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Achondroplazja jest jedng z najczestszych dys-
plazji szkieletowych i najczestszym stanem cho-
robowym zwigzanym z niskim wzrostem
i nieproporcjonalng budowa ciafa. Czestos¢
wystepowania wynosi od 1 na 10 000
do 1 na 30 000 zywych urodzen. Na swiecie
zyje ponad 250 000 ludzi z tg choroba.
Achondroplazja dziedziczy sie autosomalnie do-
minujaco z catkowitg penetracjg genu. U po-
nad 75% chorych noworodkéw achondroplazja
jest jednak skutkiem nowej mutacji. Defekt
genetyczny w ponad 95% przypadkow
dotyczy zastapienia glicyny argining w pozydji
380 genu zmapowanego w pozyji 4p16.3, ko-
dujacego receptor dla czynnika wzrostu fibro-
blastéw 3 (fibroblast growth receptor 3, FGFR3).
Ta substytucja skutkuje nabyciem funkdji przez
gen FGFR3 i zmniejszonym wewnatrzchrzest-
nym kostnieniem oraz zahamowaniem wzrostu
chondrocytéw w plytce chrzastki. Ze sporadycz-
nymi przypadkami zwigzany jest zaawansowa-
ny wiek ojca, zwlaszcza powyzej 35 lat. Mutadja
w konfiguracji homozygotycznej jest letalna.
Rzadka mutacja prowadzi do stanu zwanego
ciezkg achodnroplazjg z opdznieniem rozwojo-
wym oraz rogowaceniem ciemnym (SADDAN).
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Hipochondroplazja jest Izejsza postacig achon-
droplazji.

Rozpoznanie prenatalne zwykle ustala sie
wtedy, kiedy w badaniu USG w trzecim
trymestrze cigzy wykrywa sie skrécenie
kosci dtugich. Rodziny mogg by¢ btednie
poinformowane, gdyz obraz USG nie jest
jednoznaczny. W celu potwierdzenia rozpo-
znania mozliwe jest wykonanie diagnostyki
molekularnej. Po urodzeniu rozpoznanie moze
by¢ potwierdzone radiologicznie z analiza
szkieletowa ukazujaca zwezong podstawe
zaszki, kwadratowe kosci diugie, rece tréjzeb-
ne, proksymalne przejasnienia w kosciach
udowych oraz skrécenie proksymalnych seg-
mentéw kosci dugich. Dodatkowymi cechami
klinicznymi pomagajacymi w ocenie noworod-
kow sg mikrocefalia oraz znaczna guzowatos¢
czofowa. Rozpoznanie jest opdznione u po-
nad 20% dzieci wtedy, gdy choroby nie podej-
rzewa sie bezposrednio po urodzeniu.
Dodatkowe cechy zauwazane podczas pierw-
szego roku po urodzeniu to hipotonia oraz
opoznienie rozwoju ruchowego, chociaz osta-
tecznie chory osigga prawidfowy rozwdj.

Oczekiwana dfugosc zycia moze zblizy¢ sie
do wartosci sredniej, ale najnowsze dane
wskazuja, ze swoista dla wieku $miertelnos¢
jest podwyzszona w kazdym wieku. Nieprawi-
diowy wazrost kosci prowadzi do wielu przewidy-
walnych komplikagji, z ktérych zes¢ moze by¢
zmodyfikowana przez odpowiednio wczesne
poradnictwo oraz doktadne monitorowanie.

Najbardziej niepokojace s powiklania neu-
rologiczne. Noworodki majg duze gtowy i moze
u nich wystgpi¢ zwezenie potgczenia czaszko-
wo-szyjnego. Ucisk rdzenia kregowego w obre-
bie szyjnego pofaczenia rdzeniowego moze
prowadzi¢ do nagfego zgonu w dziecinstwie,
znacznie  zesciej  powodowac hipotonie,
a w konsekwendji opéZnienie rozwoju ruchowe-
go. Nalezy unika¢ mechanicznego kotysania
i noszenia w nosidetkach, aby zminimalizowac
ruch gtowy noworodka. Operacyjne podpoty-
lizne odbarczenie wskazane jest wiedy, gdy wy-
stepuje hiperrefleksja konczyn dolnych, klonusy
oraz epizody plytkiego oddechu pochodzenia
osrodkowego w pletyzmogramie. Pomiary roz-

miaru glowy oraz, w razie wskazan, ultrasono-
grafia glowy zalecane sg zaraz po urodzeniu
i péZniej regularnie przez cate dziecifstwo w ce-
lu monitorowania rozmiaru komdr mdzgu
w zwiazku z ryzykiem wystapienia wodogtowia.
Trzony kregdw maja krétkie nasady fuku i waskie
odlegtosci miedzynasadowe. Wraz z wiekiem
pacjenta wymiary kanatu kregowego zmniejsza-
ja sie w stosunku do wymiaréw rdzenia krego-
wego, co moze prowadzi¢ do stenozy czesci
ledzwiowe] rdzenia kregowego. Wskazaniem
do laminektomii s3 chromanie przestankowe
oraz hiperrefleksja koficzyn dolnych.

Wsréd powiktan ortopedycznych mozna
wyrdznic garb piersiowo-ledzwiowy, rozwi-
jajacy sie zwykle okoto 4 miesigca zycia.
Wygiecie konczyn dolnych wystepuje
stosunkowo wczesnie, a zewnetrzna rota-
Cja bioder, typowo spotykana tuz po urodze-
niu, ustepuje, kiedy zaczyna przyrastac
masa ciafa. Utrzymujaca sie kifoza z wie-
kiem ulega pogorszeniu, zaostrzajac steno-
ze rdzeniowa.

Ucisk pnia mézgu moze prowadzic
do osrodkowego bezdechu, a niedorozwdj po-
srodkowej czesci twarzy moze sie przyczynic
do powstania obturacyjnego bezdechu. Mig-
datki oraz tkanka chtonna moga utrudniac od-
dychanie przez ograniczenie przestrzeni
gardfowej, a pacjenci mogg poczu sie lepiej
po operadji usuniecia migdatkéw. Uposledzenie
czynnosci oddechowej moze spowodowac nie-
prawidfowg wymiane gazowa, co zwigzane
jest ze wzrostem ryzyka zaburzen poznaw-
czych. Pacjenci z achondroplazjg zwykle wyka-
zuja sie niemal normalng inteligencja. Trabki
Eustachiusza sg krotkie i czesto wystepuje na-
wracajace zapalenie ucha srodkowego. Pewien
stopien gfuchoty typu przewodzeniowego
stwierdzono u ponad 40% dorostych chorych.
Moga pojawic sie réwniez zaburzenia artyku-
lacji oraz opdznienie rozwoju mowy.

Otyto$¢, powszechna w obecnych czasach,
jest szczegblnie niebezpieczna u pacjentdw
z achondroplazja, poniewaz pogtfebia lordoze
ledZzwiowa i przyczynia sie do zwiekszenia
wskaznika zgondw z przyczyn sercowych.
W wyniku otytosci nastepuje zaostrzenie
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wczesnej choroby zwyrodnieniowej stawdw
i obturacji gémych drog oddechowych. Dla cho-
rych na achondroplazje zostaty opracowane
swoiste krzywe wzrostu masy ciafa w stosunku
do wzrostu i wieku. Zaleca sie konsultacje z die-
tetykiem.

W badaniach klinicznych zastosowano hor-
mon wzrostu, jednak korzysci z jego diugo-
trwafego stosowania sq dyskusyjne i terapia
Z jego zastosowaniem nie jest obecnie reko-
mendowana. Zabiegi chirurgicznego wydtuza-
nia konczyn charakteryzujg sie niewielkg
skutecznoscia, s ponadto ucigzliwe i, jak do-
tychczas, budzg wiele kontrowersji. Badania
dotyczace inhibitora kinazy tyrozynowej dla
FGFR3 prowadzone sg na modelach zwierze-
cych. Jak dotad sukces jest ograniczony.

Komentarz

Doktor Stratbucker podkresla znaczenie
wczesnego poradnictwa oraz kontroli, ktérg
pediatrzy muszg przedsiewzig¢, aby odpo-
wiednio weczesnie zidentyfikowac i zapobiec
chorobowosci. Pediatrzy muszg réwniez by¢
Swiadomi, ze problemy psychospoteczne dzie-
ci chorych na achondroplazje moga wysuwac
sie na czoto, podobnie jak niska samoocena
oraz problemy mentalne. Zasugerowanie ro-
dzinie wsparcia ze strony takich organizacji,
jak Little People of America (www.lpaonli-
ne.org) oraz wprowadzenie ich w krag rodzin
z podobnymi problemami moga by¢ bardzo
pomocne. Zapewnienie odpowiednich udo-
godnien zaréwno w domu, jak i w szkole mo-
ze pomdc w samodzielnym funkcjonowaniu

niskorostego dziecka, a terapeuci mogg pomoc
w osiggnieciu tego celu.

Janet R. Serwint, MD
Redaktor konsultant
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Zmiany obserwowane w ukladzie kostnym s3 nastep-
stwem nieprawidfowosci w kostnieniu §rédchrzestnym,
ktore ulega znacznemu przyhamowaniu, podczas gdy kost-
nienie odokostnowe i na podfozu bloniastym przebiegaja
prawidlowo. Wedtug klasyfikacji karfowatosci w przebie-
gu dysplazji szkieletowych achondroplazja zaliczana jest
do nieproporcjonalnych, krétkokoniczynowych dysplazji
rizomelicznych, w ktérych skrécenie dotyczy przede
wszystkim proksymalnych segmentéw koficzyn (ramion
i ud). Wysoko$¢ tutowia zblizona jest do prawidtowe;.
W rozwoju dziecka zwraca uwage opdznienie rozwoju ru-
chowego. Dzieci obarczone t3 chorobg umiejetno$¢ samo-
dzielnego chodzenia uzyskuja zazwyczaj pod koniec
drugiego roku zycia. U wiekszosci dzieci, u ktorych nie
stwierdzamy wodoglowia, inteligencja jest prawidtowa.

W komentowanej pracy w opisie glowy noworodkéw
uzyto okreslenia mikrocefalia. To okreSlenie nalezy do-
precyzowaé: kosci pokrywy czaszki maja prawidlowy
ksztalt i wielkosé. Kosci srodkowej czeSci twarzy i pod-
stawy czaszki sg niecatkowicie rozwiniete. Noworodki
majg wiec duze glowy z jednocze$nie zwezonym pota-
czeniem czaszkowo-szyjnym. Tym faktom przypisuje sie
mozliwo$é wystapienia powiktan neurologicznych, wy-
magajacych niekiedy leczenia neurochirurgicznego.

W zakresie kregostupa obserwujemy dwa rodzaje
zwezen mogacych powodowac ucisk elementéw ukta-
du nerwowego: kanat kregowy ulega zwezeniu, zwlasz-
cza w czeSci ledzwiowej, jednoczeSnie wystepuje
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zwezenie otworéw miedzykregowych. W rezultacie mo-
ga wystapic objawy bedgce nastepstwem ,,ucisku ogona
kofiskiego” i objawy korzeniowe.

Werod chorych leczonych w naszym o$rodku nie obser-
wowaliSmy pogorszenia kifozy kregostupa i zwigzanych
z nig powiklafi neurologicznych mogacych byé nastep-
stwem stenozy kanatu kregowego. Nietypowa kifoza po-
taczenia piersiowo-ledzwiowego stwierdzona po urodzeniu
poprawiala sie po rozpoczeciu samodzielnego chodzenia.

Reka tréjzebna jest nastepstwem wystepowania od-
stepu miedzy trzecim i czwartym promieniem. To znie-
ksztalcenie nie prowadzi zazwyczaj do uposledzenia
funkgji chwytnej reki. Czestym objawem ortopedycznym
jest przykurcz zgieciowy tokcia, ktéremu niekiedy towa-
rzyszy zwichniecie glowy kosci promieniowe;j.

Do statych objawéw achondroplazji nalezy ustawie-
nie w rotacji zewnetrznej koficzyn dolnych w stawach
biodrowych, przeprost w stawach kolanowych z jedno-
czesng ich szpotawoscig lub koslawoscig. Objawy te
wigzg sie z wiotkoscig aparatu wiezadlowego.

Miednica jest szeroka i ptaska. Panewki stawowe
ustawione horyzontalnie, dobrze pokrywaja glowy ko-
$ci udowych. U chorych z chondrodysplazjg nie obser-
wujemy zwichnieé stawéw biodrowych.

Znieksztalcenia wynikaja z zaburzenia wzrostu kosci
na dlugos¢ i prowadza do poszerzenia przynasad oraz
pogrubienia i skrocenia kosci dlugich. Powyzszym nie-
prawidlowosciom towarzysza znieksztalcenia katowe

Sierpient 2010, Vol. 14 Nr 4 Pediatria po Dyplomie | 71


http://www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie

przynasad (szpotawo$¢ lub koslawo$¢ stawéw kolano-
wych).

Wsrod probleméw ortopedycznych najczestsze sg bole
odcinka ledzwiowego kregostupa, powszechne juz
po 20 r.z., oraz chromanie neurogenne powodujgce wcze-
sne ograniczenie wydolnosci chodu. Przyczyng powy-
zszych dolegliwosci jest stenoza kregostupa, ktérg mozna
wykazaé¢ w badaniu MR lub w mielografii taczonej z TK.
Potwierdzenie rozpoznania znacznej stenozy stanowi
wskazanie do szerokiej dekompresji kanatu kregowego.

Kifoza pofaczenia piersiowo-ledzwiowego, chod
w wickszos$ci przypadkéw zmniejsza si¢ samoistnie,
u okoto 10% chorych sie nasila, dajac objawy uciskowe
dystalnej czesci rdzenia kregowego. Dlatego u dzieci
z utrzymujacy sie kifoza nalezy unikaé swobodnego, nie-
podtrzymanego siadania i zastosowaé gorset. W przy-
padkach nieskutecznodci leczenia za pomocg gorsetu
wskazana jest spondyloza tylna.

Postepujace znieksztalcenia osi stawéw kolanowych
moga wymagal leczenia operacyjnego. Najczesciej
wykonywana operacja jest osteotomia walgizujaca w gto-
wie piszczeli, korygujaca szpotawo$¢ kolana. Do zespo-
lenia odtaméw kostnych w pozycji skorygowanej uzywa
si¢ stabilizatoréw wewnetrznych lub aparatéw Ilizaro-
wa, szczegOlnie w sytuacjach, w ktérych korekta osi ko-
lan faczy sie z wydtuzeniem segmentéw kostnych.

Autor komentowanego artykutu wyraza poglad, ze
»zabiegi chirurgicznego wydtuzenia koficzyn charakte-
ryzuja si¢ niewielka skutecznoscia, sg ucigzliwe i budza
wiele kontrowersji”. Trudno zgodzi¢ si¢ z takim stwier-
dzeniem. Achondroplazja, w odréznieniu od innych
dysplazji szkieletowych, umozliwia znaczne wydtuzenie

ze wzgledu na dobrg tolerancje stawéw wobec tego so-
sobu leczenia. Opisywane niepowodzenia — sztywno$¢
stawOéw, zaburzenia osi wydluzonych segmentéw
w trakcie stosowania metody Ilizarowa — s3 wynikiem
przede wszystkim braku konsekwencji w prowadzeniu
monitorowania przebiegu wydtuzenia koficzyn i niesto-
sowania rehabilitacji podczas pobytu chorego zaréwno
w szpitalu, jak i w domu.

W wyniku przeprowadzonej w Polsce analizy leczenia
niskiego wzrostu metodg Ilizarowa w o$rodkach kli-
nicznych nie stwierdzono zaleznosci miedzy liczbg po-
wiktafi z wyjSciowym niedoborem wzrostu, dtugoscig
segmentdéw ani wielkoécig uzyskanego wydtuzenia.
Okazato sie, ze niezwykle istotny jest psychologiczny
aspekt terapii, zwlaszcza u chorych kwalifikowanych
do leczenia ze wskazan kosmetycznych. Ci chorzy wyma-
gaja przed planowang operacja oceny psychologiczne;j
i psychiatrycznej w celu poznania ich motywacji do le-
czenia. Nalezy odstgpi¢ od leczenia 0séb z zaburzeniami
osobowosci. Aby ryzyko wystgpienia powiktan nie prze-
wyzszato korzysci z leczenia, konieczna jest stata i konse-
kwentna wspoltpraca chorego z lekarzem.
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