karaktaristiskt korta.
Fingrarna ar korta och jamnlanga med 6kat avstand mellan tredje och fjarde
fingrarna ("treuddshand”). Ibland &r de kroppsliga dragen mindre uttalade vid
fodseln, och for kanske 20 procent stalls diagnosen forst senare under
spadbarnsaret.

Skelettrontgen visar redan i nyféddhetsperioden for akondroplasi typiska drag,
som stor skalle med minskad storlek av skallbasen och ett litet nackhal.
Kotbagsutskotten pa varje kotkropp sitter inbérdes tatare och ar kortare an
normalt, vilket tillsammans skapar en trang ryggradsskanal. Hoftbenen ar sma
och fyrkantiga, och évre delen av héftledsskalen ar horisontell. De langa
benen i extremiteterna ar korta och oproportionerligt breda. Vadbenet ar
langre an skenbenet.

Diagnosen bekraftas genom att en akondroplasispecifik mutation i FGFR3
genen pavisas med DNA-analys. Om mutationen saknas ror det sig inte om
akondroplasi och annan diagnos maste da eftersdkas. Den
rontgenundersdkning som gors for att faststalla typ av skelettdysplasi da
akondroplasimutation saknas bér rutinmassigt omfatta: skalle framifran och
fran sidan, brostkorg framifran, ryggraden framifran och fran sidan, backenet
framifran; en arm och ett ben samt en hand.
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Fosterdiagnostik ar mojlig da misstanke om akondroplasi uppstar vid
rutinmassig ultraljudsundersokning eller om mutationen i familjen ar kand.
Skelettavvikelserna blir dock mer uppenbara forst under andra tredjedelen av
graviditeten. Provtagning fér mutationsanalys fran fostret kan goéras tidigast i
graviditetsvecka 10-12 via moderkaksprov eller genom fostervattenprov i
vecka 15-18. Det finns ocksa méjlighet att via blodprov fran den gravida
kvinnan upptacka DNA-fragment fran fostret specifika for akondroplasi (NIPT-
test). Om akondroplasi finns hos nagon av foraldrarna kan man infér planerad
graviditet gora preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) i samband med en
provrorsbefruktning (IVF).

Behandling — klinisk dvervakning

Det finns inte ndgon behandling som botar akondroplasi. Behandlingen
inriktas pa att motverka och lindra symtom samt att kompensera fér de
funktionsnedsattningar som uppstéar. Under hela uppvaxten behéver barn med
akondroplasi regelbundet undersdkas och kontrolleras av ett flertal olika
specialister for att tidigt upptacka komplikationer och i basta fall kunna
férebygga dem. Det ar viktigt med uppmarksamhet kring de risker som
orsakas av sma Ovre luftvagar och tranga benkanaler fér nerver och karl i
skallbasen och i ryggmargskanalen, liksom de ortopediska och neurologiska
komplikationer som kan uppsta.

Omhandertagandet boér vara interprofessionellt, framatblickande och garna
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 for bedémning av urinblase- och avféringsfunktionen kan ocksa
vara nédvandig, liksom regelbunden kontakt med dronlékare/audiolog for
undersokning av hdrseln.

FOr narvarande (2022) pagar prévningar med lakemedel som avser att 6ka
langdtillvaxten hos barn med akondroplasi. Tillsvidare ar det oklart om dessa
kan 6ka den vuxna slutlangden och hur kroppsproportionerna kommer att
paverkas. Tillvaxthormonbehandling anses ha enbart marginell effekt pa
vuxenlangden

Nyfoddhetsperioden och forsta tva aren

Magnetkameraundersdkning av hjarnan. Redan under nyféddhetsperioden
behdver barnets hjarna undersdékas med magnetkamera (MR) for att bedoma
hur trang foramen magnum (stora nackhalet) och dvre delen av
ryggmargskanalen ar. Det bor finnas utrymme for hjarnvatska (liquor) runt
hela férlangda margen i nivd med foramen magnum. Vid uttalat trdnga
forhallanden med paverkan av férlangda margen eller av cirkulationen av
hjarnvatska skall en operation (kraniocervikal dekompression) évervagas for
att vidga utrymmet.

Overvakning av skalltilivéxten. Under barnets forsta levnadsar maste skallens
tillvaxt foljas noga, for att bevaka att skallomfanget inte 6kar fér snabbt.
Tillvaxtkurvor for akondroplasi ar tillgangliga pa www.achondroplasia-
growthcharts.com . Réntgen av hjarnan visar typiskt latt forstorade halrum
(ventriklar) och 6kad mangd vatska runt hjarnan. Detta innebar som regel inte
hydrocefalus (vattenskalle), men vid kontinuerlig acceleration av
skallomfanget behdver nagon gang en shunt opereras in for att avleda
Overskottsvatska fran hjarnan till buken med hjalp av en slang.
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Overvakning av andningsfunktioner. Barnets andningsfunktion under sémn
boér kartlaggas inom tre manader efter fédelsen aven da det inte finns nagra
symtom pa att andningen ar paverkad. Undersokningar, som kan behdva
upprepas under forsta levnadsaret, gors for att ta reda pa om barnet har
paverkad syremattnad under natten, har paverkad andning, later vid
utandning (grunting), snarkar, har andningsuppehall (apnéer), avvikande
sovstallning (bakatbojt huvud for att dppna luftvdgarna), indragningar i
brostkorgen vid inandning eller om det finns andningsmotstand vid utandning
(obstruktivitet).

Vid fynd som vid paverkad andningsfunktion boér en mer omfattande utredning
goras. Den vanligaste undersdkningen ar en nattlig andningsregistering som
omfattar transkutant tO2 och tCO2, andningsrorelser av brostkorg och buk,
nasalfléde, hjartfrekvens och syremattnad. Registreras aven sdmnen kallas
undersokningen for polysomnografi. Undersdkningen kan bekréafta eller
utesluta bristande andning (hypoventilation) och visa om avvikelser i
andningsmonstret beror pa problem med 6vre luftvagarna (obstruktiv apné)
eller pa att andningscentrum i hjarnstammen ar paverkat (central apné).
Andningspaverkan kan aven bero pa en kombination av dessa orsaker. Snabb
andning kan ocksa orsakas av att brostkorgen ar trang. De barn som inte kan
andas ut koldioxid tillrackligt kan behdva andningsstdd pa natten (CPAP eller
BiPAP). En andningsmask riskerar dock stora tillvaxten av ansiktsskelettet.
Bestaende bristande andningsfunktion medfor risk for att det pa sikt utvecklas
kronisk stérning av hjart-lungcirkulationen (pulmonell hypertension).

Tranga dvre luftvégar. Stora halsmandlar och forstoring av korteln bakom
nasan (adenoiden) 6kar ytterligare andningsmotstandet hos det lilla barnet
med akondroplasi och det ar vanligt med snarkande andning med eller utan
andningsuppehall (obstruktiv smnapné). Sémnapnén kan ocksa medféra att
barnet vaknar varje gang som det blir stopp och detta leder da till att barnens
somn blir stérd. Stord nattsémn hos barn kan medfdra att barnens kognitiva
utveckling paverkas ogynnsamt. Tonsillerna och adenoiden kan tas bort
genom en operation s.k adenotonsillektomi. Barn med akondroplasi sover ofta
med huvudet bakatbdjt, vilket gor att luftvadgarna 6ppnas maximalt.
Framatbdjning av huvudet kan orsaka att luftvagarna tapps till. Att bara
spadbarn med akondroplasi, som inte har tillracklig egen huvudkontroll, i
barsele ar darfor inte [ampligt.

Tréngsel f6r ryggmérgen. | nyféddhetsperioden ar muskelstyrkan i benen vid
akondroplasi nedsatt. Om muskelslappheten ar mycket uttalad, alternativt om
reflexerna i relation till muskelstyrkan ar 6kade eller om barnet har upprepade
strackreflexer i fotterna (fotklonus) bér detta omedelbart utredas neurologiskt.
Trangsel i stora nackhalet och/eller ryggradskanalen maste uteslutas genom
undersodkning med neuroradiologiska metoder. Det ar viktigt att veta att en
uttalad trangsel inte behdver vara kopplad till nagra uppenbara neurologiska
eller andningsmassiga symtom. Detta gor att alla barn med akondroplasi tidigt
bér undersdkas med magnetkamera, garna redan under forsta
levnadsveckorna.

Overvakning av ryggradskrékning (kyfos, puckel) fére gangdebuten. En kyfos i
brost-landryggs 6vergangen finns hos majoriteten av barn med akondroplasi
och ar mest pataglig i sittande. Oftast kan den ratas ut genom yttre tryck i
sittande och forsvinner vid liggande i buklage. Den forsvinner som regel helt
nar barnen boérjar ga. Hos cirka 10 procent blir den bestadende och 6kar ibland
i omfattning, vilket kan krava kirurgisk behandling med uppratning och
steloperation for att forhindra neurologiska symtom. Vid kvarstadende eller
Okande kyfos ar det darfér nddvandigt med MR-undersékning (och eventuellt
neurofysiologiska undersdkningar) for att utesluta alltfér tranga férhallanden
for ryggmargen. Om kyfosen ar uttalad nar barnet sitter och inte férsvinner
helt nar det ligger pa mage ska utvecklingen kontrolleras minst var sjatte
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manad med noggrann neurologisk undersodkning och réntgenundersdkning for
matning av kyfosvinklarna.

Eventuellt kan en stor och 6kande kyfosutveckling bromsas med korsett.
Korsetten hindrar dock andningen och behovet av andningsunderstéd maste
utvarderas fore och efter korsettutprovningen. Hos sma och i synnerhet
muskelsvaga barn finns det dessutom risk for att bréstkorgen deformeras.

De barn som annu inte fatt tillracklig muskelkontroll av balen behéver stdd for
ryggen nar de sitter, till exempel med en individuellt tillverkad sittortos. Som
huvudregel skall stéd finnas i sittande innan full balstabilitet uppnatts.

Ledslapphet, kontrakturer och utveckling av svank (lordos) vid gangdebuten.
Typiskt vid akondroplasi ar ledslapphet (hypermobilitet) vilket ar speciellt
kliniskt tydligt for kna- och ankelleder men aven for ryggraden som under
forsta levnadsaren latt kroks i en kyfos i brost-landryggsomradet vid
belastning fran det stora tunga huvudet och ersétts av en lordos av svanken
da barnet borjar ga. Undantagen fran ledslapphet ar armbagsleden som
istallet ofta uppvisar en kontraktur som ar skeletalt betingad och inte tillganglig
for kontrakturbehandling eller tanjning. Hoftlederna har en tydlig slapphet som
ar tydlig vid abduktion — utatférning av benen. Samtidigt finns en
flexionskontraktur orsakad av stram muskulatur i héftbdjarna. Denna
begransar strackningen i hoften vilket far betydelse da barnet boérjar ga
eftersom det da inte kan helt stracka upp och det behdvs en konstant 6kad
kraft fran ryggens strackmuskler for att balansera kroppen. Detta orsakar en
Okad svank (lordos) som tillsammans med avvikande héftleds- och
backenanatomi bidrar till en vaggande gang. Ryggradskrékningen i svanken
forsvarar for ryggmargen och de utgdende nerverna att fa plats och bidrar till
smarta och neurologiska problem. Den utratning av lordosen som sker i
huksittande minskar daremot trangseln och lindrar symtomen som kan ha
framkallats efter en langre tids staende eller gdende. Av samma anledning blir
uthalligheten vid cykling betydligt stérre eftersom flexionen i héfterna da inte
kraver en kompensatorisk lordos som ar fallet i uppratt stallning.

Normalt har barn har fére gangdebuten en fysiologisk, muskulart betingad,
hoéftledskontraktur som minskar med aldern da barnet borjar ga. Detta sker
inte vid akondroplasi vilket gor det énskvart med daglig passiv hoftledstojning
som bor startas i spadbarnsalder for att i gérligaste man férhindra
utvecklingen av 6kande kontraktur fran férkortad muskulatur (m. iliopsoas och
rectus femoris).

Okad svettning, sarskilt nattetid, &r vanligt under spéd- och
smabarnsperioden. Orsaken till detta ar inte kand. Det kan vara bra att lata
barnen sova svalt och utan for mycket klader.

Smabarnsaren och skolaldern

Ortopedisk situation. Under smabarnsaren ar det viktigt med uppféljning av
den ortopediska situationen inkluderande ledslapphet i knan; grad av
hjulbenthet med felstalining av ledytor i kna och ankel; strackdefekter i
armbagar; lordosutveckling och gangmoénster. Eftersom fotterna ar korta
behdvs ofta ortopediskt tillverkade skor, breda och med hdg vrist. Ibland kan
det vara aktuellt att forbattra stabiliteten i fotlederna med ortoser och skor med
hogt skaft. Ar ledytorna i fot- och knaleder uttalat snedstéllda mot varandra pé
grund av hjulbenthet och rotationsfelstallning kan en operation behdvas for att
korrigera felstallningen genom en omvinkling av skenbenet. Profylaktiskt kan
en alltfér stor utveckling av hjulbenthet férhindras med en operation dar
metallplattor tillfalligt 1aser tillvaxtzonen pa ena sidan av benet. Defekter i
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férmagan att stracka ut i armbagsleder ar inte tillgangliga for tanjning eller
operativ korrektion. Den korta rackvidden for armarna goér att barnet kan
behdva hjalp med toaletthygien betydligt hogre upp i aldern &n normailt.

Andningsfunktioner och oral motorik. Fortlépande kontroll av
andningsfunktioner ar nédvandigt. Om barnet snabbandas i vila, snarkar eller
har en avvikande sovstallning bor andningsfysiologiska undersdkningar géras
pa nytt. Det beh6vs da ocksa en bedémning om en adenoid-tonsillektomi kan
minska befintliga andningsproblem. Vid sprak- och uttalsproblem, liksom vid
svaljningssvarigheter, bor barnet undersbdkas av logoped och/eller
oronspecialist. Regelbundna éron- och hérselkontroller bor goras, och
eventuellt bor plastror sattas in. Tillvaxtstorningen av ansiktsskelettet kan gora
att bettet ar trangt med tandtrangsel och bettavvikelse. For att fa ett
symmetriskt bett kan det darfor bli nédvandigt med tandreglering (ortodontisk
behandling).

Neurologiska problem. Eftersom de tranga férhallandena i ryggradskanalen
kan ge neurologiska symtom redan i barndomen kan i sallsynta fall en
operation for att ta bort kotbagar i det berérda omradet 6évervagas. Ofta gors
samtidigt en steloperation i omradet for att minska risken for en senare
férsamring och ryggradskrokning.

Tonaringar och unga vuxna

Ortopedkirurgisk benférldngning. Under tonaren kan det vara viktigt att fa
information om kirurgisk benférlangning. Aven om behandlingen inte &r vanlig
i Sverige finns omfattande internationell erfarenhet av benférlangning vid
akondroplasi. En kirurgisk benférlangning kan géras under barndomen eller
helst fére 25 ars alder. Vanligen gors inte ingreppet forran tonaringen/den
unge vuxne sjalv kan fatta ett 6vervagt beslut. Det ar mdjligt att férlanga bade
larben och skenben, vilket kan ge en totaldkning av kroppslangden upp till 20
cm som mest. Behandlingen, som ar kravande och innebar betydande
rorelseinskrankningar under behandlingstiden, kan ta flera ar beroende pa
ambitionsniva. Den kan ockséa delas upp i flera omgangar. Armférlangning kan
vara mer betydlesefullt for individens funktion och integritet genom att
normalisera den personliga rackvidden. Erfarenheterna av armférlangning
(humerus) ar begrénsade. Okning av armspannsmaéttet med 15-20 cm har
dock rapporterats.

Vuxna

Andningsfunktion. SOmnproblematik ar vanligt vid akondroplasi. Bedémning
av andningsfunktionen hos vuxna i alla aldrar bor omfatta férutom fragor om
snarkning, andningsuppehall och stérd nattsdomn &ven en nattlig
andningsregistrering. Saddana gors som rutinundersdkning vid de flesta
lungkliniker och kan visa om andningsproblemen beror pa central stérning av
andningscentrum eller, vilket ar vanligare, av obstruktiva problem med
soémnapné. Behandling med CPAP/BiPAP bor da évervagas.

Spinal stenosproblematik. Den stora majoriteten av vuxna med akondroplasi
har smartor i Iandryggen som med tiden ocksa engagerar benen. Symtomen
debuterar ibland redan under tonaren eller i ung vuxen alder och férvarras ofta
pga den diskdegeneration som kommer med aldern. Speciellt om det ocksa
finns andra tecken pa spinal stenos med neurologiska symtom (se tidigare
avsnitt) ar det nédvandigt med utredning som omfattar MR- och
datortomografiunderstkning av ryggen samt neurofysiologisk undersoékning av
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nervledningsfunktionen i ryggmargen och utgaende nerver for att kunna
beddma fortrangningens niva. Undersdkningen ska ocksa omfatta
urinblasefunktioner (urodynamisk undersékning) och tarmfunktion. Den mest
uttalade fértrangningen brukar finnas mellan foérsta och fjarde landkotan (L1-
L4), men det kan finnas betydande fortrangningar aven i brostryggen.
Bedbmning av spinal stenos bor géras i samrad med ryggkirurg. Genom
operation (laminektomi med steloperation) kan besvaren i manga fall lindras.
Regelbundna bedémningar av tecken pa spinal stenos bor géras vart tredje till
vart femte ar.

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

Horselundersékning. Nedsatt horsel med behov av horselhjalpmedel finns hos
en stor andel vuxna med akondroplasi varfér regelbundet aterkommande
hérselundersdkningar bor goras.

Habilitering - vardagligt handhavande

Habilitering innebar stéd och behandling till personer med en medfédd eller
tidigt forvarvad funktionsnedsattning med syftet att de ska utvecklas utifran
sina egna forutsattningar. Habiliteringsteamet bor darfér ha sarskild kunskap
om de specifika funktionsnedsattningarna vid tillstandet och hur svarigheterna
de medfor i det dagliga livet kan forebyggas och minskas.

Ortopediskt - fysioterapeutiskt handhavande. For det lilla barnet behévs
anknytning till fysioterapeut som introducerar strategier avsedda att férebygga
stor och permanent ryggradskrokning. Under spadbarnsperioden ska
vardnadshavare fa instruktion om positionering i sittande for att inte belasta
ryggraden innan tillracklig muskelstyrka i balen uppnatts. Risken for en fixerad
kyfos (utatbuktning, puckel) av ryggen kan minimeras genom att skjuta upp
sittande position. Det lilla barnet bor darfér inte heller hallas eller baras i
hopkurat uppratt lage i mer an nagra minuter at gangen. Anvandande av
barsele rekommenderas inte pga. otillrackligt stéd for ryggen och risk for
andndd. Barnet bor baras i liggande lage med stéd for huvud, nacke och rygg.
Nar barnet ska rapas kan det hallas uppratt mot féralderns axel, bast om
foralderns sitter bakatlutad. Det ar da battre att stryka med handen an att

klappa pa ryggen.

Nar barnet borjar sta och ga utvecklas i varierande grad en lumbal lordos
(svank) for att kompensera oférmaga att stracka upp tillrackligt i héften. Denna
oférmaga beror pa en 6kad stramhet i héftledens bojmuskler
(flexionskontraktur). Samtidig finns en dverroérlighet for abduktion i hoftleden
(fora isar benen). Lordosen gor dessutom att utrymmet i den fran boérjan
tranga ryggradskanalen blir ytterligare forsnavat vilket pa sikt 6kar
sannolikheten for spinala stenossymtom. Tanjning av stramheten i
héftmuskulaturen bor darfor introduceras sa tidigt som mojligt i
spadbarnsperioden for att senare minska behovet av lordoskompensation i
stdende och gaende.

Foraldrarna instrueras darfor hur héfterna kan strackas ut manuellt medan
landryggen stabiliseras. Detta gors nar barnet ligger pa rygg och det ena
benet halls bojt i kna och hoft sa att svanken blir utigmnad medan det andra
benet stracks ut forsiktigt mot underlaget. Fysioterapeuten foljer upp
foraldrarnas insats for att ge stdd och feed-back. Strategier for att motverka
ryggradskrokningar skall introduceras sa tidigt som mdgjligt for det dagliga
handhavande av barnet, for positionering i sittande, och vid leksituationer.
Foraldrarna bér samtidigt fa stéd och rad i hur de kan stédja barnets
motoriska utveckling.
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Det ar viktigt att forklara for foraldrarna att insatserna gors for att forebygga
féliderna av de s.k. biomekaniska férhallanden som barnet méaste handskas
med. Det ska betonas att barnet kommer att kunna ga och sitta som andra
barn men lite senare och att informera om att barnets utveckling av egna
rorelser och forflyttningssatt ar acceptabla och normala for barn med
akondroplasi. | samarbete med arbetsterapeut instruerar fysioterapeuten hur
handhavandet av barnet kan se ut under stimulering av t.ex. sprak,
handmotorik och lek.

Anpassning av omgivningen och samhallets stéd. For vardagsfunktioner
behdvs i alla aldrar stéd fran arbetsterapeut for hjalp med anpassning av
omgivningen i hem och skola. Insatserna bestar bland annat av utredning av
behov av samt utprovning av hjalpmedel samt information om méjligheterna
att anpassa bostaden och andra miljéer som skola och arbetsplats, liksom
information om olika typer av stod och insatser fran samhallet, till exempel
ekonomisk ersattning, praktisk hjalp i vardagen och stéd i skolan. Kontakt med
andra familjer eller vuxna i liknande situation kan ha stor betydelse.

Malet for insatserna ar att individen ska bli s& sjalvstandig som mgjligt.
Parallellt med att barnets olika funktioner trénas ar det viktigt att anpassningar
tidigt gors bade hemma och i férskolan och skolan. Olika hjalpmedel
underlattar och gor det magjligt for barnet att delta i aktiviteter och utveckla sin
sjalvstandighet saval hemma som i andra miljder. Aven for de riktigt smé
barnen finns olika hjalpmedel som kan justeras och ge en bra sittstallning vid
till exempel matbordet och i barnvagnen. Nar barnet lart sig ga kan pallar att
kliva upp pa, anpassade dérrhandtag och belysningsknappar samt
anpassningar av toalettstol och handfat skapa férutsattningar for att barnet
ska kunna utveckla sin sjalvstandighet. Liknande anpassningar behdver ocksa
goras i forskolan och skolan.

Nar barnen kommit i skolaldern kan manga na det mesta med hjalp av pallar i
olika storlekar. En del behdver hjalp vid toalettbesdk, medan andra klarar sig
sjalva. Manga behdver nagon typ av transportmedel. En del har elrullstol,
andra anvander en cykel/sparkcykel i skolmiljon sa att de snabbt och enkelt
kan halla samma takt som sina kamrater.Fysisk traning behovs for att starka
musklerna. Traning i vatten underlattar fér de barn som har ett tungt huvud att
bara upp.

Savida det inte ar trangt i stora nackhalet behévs inga speciella
forhallningsregler vid fysiska aktiviteter for de lite aldre barnen. Yngre barn
med akondroplasi har dock inte samma mdjlighet att skydda sig i ett fall
genom att ta emot med armarna. Det kan darfér 6vervagas att skydda
huvudet pa de yngsta barnen med en mjuk tyghjaim.

Vuxna med akondroplasi behdver fortsatta individuellt utformade
habiliteringsinsatser. Anpassningar av bostaden ar nédvandigt, och det kan bli
aktuellt med en specialanpassad bil.

Uppmarksamhet pa oralmotorik. Den férsenade tal- och sprakutveckling som
en del av barnen har kan gora att det behdvs spraklig och oralmotorisk
beddmning och behandling. Horselundersodkning ar en ndédvandig del for
beddmningen. Svarigheter att styra svalgmotoriken samt de annorlunda
forhallandena i munhalan kan ocksa ge vissa atsvarigheter som gor att det
behdvs sadan beddémning.

Psykologisk situation. Barn och ungdomar som ar kortvaxta ska behandlas
med hansyn till alder och bemdtas pa samma satt som sina jamnariga. Redan
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tidigt ar manga av barnen medvetna om att de ar kortare an kamraterna i
samma alder. En del kan behdva stdd av till exempel en psykolog under
uppvaxtaren. Att fa vara som andra barn och trots vissa risker inte bli
Overbeskyddad ar viktigt for att ma bra som vuxen. Bade fér den som sjalv har
akondroplasi och fér de narstdende kan det betyda mycket att traffa andra i
samma situation och utbyta erfarenheter.

Négra saker att vara vaksam pa for de yngre barnen, 0-6 ar -

erfarenhet fran forildrar

Det kan vara bra att se 6ver hur barnet sitter, till exempel i bilbarnstolen,
eftersom luftvagarna kan téppas till da. Ur sakerhetssynpunkt ar det bra om
barnet sitter bakatvant i bilbarnstol sa langt upp i aldern som mgjligt. Var
ocksa extra forsiktig nar barnet gungar. Eftersom armar och ben ar kortare
andras kroppens tyngdpunkt, med risk att barnet ramlar ur gungan. Barnen
I6per ocksa storre risk att fa whiplash- och nervskador vid fall, eftersom
nacken ar svag och huvudet ofta ar stérre och darmed tyngre an normailt.

Senare, nar barnet har stabilitet nog for sittande stallning, finns mdjlighet att
hitta sittstdd, som med enkla anpassningar kan fungera utmarkt. Sittstédet
kan aven placeras i barnvagnen for att barnet ska ha méjlighet att se. Det gar
ocksa att fasta pa en matstol, till exempel vid restaurangbesok. Vid forflyttning
inomhus finns olika stolar som har hjulunderreden och ar justerbara i olika
héjder. En duschbadd som kan justeras fran liggande till sittande i olika vinklar
ar bra, eftersom barn med akondroplasi inte kan béja huvudet bakat utan att
tappa balansen vid till exempel hartvatt.

Nar barnet kan sitta utan stdd kan ett anpassat bord vara till hjalp och
kompensera for de korta armarna. Stolens sittdjup och fotstddets placering
bér ga att justera (till exempel en TrippTrappstol). Det gar aven att satta en
eller tva extra skivor pa stolen sa att barnet sjalv kan klattra upp och ner. Om
stolen belastas med extra skivor kan det behdvas extra stdédben som
monteras mellan varje skiva for att den inte ska tippa.

| takt med att barnen vaxer kravs anpassning av klader sa att de sjalva kan
skota pa- och avkladning. Det &r ocksa bra med skor som inte vager mycket.
Nar andra barn slutar aka barnvagn kan det vara bra for barn med
akondroplasi att byta barnvagnen mot en rullstol om de inte sjalva orkar ga
langre strackor. En del kan dven anvanda elrullstol.

Anpassningar i skolmatsalen kan se olika ut. En del skolor stéaller fram
karotterna vid borden, vilket underlattar fér alla barn oavsett langd. Andra
skolor har gjort sa att det gar att ta mat vid ett lagre bord, vilket ar bra aven for
yngre, normallanga barn.

Forskning

Vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus i Stockholm péagar ett forskningsprojekt dar
sambanden mellan muskelstyrka och gadngmonster undersdks med
datoriserad ganganalys. Férhoppningsvis kan ganganalys anvandas som ett
hjalpmedel for att bedéma behovet och effekten av ortoser samt behovet av
korrigerande kirurgi vid till exempel hjulbenthet. Kontaktperson professor Eva
Brostrom eva.brostrom@ki.se.

Tillvéxt- och kroppsproportionskurvor for akondroplasi har tagits fram vid
Institutionen fér Kvinnors och Barns hélsa; Karolinska Institutet. De kan
hamtas digitalt fran www.achondroplasia-growthcharts.com tillsammans med
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rekommendationer om klinisk uppféljning vid tillstandet. Kontaktperson Lars
Hagenas lars.hagenas@ki.se

Medicinsk tillvéxtbehandling. Den 6kande kunskapen om den cellbiologiska-
molekylara regleringen av tillvaxtzonernas aktivitet medfor teoretiska
mojligheter att under barndomen paverka den bristande tillvaxten. Det pagar
for narvarande (2022) internationella kliniska studier, dar barn med
akondroplasi behandlas med ett hormon (CNP) som normalt finns lokalt i
skelettets tillvaxtzoner. Behandlingen har nu godkéants i EU. Det kommer dock
att droja flera ar innan det blir klarlagt om sadan terapi ar tillrackligt effektiv
med avseende pa langdtillvaxt och kroppsproportioner och lange vara oklart i
vad man den vuxna kroppslangden paverkas.

Den europeiska databasen Orphanet samlar information om forskning som rér
ovanliga diagnoser, www.orpha.net, s6kord achondroplasia.

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

Resurser pa riks- och regionniva
Diagnostik och omhandertagande sker vid regionsjukhusens barnkliniker.

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

Resurspersoner

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

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

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

Malmo-Lund: Barn- och ungdomsmedicin, Skanes Universitetssjukhus tel
040-331000; 6verlakare Johan Svensson johan.svensson@med.lu.se

Intresseorganisationer

Manga intresseorganisationer kan hjalpa till att férmedla kontakt med andra
som har samma diagnos och deras narstaende. Ibland kan de aven ge
information, som praktiska tips for vardagen, samt formedla personliga
erfarenheter om hur det kan vara att leva med en ovanlig sjukdom.

RBU, Rdorelsehindrade 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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Foreningen for kortvuxna - DHR, e-post info@fkv.se, www.fkv.se.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser, Sturegatan 4 A (bestksadress), Box 1386,
172 27 Sundbyberg, tel 08-764 49 99, e-post info@sallsyntadiagnoser.se,
www.sallsyntadiagnoser.se, verkar fér manniskor som lever med sallsynta
diagnoser och olika funktionsnedséattningar.

FOr manga ovanliga diagnoser finns det grupper i sociala medier dar man kan
fa information och kommunicera med andra som har samma diagnos och med
foraldrar/narstaende.

Databasen Orphanet samlar information om intresseorganisationer, framfor
allt i Europa, www.orpha.net, sékord achondroplasia.

Kurser, erfarenhetsutbyte

Nationella funktionen sallsynta diagnoser (NFSD) har ett kalendarium pa sin
webbplats, med aktuella kurser, seminarier och konferenser inom omradet
ovanliga/sallsynta diagnoser, www.nfsd.se.

Agrenska arrangerar vistelser for barn och ungdomar med
funktionsnedsattningar och deras familjer. | samband med dessa anordnas
aven utbildningsdagar for personer som i sitt arbete méter barn och ungdomar
med den aktuella diagnosen. Dessutom arrangeras varje ar ett antal vistelser
for vuxna med sallsynta sjukdomar. For information se www.agrenska.se eller
kontakta Agrenska pé tel 031-750 91 00 eller e-post agrenska@agrenska.se.

Ytterligare information

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

Personliga berattelser om hur det ar att leva med en ovanlig sjukdom och
mycket annan information finns ofta pa intresseorganisationernas webbsidor
(se under rubriken Intresseorganisationer). Aven Nationella funktionen
séllsynta diagnoser (www.nfsd.se) och Agrenska (www.agrenska.se) har
personliga berattelser och filmer pa sina webbplatser, tillsammans med annan
vardefull information.

Databaser

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

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

www.orpha.net
Sokord: achondroplasia

Internationella Intresseorganisationer

Brittisk sportorganisation for kortvaxta
https://www.dsauk.org/

Little people of America
http://www.lpaonline.org/

Short statured people of Australia
https://www.sspa.org.au/

Tyska kortvuxenhetsféreningen
https://www.bkmf.de/
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