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Sehr geehrte Familie! Liebe Patientin/Lieber Patient!
Sehr geehrte Kollegin/Sehr geehrter Kollege!

Die Achondroplasie ist die haufigste Form der Skelettdysplasien. Die Inzidenz betragt ca. 0,5-
1,5/10.000 Neugeborene. Sie ist eine genetisch bedingte Entwicklungsstérung des Knochen- und
Knorpelsgewebes. Die klinischen Merkmale sind sehr charakteristisch und die Diagnose wird oft vor
der Geburt festgestellt.

Klinische Merkmale: ausgepragter, disproportionierter Kleinwuchs, Mittelgesichtshypoplasie, grof3er
Schédel, Wirbelsdulenveranderungen, Beinachsendeformitdten. Die Lebenserwartung und die
Intelligenz sind normal.

Eine multidisziplindre Betreuung in einem spezialisierten Zentrum fir seltene Knochenerkrankungen
laut internationalen Leitlinien ist fur Patienten mit Achondroplasie zu empfehlen.

Im Neugeborenen- bzw. im Sduglingsalter ist eine regelméRige neurologische Kontrolle der
Entwicklung sehr wichtig. Die Verengung im Bereich des kranio-zervikalen Uberganges (Foramen
magnum Stenose) ist eine hdufige Komplikation, die zu neurologischen Auffélligkeiten bzw.
Notwendigkeit neurochirurgischer TherapiemaRnahmen filhren kann. Im spéteren Verlauf kann es zu
einer Spinalkanalstenose im unteren Lendenwirbelbereich kommen und damit zu neurologischen
Symptomen.

Aufgrund von Brustkorbdeformitaten bzw. von vergroBerten Adenoiden und Tonsillen, kénnte es
gehduft zu einer Beeintrachtigung der Atmung kommen (vom starken Schnarchen bis zu
Schilafapnoen). Chronische Mittelohrentziindungen konnen zu Hoérproblemen fihren. Oft sind HNO-
Operationen  notwendig  (zB.  Tonsillektomie,  Adenotomien,  Paukenréhrchen). Eine
Schlafuntersuchung sollte in den ersten Lebensmonaten bzw. wiederholt bei Verdacht auf
Schlafapnoen stattfinden.

Eine Sprachtherapie ist auch oft notig, wenn rezidivierende Mittelohrentzindungen zu nicht
diagnostizierten Horminderung und Sprachstérung fihren.

Orthopadische Eingriffe konnten bei Thoraxdeformitdten und Beinfehlstellungen notwendig sein.

Von grofRer Bedeutung ist die Physio- und Ergotherapeutische Begleitung der Patientinnen, haufiger
in den ersten Lebensjahren und spater je nach Bedarf.

Expertisezentrum fiir Seltene Erkrankungen des Knochens, Vienna General Hospital / Medical University of Vienna
der Mineralisation und Seltene Wachstumsstérungen Department of Pediatrics and Adolescent Medicine

Vienna Bone & Growth Center
E-Mail: vbgc@meduniwien.ac.at DVR: 0000191 erstellt: A.Ertl
vidiert: G.Haeusler



INFORMATIONSBLATT ACHONDROPLASIE UKKJ-FM

gliltigab:2711.2019 Version: 01 Seite 2 von 4
Neugeborene Sauglinge und Kinder Erwachsene
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Nach Unger et. ol Curr Osteoporos Rep 2017

Worauf Sie achten sollten:

*Rickwartsgerichteter Kinderautositz!

#Kein Uberstrecken des Kopfes! Kein forciertes Hipfen oder Springen von Gegenstinden (z.B.
Trampolin)!

*Kampfsport und alle Sportarten mit Korperkontakt (inkl. Fu3ball) sind zu vermeiden.

*Bei Trauma ist eine dringende Vorstellung in einer Notfallambulanz zur neurologischen
Begutachtung ggf. Bildgebung empfohlen.

*Falls Operationen indiziert sind (HNO: Tonsillktomie, Adenotomien, Paukenrohrchen; Zahn-
Kiefer-Chirurgie: Kieferanomalien (engstehende Zahne); Neurochirurgie: ventrikulare Shunts,
Foramen magnum- Plastik; Wirbelsdulenchirurgie: Spinalkanalstenosen, Kyphosen und/oder
Skoliosen, Extremitdtenfehlstellungen oder Beinverlangerungen), sollte die Narkose gemal
publizierten Leitlinien for Achondroplasie ausgefiihrt werden:
https//www.orpha.net/data/patho/Ans/de/Achondroplasie-DE.pdf

Im unseren Expertise Zentrum fir Seltene Knochenerkrankungen, Storungen des
Mineralhaushaltes und Wachstumsstorungen bieten wir Patientinnen und Patienten  mit
Achondroplasie eine Leitlinien-basierte Betreuung im Kinder- und Erwachsenenalter.
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Die notwendigen, empfohlenen Untersuchungen bei Achondroplasie:

Nengeborene:
o Korpermessungen (spezifische Perzentilenkurven
firr Lange, Gewicht, Kopfumfang)

o0 MRT Schidel und kramio-zervikaler Ubergang

0 Nenropédiatmsche Begutachiumg

o Phiysiotherapie: Erstbegutachiung und Beratung

o HNG: Hirtest

o Beratung der Eltem (inkl. Genetische Beranuag)
O Beratung der Eltern durch Sozialmitarbeiterm

Ambulanz fiir
Pidiatrische
Endokrinologie und
Osteologie

5.- 18. Lebensjahre:
O Jahrliche Eorpermessingen

o Wenropédiatrische Begutachtung  bei Bedarf
o MRT Spinal bei Bedarf
O Physiotherapie: Begutachiung bei Vid.a. Lordosis
0 Polysommographie bei Bedarf
o Orthopédische Begutachmng je nach Bedarf
0 HNG Hirtest; jéhrlich. Begutachrung bei Adenoiden
0 Zahmarzt: jihrlich
0 Genetische Beramung vor Transition

1. -12. Lebensmonate:

ocKorpermessungen (spezifische Perzentilenkurven fir Linge,
Gewicht, Kopfumfang)

o Newropiidiatrische Begutachiung alle 2-3 Monate

o MRT Schidel und kranjo-zervikaler Ubergang, falls nichit
vorhanden oder alsVerlaufskontralle

o regelmibige physiotherapentische Begutachiung und Beratung
o Einmalige Herzechographie
o Orthopédische Begutachtung einmalig dann bei Bedarf
o HNO: Hortest

1.- & Lebensjalre
o jiluliche Korpermessungen (spezifische
Perzentilenkurven  fir Linge, Gewicht, Kopfumfang)
o jibrliche Neuropiidiatrische Begutachtung
o MRT Schéidel vnd Spinal bei Bedarf

o Ergotherapeutische Begutachtung und Betrenung je nach
Bedart

o regelmiBige physiotherapeatische Begutachg und
Beratung

o Logopéidie { Sprachentwicklung): je nach Bedarf
o Polysomnographie cinmalig. Verlanfskontrolle bei Bedarf
o Orthopidische Begutachtung je nach Bedarf
0 HNO Hértest: jihrlich. Begutachtung bei Adenoiden
o Zahnarzt jihrlich

Wenn Ihr Kind mit Achondroplasie diagnostiziert wurde oder vermutet wird, nehmen Sie bitte
Kontakt mit unserer Ambulanz fir eine Terminvereinbarung auf. Die Routine-Untersuchungen werden
dann gemeinsam mit Ihnen besprochen und die notwendigen Termine werden vereinbart.

Ambulanz flr Padiatrische Endokrinologie und Osteologie
Univ. Klinik. Fir Kinder- und Jugendheilkunde, AKH/Medizinische Universitat Wien

Tel.: +43 (0)1 40400-59840 (Mo 08:00 - 15:00 Uhr, Mi 08:00 - 13:00 Uhr, Do 08:00 - 13:00 Uhr)
Mail: Post AKH_KIN_EA EndoKnochen@akhwien.at
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Wenn Sie ein erwachsene/n Patientin/Patienten sind und Sie eine Verlaufskontrolle in
einer spezialisierten Ambulanz fir Knochenstdrungen benétigen, kontaktieren Sie bitte unsere
Kooperationspartner:

Abteilung fir Kinderorthopadie und Ful3chirurgie

e . . Orthopidisches
Orthopadisches Spital Speising Spital Speising
Speisinger Strake 103, A-1130 Wien e
+43 1 801 82 - 1240 oder www.0ss.at/termin
Hanusch-Krankenhaus: Osteologisch-Endokrinologische Ambulanz 7 ——
Heinrich-Collin-Strae 30, A-1140 Wien krankenhaus
Telefon: +43 1910 21-85731 e
Wichtige links:
https//www.bkmf.at/

https://www.prorare-austria.org/

Expertisezentrum fiir Seltene Erkrankungen des Knochens, Vienna General Hospital / Medical University of Vienna

der Mineralisation und Seltene Wachstumsstérungen Department of Pediatrics and Adolescent Medicine
Vienna Bone & Growth Center
E-Mail: vbgc@meduniwien.ac.at DVR: 0000191 erstellt: A.Ertl

vidiert: G.Haeusler


http://www.oss.at/termin
https://www.bkmf.at/
https://www.prorare-austria.org/

