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Achondroplazie

Onemocnénim trpi muzi i zeny priblizné stejné casto (muzi mirné castéji),
protoze achondroplazie patri k autozomalné dominantnim dédi¢nym
porucham....

Achondroplazie je vrozené onemocnéni, které je znamé pod oznacenim disproporcionalni
trpaslictvi, chondrodystrophia fetalis nebo také chondrodysplazie. Neodborny nazev
trpaslictvi toto onemocnéni velice dobre vystihuje. Nemoc se radi k vrozenym kostnim
dysplaziim, které se projevuji malym vzrustem a atypickou télesnou proporci. Onemocnéni
se vyskytuje priblizné u 1,5 na 10 tisic zivé narozenych déti.

Achondroplazie je nemoci zndmou jiz po tisicileti, o cemz svédc¢i nalezené kostry staré vice nez
5000 let. Historicky jsou znamé také nékolik staleti staré obrazy a sochy zobrazujici osoby trpici
achondroplazii. Presto byla pri¢ina této nemoci odhalena az ve 20. stoleti.

Achondroplazie - autozomalné dominantni porucha

Onemocnénim trpi muzi i Zeny priblizné stejné casto (muzi mirné castéji), protoze achondroplazie
patri k autozomalné dominantnim dédi¢nym poruchdm. Autozomalné dominantni poruchy jsou
vazané na tzv. autozomy (jde o nepohlavni chromozomy).

Kazdé bunka lidského téla, ktera obsahuje jadro, méa 46 chromozomu. Z toho jsou vzdy dva pohlavni
(XX pro zeny, XY pro muze), zbylych 44 jsou autozomy. Onemocnéni zavisi na tzv. dominantni
alele, coZ v praxi znamena, zZe se onemocnéni projevi jak u heterozygotu (Aa), tak u homozygotu
(AA). U nékterych heterozygott (Aa) mohou byt priznaky méné zavazné.



Pro tento typ dédiCnosti je typické, zZe se gen prenasi vertikalné a nemoc se vyskytuje témeér v kazdé
generaci. Zajimavosti je, ze jedinci s achondroplazii jsou velmi ¢asto nadprumérné inteligentni,
vtipni s vybornym smyslem pro humor. Ve stiedovéku byli proto velmi oblibeni u kralovskych dvora
jako bavic¢i a radci.

Achondroplazie - pricina vzniku

Achondroplazie je dédicné onemocnéni, coz znamena, Ze se jedinec s achondroplazii uz narodi. Za
achondroplazii stoji mutace (zména DNA), kterd vede k naru$eni spravného vyvoje kosti a kloubu.
Existuje nékolik typu mutaci vedoucich k achondroplazii.

Mutace se prendsi z rodiCe (rodicu) na potomka nebo muze vzniknout tzv. de novo mutace (vznik
nové mutace pri oplozeni vajicka spermii bez ohledu na genetickou vybavu rodi¢t). Riziko narozeni
nemocného ditéte rodici s achondroplazii je velmi vysoké, a to az 50 %.

Principem tohoto onemocnéni je itlum enchondralni osifikace ovliviujici rist kosti do délky a to
predevsim v jejich proximadlni (horni ¢asti). Kosti ale dortstaji bézné $irky. Rizikovym faktorem pro
vznik achondroplazie mize byt vys$si vék otce ditéte (vétSinou se udava vék nad 35 let). Jasnym
rizikem vzniku nemoci je nemoc u rodicu.

Achondroplazie - priznaky a prubéh onemocnéni

Achondroplazie je vrozené onemocnéni postihujici kostru ¢clovéka. Onemocnéni se typicky projevuje
malym vzrustem (vétSinou ma jedinec maximéalné 120-130 cm) a zménou télesnych proporci.
V normdlnim pripadé ma clovék dlouhé koncetiny a dlouhy trup ve srovnani s velikosti hlavy. U
achnodroplazie se objevuji kratké koncetiny s mirné zkracenym trupem a velka prisedla hlava
s velmi kratkym Sirokym krkem.

Tento pomérovy rozdil je znatelny jiz u novorozeného ditéte. Béhem celého détstvi je rust
koncetin a trupu velmi zpomalen. Déti mohou trpét hypotonii. Hypotonie muze vést k nahlé dechové
zastavé, proto je dulezité déti s achondroplazii disledné monitorovat. Malé déti totiz ¢astéji trpi
dechovymi obtizemi a infekcemi hornich a dolnich cest dychacich. Jiz u malych déti se také muze
prechodné objevit hrb.
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byva vystouplé a prominujici. U nékterych nemocnych se setkdvame s vyraznymi nadocnicovymi
oblouky a celisti, koren nosu muze byt snizeny, coz pak dava dojem, ze jsou o¢i dale od sebe. Pri
normalnim ristu jsou tzv. ristové ploténky koncetin velmi aktivni, u nemocnych s achondroplazii
prave tato oblast kosti nefunguje a proximalni (blize trupu) casti koncetin jsou postizeny nejvice.

Kvuli tomu vznika také nepomér délek bérec-stehno a predlokti-paze. Na hornich konc¢etindch muze
dochézet k tzv. kontrakturam lokte (zkraceni Slach s tuhnutim v této oblasti), ruce byvaji kratké a
prsty maji neobvykle stejnou délku. Dolni koncetiny byvaji krom zkraceni také deformované (tzv.
nohy do O - odborné genu varum). Postizeni se tyka také patere. Osoby trpici achondroplazii také
velmi Casto postihuje stendza (zuzeni) paterniho kanalu, pater byva prilis esovité prohnuta
(lordéza nebo kyfoza). Dospélé osoby vyrazné c¢astéji trpi nadvahou az obezitou.

Achondroplazie s sebou nese velky hendikep. Nemocni maji problém s rizenim automobilu a bézné
denni ¢innosti jsou pro né komplikované. Obtize nastavaji pri snaze dosdhnout na vypina¢, umyvadlo,
toaletu nebo pri vyuzivani dopravnich prostredkt. Kratké dolni koncetiny komplikuji také chuzi do
schoda. Krom télesného postizeni ale naopak nemocni byvaji velmi inteligentni s velmi dobrym
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smyslem pro humor. Vnitini organy jsou vyvinuty normalné.
Achondroplazie a jeji diagnostika

Jelikoz je achondroplazie onemocnénim vzniklym mutaci urc¢itého genu, je mozné achondroplazii
diagnostikovat genetickym vysetrenim DNA. Toto vySetfeni se muze provést, pokud je dana
mutace znama. Prikladem je situace, kdy jeden z rodic¢u trpi achondroplazii a mé zajem zjistit, zda
jeho potomek achondroplazii také trpi. V tomto pripad se odebere vzorek bunék plodu téhotné zené a
bunky je mozné geneticky vysetrit.

V pozdéjSim stadiu téhotenstvi je onemocnéni mozné diagnostikovat také ultrazvukovym
vySetrenim. Ultrazvuk zobrazi hlavu a koncetiny plodu, je mozné zmérit obvod hlavy plodu a stejné
tak délku koncetin (nejcastéji se méri délka dolni koncetiny). Nepomér a atypie délek by mohla na
achondroplazii lehce ukazat.

Po narozeni ditéte je pak achondroplazie odhalena pomérné rychle. Dité neroste tak, jak ma, a brzy
se odhali nepomér velikosti koncetin, trupu a hlavy. Mozné je provést také rentgenové vysetreni
koncetin. Na snimku Ize vidét oblasti rustu kosti. Koneénym a stézejnim vySetrenim ale vétSinou
byva genetické vySetreni, které by mélo odhalit danou mutaci.

Achondroplazie a jeji 1écba

Onemocnéni achondroplazii je vrozené onemocnéni. Achondroplazie je zalozena v genech
nemocného a v dnesni dobé bohuzel nelze jeji prubéh uspésné ovlivnit. Predevsim v minulosti byly
snahy rast nemocného ovlivnit aplikaci rustovych hormont nebo chirurgickym protahovanim
koncetin. Nékteré zdkroky provést 1ze, ale nejsou pravidlem a 1écba nemocného se ridi individualné.
Onemocnéni nebyva zivotu ohrozujici, proto se velmi Casto zadna lécba neaplikuje.

Jelikoz se u nemocnych achondroplazii velmi Casto objevuje postizeni patere a paterniho kanalu
(stendza), je mozné chirurgicky paterni kandl rozsirit a uvolnit okolni struktury. Tlak michy by totiz
mohl nemocnému zpusobit radu potizi od bolesti pri utlaka nerva a michy, po necitlivost ¢i ochrnuti.
Prohnuti patere muze byt u nemocnych zvyraznéné, proto se nékdy aplikuji korzety. Diky
pravidelnému monitorovani zdravotniho stavu, je mozné resit napriklad vyraznéjsi potize s pateri
vCas.

Vyska méné nez 150 cm je v bézném zivoté velmi omezujici, proto se chirurgicky nékdy lékari snazi
dosahnout co nejlepSich vysledkd tzv. prolongac¢ni osteotomii. Protahuji se predevsim kosti
stehenni a pazni. Operace byvaji opakované a jsou velmi omezujici a rizikové. Pri kazdé operaci je
existuje riziko infekce a komplikaci. Pro nemocného ale kazdy centimetr navic muze byt velmi
vyraznym vysledkem. LéCbha priciny achondroplazie ale neexistuje.

Nékteri nemocni mohou pocitovat svou snizenou vysku jako vyrazny hendikep a mohou trpét
depresemi, pocitem ménécennosti ¢i pocitem odstrceni ze spole¢nosti. V takovém pripadé je pak na
misté pomoc psychologti ¢i psychiatrii. V Ceské republice i na celosvétové trovni existuji
skupiny sdruzujici nemocné achondroplazii. Jsou velmi ndpomocné, jelikoz nemocny poznava
dalsi osoby se stejnym typem problému, které svou vy$ku za hendikep nepovazuji a byvaji velmi
vzdélani i zabavni.



Achondroplazie - prevence

Obecné prevence achondroplazie neni mozna. Jakmile se projevi dana mutace u plodu, nemocny
si tuto poruchu nese v kazdé bunce svého téla a ovlivnit jiz nic nelze. Toto plati predevsim u
zdravych rodici, ktefi planuji potomka a z néjakého duvodu se u ného tato mutace objevi. Plod bézné
neni bezdivodné testovan a onemocnéni se poprvé muze odhalit az ultrazvukem, ¢astéji ale az u
narozeného ditéte.

Proto se doporucuje dodrzovat nékolik zasad prevence. V prvni radé jde o planovani téhotenstvi.
Neplédnovana téhotenstvi maji mnohem vice rizik, jelikoZ se matka casto vystavuje mnoha
Skodlivindm, protoze Casto nékolik mésict o téhotenstvi nevi. Existuji studie, které zminuji vyssi vék
otce jako mozny rizikovy faktor. Proto by jako mozna prevence mohlo platit planovani rodicovstvi
co nejdrive, pokud mozno pred 35 rokem véku a toto pravidlo by mélo platit také pro Zeny.

Je také dulezité vyhybat se vSem zndmym teratogennim latkam v prubéhu téhotenstvi (ioniza¢ni
zéreni, antiepileptika, antihypertenziva, chemikélie apod.). V pripadé nemocnych rodi¢ nebo rodice
urc¢itd moznost prevence onemocnéni existuje - a tou je prenatalni diagnostika. Dulezité je zjistit,
jakou mutaci nemocny rodic¢ nebo rodice trpi a spocitat pravdépodobnost prenosu na jejich potomka.
Pokud hrozi velmi vysoké riziko, je mozné vysSetrit buniky plodu jesté pred narozenim ditéte.

Rodice se pak mohou domluvit na dalsim postupu, zda se s nemoci u ditéte smiri, nebo zda pristoupi
na planovanou interupci (potrat nemocného plodu). Ultrazvukovym vySetrenim lze achondroplazie
zjistit priblizné od 24. tydne téhotenstvi. Pri vysetreni se méri délka stehennich kosti, které byvaji
pri achondroplazii zkracené. Co se obecné prevence tyce, tak zdravy zivotni styl, nekuractvi a
dostatek pohybu nikdy nemuze uskodit.
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