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ACHONDROPLAZIE
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Definice

o Achondroplazie je autozomdalné dominantné dedicné onemocnéni, které je
charakterizovano jako disproporciondlni frpaslictvi s kratkymi koncetinami

o Vzrust v dospélosti dosahuje promérné 125 cm.
o Dochdzi k poruse enchondradini osifikace vsech kosti (gen FGFR3)

Epidemiologie
o Toto onemocnéni paftfi k nejcastéjsim kostnim dysplaziim
o Vyskytuje se u 1,5 : 10 000 zivé narozenych



Klinicky obraz

disproporciondlni r0st, trup témeér normdini délky, koncetiny velmi krdatké (mikromelie)
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ruce jsou kratké a Siroke, prsty stejné délky a tvaru (mikrodaktylie)
lebka hruskovitého tvaru, vystouplé Celo, nadocnicové oblouky
Uhlova deformita dolnich koncetin

na bederni pateri hyperlorddza

Kyphosis

Mormal

Lordosis



Prenatdini diagnostika

o Provadi se sonografické méreni délky femuru, genetické vysetreni (gen FGFR3).

Diferencidlni diagnostika

o letdini formy dwarfismu, hypochondroplazie, mukopolysachariddza

Terapie

o poddni STH individudlné
o léCba thorakolumbdalni hyperlorddzy korzetem

o deformity diafyz se koriguji prolongacni osteotomii (cilem ziskat t€lesnou vysku kolem
150 cm) —rizika: infekce, kloubni a svalové kontraktury, obéhové komplikace



