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Wskazowki dla lekarza praktyka sprawujacego opieke pediatryczna
Tracy L. Rotter, Judith G. Hall i Komisja ds. Genetyki

Nadzor zdrowotny nad dzie¢mi z achondroplazja

STRESZCZENIE. Achondroplazja jest najcze¢stszym stanem zwigzanym z nieproporcjonalnie
niskim wzrostem. Dost¢gpne sa istotne informacje dotyczace historii i potrzeb
zapobiegawczego nadzoru zdrowotnego u dzieci z karlowatoSciag. Wigkszos¢ dzieci z
achondroplazja ma op6zniony rozw6j motoryczny, problemy z ciaglym i nawracajacym sie
zaburzeniem czynno$ci ucha Srodkowego, oraz szpatowos$cia dolnej czeSci nég. Rzadziej,
niemowleta i dzieci maja powazne konsekwencje zdrowotne zwigzane z wodoglowiem,
skroceniem polaczenia czaszkowo-szyjnego, niedroznoscia gornych dréog oddechowych, lub
kifoza piersiowo-ledzwiowa. Opieka zapobiegawcza powinna by¢ prowadzona tak, aby
rozpoznaé, ktore dzieci naleza do grupy wysokiego ryzyka i interweniowa¢ w celu
zapobiegania powaznym nastgpstwom. Raport ten przygotowano, aby poméc w opiece
pediatrycznej nad dzieCmi z achondroplazjg i ich rodzinom. Pediatrics 2005;116;771-783;
achondroplazja, niski wzrost, dzieci, nadzor zdrowotny.

SKROTY. OFC, obwéd potyliczno-czaszkowy; CT tomografia komputerowa.

WSTEP

Ten raport kliniczny zostal przygotowany po to, aby pomoc pediatrom w opiece nad dzie¢mi
z achondroplazja potwierdzona przez radiogram i cechy fizyczne. Chociaz pediatrzy zazwyczaj
widza po raz pierwszy dzieci z achondroplazja w okresie niemowlgcym, od czasu do czasu
wezwani sa, aby udzieli¢ rad kobiecie w ciazy, ktéra zostata poinformowana o wynikach badan
prenatalnych, wskazujacych na achondroplazje lub poproszeni sa o zbadanie noworodka w celu
pomocy w ustaleniu diagnozy. Dlatego tez raport ten udziela rad dotyczacych zachowania i w
takich sytuacjach.


http://www.pediatrics.org/cgi/content/full/116/3/771

Istotne nowe informacje pojawily si¢ od publikacji pierwszego zalecenia odno$nie nadzoru
zdrowotnego dla dzieci z achondroplazja.' W szczegolnosci, wiele nowych informacji ukazato sig
na temat genetyki czasteczkowej schorzenia.” Dodatkowo, pojawito si¢ petiejsze zrozumienie tego
w jaki sposob mozna zminimalizowa¢ lub unikna¢ pewnych powaznych komplikacji.> Te nowe
informacje sa zawarte w tym raporcie, ktéry zmienia pierwsze zalecenie.

Achondroplazja jest najczgstszym stanem zwigzanym z nieproporcjonalnie niskim wzrostem
w duzym stopniu.* Diagnozy mozna zazwyczaj dokona¢ na podstawie cech klinicznych i bardzo
specyficznych cech radiogramu, ktory zawiera zmniejszona podstawe czaszki, kwadratowy ksztatt
miednicy z malym wecigciem kulszowym, krétkie wyrostki krggowe, skrocenie (blizsze) dhugich
kosci dotyczace proksymalnych czg$ci konczyn, trzy palce dloni réwnej dlugosci, normalnej
dhugosci tuldw, czesciowa przepuszczalnosé dla promieni rentgenowskich w blizszej udowej czesci
konczyny 1 (do potowy dziecinstwa) charakterystyczny ksztalt w jodetke dalszej udowej nasady
kosci dhlugiej. Inne bliskie karlowato$ci choroby takie jak hipochondroplazja i1 dysplazja
tanatoforyczna stanowia cz¢$¢ oddzielnej diagnozy, ale achondroplazja moze by¢ zazwyczaj tatwo
odrdzniona od nich, poniewaz zmiany przy hipchondroplazji sa tagodniejsze, a zmiany w dysplazji
tanatoforycznej sa bardziej powazne 1 niezmiennie latalne. Achondroplazja jest schorzeniem
autosomalnym dominujacym, ale w okoto 75% przypadkéw wykazuje nowe dominujace mutacje.
Achondroplazja jest spowodowana przez mutacj¢ w genie, ktory koduje czynnik wzrostu
fibroblastu receptora rodzaju 3 (FGFR3).”’ Poniewaz prawie wszystkie przyczynowe mutacje
zachodza w dokladnie tym samym miejscu genu’, badanie molekularne daje jasno$¢ diagnozy. Nie
jest konieczne, aby podda¢ badaniom czasteczkowym kazde dziecko w diagnoza kliniczna
achondroplazji. Jednakze badanie FGFR3 powinno by¢ przeprowadzone u dzieci, ktére maja w
jakikolwiek sposob nietypowe oznaki lub w przypadkach, gdy odréznienie od podobnych schorzen,
takich jak hipochondroplazja, nie jest pewne. Dzieci takie powinny by¢ skierowane na badania
genetyki klinicznej.

Posiadamy juz duza wiedzg na temat historii achondroplazji, ktéra mozemy przekazaé
rodzicom. ** Przecigtny wzrost dorostego cztowieka z achondroplazja to okoto 4 stopy dla
mezczyzny i kobiet (rysunek 1 i 2).° Najczestszym powiklaniem pojawiajacym si¢ w dorostym
zyciu jest zwezenie $wiatta kanalu kregowego w odcinku piersiowo-lgdzwiowym z uciskiem na
rdzen kregowy i korzenie nerwowe.'"!" Jest to najczesciej leczone przez chirurgiczne odciazenie, o
ile jest to zdiagnozowane wczesnie.

Wigkszo$¢ dzieci z achondroplazja radzi sobie dobrze. Jednakze dzieci cierpiace na
achondroplazje zazwyczaj maja opOzniony rozwdj motoryczny (rys. 3),'*" zapalenie ucha
srodkowego, i szpatawos¢ dolnej czesci ndg.'* Rzadziej niemowleta i dzieci moga mie¢ powazne
konsekwencje zdrowotne zwiazane z wodoglowiem, skrdéceniem potaczenia czaszkowo-szyjnego,
niedroznoscia gornych drog oddechowych, lub kifoza piersiowo-lgdZzwiowa. Cho¢ sa one rzadsze,
opieka zapobiegawcza powinna by¢ skierowana w celu zidentyfikowania dzieci, ktore naleza do
grupy wysokiego ryzyka i1 podjecia krokdw w celu zapobiegania powaznym nastgpstwom.
Wigkszo$¢ oséb z achondroplazja ma inteligencje w normie i sa w stanie prowadzi¢ samodzielne i
produktywne zycie.'® Jednakze z powodu ich nieproporcjonalnie niskiego wzrostu moze si¢ pojawic
wiele probleméw psychospolecznych. Rodziny moga skorzysta¢ ze wskazoéwek 1 mozliwosci
skontaktowania si¢ z innymi rodzinami z dzie¢mi cierpiacymi na ten rodzaj schorzenia.

Porady zawarte w tym raporcie przeznaczone sa dla pediatréw sprawujacych opieke nad
dzie¢mi z achondroplazja i ich rodzin. W raporcie tym przedstawione sa sprawy, ktorymi nalezy
zaja¢ si¢ w poszczegolnych latach zycia dziecka (Tabela 1). Sugestie te nie sa odpowiednie dla
innych achondroplazji, poniewaz kazdy rodzaj ma swa wlasna historig, komplikacje 1 specyficzne
wskazania. Bez wzgledu na dostgpnos$¢ wskazowek w tym raporcie wazne jest, by pediatrzy i
rodzice skonsultowali si¢ z lekarzami posiadajacymi specjalistyczne do§wiadczenie i kompetencje
dotyczace achondroplazji we wczesnym dziecinstwie, poniewaz raport ten przedstawia jedynie
ogolne sugestie, ktore musza by¢ dostosowane do stanu i potrzeb kazdego indywidualnego dziecka.

WIZYTA PRENATALNA
Pediatra moze by¢ wezwany po to, by porozmawia¢ z rodzicami, ktérzy spodziewaja si¢
dziecka z achondroplazja lub istnieje podejrzenie, ze ptdd ma achondroplazj¢ z powodu



rozpoznania w czasie badania ultrasonograficznego nieproporcjonalnie niskiego wzrostu. Niekiedy

pediatra bedzie gtdéwnym zrodiem porad dla rodziny. Innym razem, porady rodzinie udzieli¢ mogt

juz genetyk i/lub potoznik. Jednakze z powodu wczesniejszych zwiazkéw z rodzing, pediatra moze
by¢ wezwany po to, by ponownie przeanalizowa¢ te informacje 1 towarzyszy¢ rodzinie w procesie
decyzyjnym.

Diagnoza achondroplazji u ptodu jest najczgsciej pewna, gdy jedno lub dwoje rodzicow cierpi

na to schorzenie. W tych okolicznos$ciach, rodzice zazwyczaj wiedza juz duzo o tym schorzeniu, o
mozliwo$ci dziedziczenia go 1 rokowaniach dla potomstwa. Czgsciej diagnoza o podejrzenie
achondroplazji nastgpuje w poéznym okresie ciazy na podstawie skrocenia proksymalnej (blizszej)
czesci kosci dhugiej, co jest przypadkowo odkryte w czasie badania ultrasonograficznego. Poniewaz
badania ultrasonograficzne przeprowadzane sa w ciazy wielokrotnie, wiele przypadkéw
achondroplazji jest po raz pierwszy zauwazonych w okresie prenatalnym (po 26 tygodniu ciazy).
Jednakze, nieproporcjonalnie krétkie konczyny mozna zauwazyé w grupie heterogenicznej
schorzen. Czesta jest zla diagnoza i nieodpowiednie poradnictwo prenatalne dla rodzin.'®
Potwierdzenie diagnozy w oparciu o cechy charakterystyczne dla achondroplazji zauwazone w
czasie badania ultrasonograficznego moze by¢ dokonane po przeprowadzeniu testow
czasteczkowych (FGFR3 testy mutacyjne) proby prenatalnej. Jesli nie potwierdzono jeszcze
diagnozy, nalezy powiadomi¢ rodzing o tym delikatnie. W tych okoliczno$ciach, pediatra powinien
omoOwi¢ wstepna istote diagnozy i inne opcje, ktore moga uzasadni¢ ujawnione cechy. Pediatra
powinien oméwi¢ takze istot¢ achondroplazji, poniewaz jest to najbardziej prawdopodobne
uzasadnienie rozpoznanych cech. W przypadkach, gdy diagnoza jest jednoznacznie stwierdzona
albo z powodéw dziedziczenia w rodzinie, czy tez po zdiagnozowaniu prenatalnymi wynikami
molekularnymi (pobieranie probek kosmka kosmowki w 11-13 tygodniu ciazy lub punkcja owodni
po 15 tygodniu ciazy), pediatra moze uznac za stosowne podjecie nastgpujacych krokow.

1. Sprawdzié, potwierdzi¢ i przedstawi¢ laboratoryjne lub obrazowe wyniki badan prowadzace
do diagnozy.

2. Wyjasni¢ mechanizmy pojawienia si¢ achondroplazji u plodu i ryzyko pojawienia sig
schorzenia w rodzinie ponownie.

3. Nalezy pamigtac, ze 75% przypadkéw achondroplazji pojawia si¢ z rodzinach, w ktérych
obydwoje rodzicow jest S$redniego wzrostu. W tych przypadkach, achondroplazja
potomstwa pojawia si¢ z powodu mutacji genow.

4. Omowic¢ istote i cechy achondroplazji wraz z odmianami.’

Omowi¢ dodatkowe badania, ktore nalezy przeprowadzi¢, zwlaszcza te, majace na celu

potwierdzenie diagnozy w okresie noworodkowym. W przypadku poronienia, urodzenia

martwego dziecka, przerwania ciazy, potwierdzenie diagnozy konieczne jest, aby

powiadomi¢ cztonkéw rodziny o mozliwosci ponownego pojawienia si¢ schorzenia w

rodzinie.

6. Omowi¢ obecnie dostepne sposoby leczenia i interwencji. Ta rozmowa powinna dotyczy¢
skutecznos$ci, powiktan, efektéw niepozadanych, kosztow i innych obciazen zwiazanych z
tym leczeniem. Nalezy oméwi¢ mozliwe leczenie i dziatania na przysztosc.

7. Zbada¢ mozliwe opcje dla rodziny dotyczace opieki i wychowania dziecka uzywajac
podejscia niedyrektywnego. W przypadku wczesnej diagnozy prenatalnej, mozliwos$ci te
moga obejmowaé kwestie zabiegu przerwania ciazy, kontynuacji ciazy i wychowania
dziecka w domu, w domu opieki zastgpczej, lub adopcji. W przypadku planowanej adopcji
przez inna rodzing, mozna nawiaza¢ kontakt z centrum adopcyjnym Mali Ludzie z
Ameryki."’

8. Jesli matka cierpi na achondroplazjg, nalezy poinformowaé¢ ja o koniecznos$ci
przeprowadzenia cigcia cesarskiego w czasie porodu z powodu malej miednicy.'® Matka z
achondroplazja moze cierpie¢ na zaburzenia oddychania w czasie trzeciego trymestru ciazy,
wigc powinny by¢ wykonane badania funkcji plucnych. Achondroplazja homozygotyczna
moze by¢ zdiagnozowana w okresie prenatalnym w czasie badan molekularnych ptodu albo
pobranie probki kosmka kosmowki lub punkcji owodni. Kobieta w ciazy obciazonej
ryzykiem homozygotyczno$ci powinna mie¢ przeprowadzone badania pomiaréw
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ultrasonograficznych w 14, 16, 18, 22 i 32 tygodniu ciazy, aby odr6zni¢ homozygotycznos¢
od heterozygotycznosci od normalnych wzoréw wzrostu ptodu.

9. Jesli obydwoje rodzicow ma nieproporcjonalnie niski wzrost, nalezy oceni¢ mozliwos¢
podwdjnej heterozygotycznosci'® lub homozygotycznosci achondroplazji. Niektore formy
podwojnej heterozygotycznosci prowadza do probleméw zagrazajacych zyciu'’; niemowleta
z achondroplazja homozygotyczna rodza si¢ zazwyczaj martwe lub umieraja wkrotce po
urodzeniu. *°

NADZOR ZDROWOTNY OD CHWILI NARODZIN
DO 1 MIESIACA ZYCIA:
OKRES NOWORODKOWY

Badania

1. Potwierdzi¢ diagnoze badaniem radiograficznym (diagnoza w okoto 20% przypadkow
pacjentow z achondroplazja byly opdznione w przesziosci, poniewaz nie podejrzewano tego
w czasie badan fizycznych w okresie noworodkowym i w konsekwencji nie otrzymano
zadnych radiogramow).

2. Dokumentowa¢ pomiary, w tym obwdd potyliczno-czaszkowy (OFC), dtugos¢ ciata, i wage
ciala; nanie$¢ wymiary na siatkg¢ pomiarow dla dzieci z achondroplazja (rys 1, 2 1 4-7).
Omoéwi¢ fenotyp z rodzicami i przedyskutowac specyficzne wyniki z obydwojgiem
rodzicow kiedy tylko to mozliwe.

3. OFC powinno by¢ mierzone w czasie kazdego kontaktu z pediatra w pierwszym roku zycia

(rys41)5).
Poradnictwo zapobiegawcze

1. Oméwic¢ specyficzne wyniki odno$nie achondroplazji z rodzicami w tym:

* Dziedziczenie dominujace autosomalne: okoto 75% przypadkéw to nowe mutacje. Zostata
odnotowany mozaicyzm linii germinalnej (w ktorej niektore komorki zawiazka u zarodka
pochodza z normalnej linii komorki, a niektore sa z linii komorki z mutacja), ale ryzyko
pojawienia si¢ w sporadycznych przypadkach jest mniejsze niz 1%.*'*

*  Wigkszo$¢ 0sob z achondroplazja posiadaja normalna inteligencj¢ i normalna dtugos¢ zycia.

* Chociaz powazne problemy moga si¢ pojawi¢ podczas okresu niemowlgcego, takie
problemy dotykaja jedynie 5% do 10% niemowlat z achondroplazja.

* Hormony wzrostu, inne terapie lekowe, oraz odzywianie i suplementy witaminowe nie
przynosza efektow jesli chodzi o znaczne podwyzszenie wzrostu. Terapia hormonem
wzrostu moze spowodowaé przejsciowe przyspieszenie tempa wzrostu. Jednakze efekty te
zmniejszaja si¢ w czasie ciaglego leczenia. Zadne badania nie wykazaty jednoznacznych
korzys$ci w zwiazku z ostateczng wysokoscia ciala doroslego cztowieka.’* % Je$li wybrano
takie leczenie, powinno by¢ one rozwazane jedynie w ramach badawczych.
Dhugoterminowe przedtuzanie konczyn przy uzyciu réznych technik jest uzywane w wielu
miejscach na §wiecie, nie tylko w Ameryce Polnocnej. Moze to zwigkszy¢ w istotny sposob
ostateczny wzrost.”* ?’ Jednakze, jest to proces zmudny i meczacy, nie pozbawiony ryzyka
oraz kosztowny. Wigkszo$¢ rodzin zatem wybiera zmiang otoczenia, aby przystosowac je do
dziecka, a nie odwrotnie.

» Zostaly opracowane specjalne krzywe wzrostu dla dzieci z achondroplazja i1 karty rozwoju
niemowlecia (rys 1-7); ostateczna oczekiwana wysoko$¢ osoby dorostej z achondroplazja to
okoto 4 stopy. ’

2. Omowic¢ nastgpujace mozliwe powazne powiktania medyczne i sposoby ich zapobiegania:

* Nieoczekiwana $mier¢ niemowlgcia ma miejsce, przy braku doktadnej oceny, u okoto 2%
do 5% wszystkich niemowlat z achondroplazja.®** Wydaje sie, ze wynika to z bezdechu,
ktory powstaje w wyniku ucisku tetnic na poziomie otworu wielkiego (Foramen magnum).*®
Dodatkowo, zazwyczaj maty otwor wielki moze spowodowaé wysoka mielopatie szyjna.*"*!



Jednakze, przy odpowiedniej ocenie 1 interwencji, obydwa te ryzyka moga by¢
zminimalizowane.?! Rodzice powinni by¢ poinformowani o tym, ze powinni uzywaé
fotelika czy nosidla, ktore posiadaja sztywne oparcie podtrzymujace szyje i uzywac fotelika
samochodowego, ktory jest montowany tytem do kierunku jazdy tak dlugo jak to mozliwe.
Powinno udzieli¢ im sig rad, aby nie uzywali takich produktow jak hustawki mechaniczne i
nosidetka po to, by ograniczy¢ niekontrolowane ruchy gtowy w okolicy otworu wielkiego
czaszki. Odnotowano przypadki, kiedy niemowleta z achondroplazja, ktére nie przejawiaty
zadnych klinicznych wad w czasie badania 1 u ktoérych nie bylo tez objawow innych
schorzen, zmarty z powodu tego powiktania. Zwazywszy na to, i poniewaz moze to
uchroni¢ zycie dziecka, opiecka nad kazdym niemowlgciem z achondroplazja powinna
obejmowac oceng ryzyka potaczenia czaszkowo-szyjnego, co oznacza doktadne badanie
neurologiczne, neuroobrazowanie, oraz badanie polisomnograficzne.”! Neuroobrazowanie
moze by¢ dokonane przy pomocy tomografii komputerowej (CT) z cienkimi warstwami i
oknami kostnymi®' lub rezonansu magnetycznego (MRI).*>** Kazde z nich ma swoje zalety i
wady: CT pozwala na bezposrednia analiz¢ rozmiaru otworu wielkiego czaszki z
opublikowanymi standardami dla achondroplazji i czgsto moze by¢ wykonane bez podania
srodkdw uspakajajacych lub znieczulenia, ale nie zezwala na bezposrednie obrazowanie
czgsci ukladu nerwowego, ktore powinno by¢ zbadane; MRI daje mozliwos¢ takiej
bezposredniej oceny pnia mézgu i goérnego szyjnego odcinka rdzenia krggowego, ale nie
mozliwe jest ocenienie rozmiaru otworu i obecnie nie mozna go przeprowadzi¢ bez podania
srodkdw uspakajajacych. Szybki rozwoj technologii obrazowania daje nadziejg, ze
alternatywne sposoby moga sta¢ si¢ dostgpne w przysztosci.

» Jesli wykryto jakie$ powazne problemy (np. wyrazne wady po badaniu neurologicznym,
takie jak duze obnizenie napigcia lub ciagly stopotrzas; wyraznie zmniejszony rozmiar
otworu wielkiego czaszki w porownaniu ze standardami dla oséb z achondroplazja; znaczna
deformacja gornego szyjnego rdzenia krggowego; epizody niedotlenienia z minimalnym
nasyceniem tlenem ponizej 85%"), nalezy skierowa¢ dziecko do neurochirurga lub innego
specjalisty posiadajacego doswiadczenie w opiece 1 leczeniu problemoéw neurologicznych u
dzieci z achondroplazja.™

*  Wodoglowie stanowi ryzyko na cate zycie, ale najwigksze szanse rozwoju schorzenia sa
w przeciagu pierwszych 2 lat.*> OFC powinno by¢ dokladnie sprawdzane w czasie tego
okresu. Jesli OFC jest duze lub przekracza centyle na wykresie dla dzieci z achondroplazja,
nalezy skierowa¢ niemowlg do neurologa dziecigcego lub neurochirurga dziecigcego.
Poczatkowe CT lub MRI (wykonane w polaczeniu z obrazowaniem polaczenia szyjno-
czaszkowego) jest cenne jesli istnieje podejrzenie o mozliwe wystapienie wodogltowia.
Nalezy zastanowi¢ si¢ nad powtdrzeniem neuroobrazowania, aby oceni¢ zmiang¢ rozmiaru
komorowego, jesli jest przySpieszony wzrost glowy w poréwnaniu ze standardami
obowiazujacymi u dzieci z achondroplazja lub jesli pojawiaja si¢ inne oznaki takie jak
wytrzeszcz, twarde ciemiaczko, lub oznaki nienaturalnego letargu czy tez rozdraznienia
trudnego do opanowania. Zaré6wno ventriculomegalia jak i nadmierny ekstraaksjalny ptyn
czesto pojawiaja sie przy achondroplazji*® i nie powinny by¢ Zle interpretowane jako
wymagajace wstawienia zastawki. Ultrasonografia nerwow moze by¢é wykonana po
otrzymaniu tych wynikéw klinicznych.

* Restrykcyjna choroba pluc wystgpuje u mniej niz 5% dzieci z achondroplazja do
ukonczenie 3 roku zycia.** Mieszkanie na duzej wysokoS$ci znacznie zwigksza ryzyko
wystapienia tego problemu. Je$li sa oznaki probleméw z oddychaniem lub dowody
swiadczace o tym, iz dziecko stabo przybiera na wadze mimo odpowiedniego spozycia
kalorii, nalezy pomysle¢ o pulsoksymetrii (w czasie karmienia, placzu i1 w czasie
odpoczynku), aby sprawdzi¢ nasycenie tlenem.

*  Wigkszo$¢ dzieci z achondroplazja ma kifoze piersiowo-ledzwiowa. Jeszcze bardziej
poglebiona kifoza moze by¢ zwigzana z siedzeniem bez podparcia zanim rozwinie si¢
odpowiednia sita migéni tutowia.””> *® Rodzice powinni by¢ poinformowani o tym, aby
unika¢ sadzania dziecka bez podparcia czy tez uzywania urzadzen, ktére powoduja, ze
dziecko siedzi krzywo lub trzyma plecy w ksztatcie litery ,,C”, takich jak spacerowki-



parasolki lub migkkie siedziska ptdcienne w ciagu pierwszego roku zycia. Zalecane jest
uzycie krzesetek do karmienia dla uzyskania pozycji pionowej. Jesli wyglada na to, ze
rozwija si¢ poglebiona kifoza, nalezy rozwazy¢ konsultacje chirurga-ortopedy dziecigcego
w celu ustalenia czy konieczne jest uzycie aparatu korekcyjnego.

* (Czgste powiklanie zwezenia kanatu kregowego rzadko wystepuje w dziecinstwie, ale
objawia si¢ u starszych osob dretwieniem, ostabieniem, lub zmienionym glgbokim
odruchem $ciegnistym.”® Poglebiona kifoza piersiowo-ledzwiowa jest jednym z
mechanizmow, ktore moze przyczyni¢ si¢ do pojawienia zwegzenia kanatu kregowego.
Dlatego tez sadzanie bez podparcia przed uzyskaniem odpowiedniej sity migsni tutowia jest
odradzane.

e Ryzyko poddania si¢ znieczuleniu:* je$li osoba z achondroplazja musi mieé
znieczulenie i operacjg, nalezy zastanowi¢ si¢ nad nastgpujacymi sprawami:

(a) Nalezy zachowa¢ ostrozno$¢ w czasie wykonywania ruchow glowy, poniewaz
niekontrolowany ruch glowa (jaki moze pojawi¢ si¢ w czasie intubacji) moze
doprowadzi¢ do niezamierzonego ucisku rdzenia krggowego wtornie do zwezenia
otworu wielkiego czaszki.

(b) Nalezy zadbac¢ o to, by dawki lekow byly odpowiednie do wagi i wzrostu pacjenta.

(c) Dostep do zyt jest czasem trudny z powodu niemozliwosci pelnego wyprostowania
okcia.

(d) Ogdlnie, znieczulenie rdzeniowe nie powinno by¢ wykonane, zwlaszcza jesli
wystepuje kifoza lub poglebiona lordoza lgdZwiowa z powodu ograniczone]
przestrzeni w kanale krggowym.

(e) Ogoblne znieczulenie powinno by¢ podane przy wykonywaniu cigcia cesarskiego w
czasie porodu dla kobiety chorej na achondroplazje (u wszystkich kobiet porod przez
cesarskie cigcie jest wymagany z powodu zwg¢zonej miednicy), poniewaz uzycie
znieczulenia zewnatrzoponowego w tym przypadku wymaga specjalnych
umiejetnosci i doswiadczenia.*'/P

3. Omowic¢ potencjalne psycho-spoteczne wskazania zaréwno dla rodzica jak dziecka w zwiazku z
niskim wzrostem. Nalezy odesta¢ osobg dotknigta tym schorzeniem lub rodzica takiego dziecka do
grup wsparcia takich jak Mali Ludzie Ameryki (patrz takze ,,Informacje dla mtodych rodzicéw”).
Jesli rodzice nie chcea dotaczy¢ do Zzadnej z grup, moga chcie¢ spotkaé si¢ lub porozmawia¢ z inna
osoba dotknigta tym schorzeniem lub rodzicami. Nalezy przypomnie¢ rodzicom, ze wigkszos¢ osob
dotknigtych achondroplazja prowadzi normalne, samodzielne Zycie.

4. Omowic z rodzinag w jaki sposob poinformowac rodzing i przyjaciot o problemie dziecka.

5. Zaopatrzy¢ rodzicow w ksiazki 1 ulotki informacyjne na ten temat (patrz ,Informacje dla
mtodych rodzicow™).

6. Omowic realne problemy z funkcjonowaniem osoby dotknigtej choroba.

7. Omowi¢ indywidualne sposoby wsparcia takie jak rodzina, duchowni, pracownicy spoteczni,
przyjaciele.

8. Omowic diagnoze prenatalng i mozliwos$¢ ryzyka wystapienia schorzenia przy kolejnych ciazach.

NADZOR ZDROWOTNY OD 1 MIESIACA ZYCIA DO
1 ROKU ZYCIA: OKRES NIEMOWLECY

Badania

1. Dla dzieci nie zdiagnozowanych w okresie noworodkowym, uméowi¢ na neuroobrazownie i
badanie polisomnograficzne w czasie potwierdzania diagnozy.

2. Oceni¢ wzrost i rozwd] w porownaniu tylko z dzie¢mi z achondroplazja (rys. 1-7).

3. Przeprowadzi¢ badanie.

4. Sprawdzi¢ przyrost obwodu gtowy na wykresach przedstawiajacych obwdd gtowy u dzieci z
achondroplazja.

5. Skierowa¢ dziecko do neurologa dziecigcego lub neurochirurga dziecigcego jesli rozmiar
glowy jest nieproporcjonalnie duzy lub wykracza poza centyle, jesli sa oznaki wodogtowia



lub jesli sa wskazania dotyczace mozliwosci wystapienia ucisku w obrgbie polaczenia
czaszkowo-szyjnego wraz z wygoérowanymi odruchami, odruchami asymetrycznymi,
stopotrzasem, nadmiernym obnizeniem napigcia, wczesnym preferowaniem jednej reki.'*
Rozwazy¢ powtdrzenie neuroobrazowania w przypadku przy$pieszenia tempa wzrostu
obwodu glowy, poglebionego trwatego obnizenia napigcia lub oznak ucisku polaczenia
czaszkowo-szyjnego.”'** Wzrost otworu wielkiego czaszkowego moze by¢ porownywany z
wykresami norm dla osob z achondroplazja.*!

Sprawdzi¢ rozwdj motoryczny i omowi¢ go; odnies¢ go do wykresu dotyczacego rozwoju
motorycznego dzieci z achondroplazja. Mozna spodziewac si¢ opOznionego rozwoju
motorycznego, ale nie spolecznego czy poznawczego.'> " Sprawdzi¢ czy nie ma
surowiczego zapalenia ucha srodkowego. Sprawdzi¢ ryzyko wystapienia choroby w 6 i 12
miesigcu zycia. Reakcja dziecka na rézne dzwigki jako rodzaj badania audiometrycznego
powinno by¢ wykonane od 9 do 12 miesigca zycia. Opdznienie rozwoju mowy moze
pojawic¢ si¢ jako nastgpstwo utraty stuchu przewodzeniowego.

Sprawdzi¢ postgp kifozy na polaczeniu piersiowo-lgdzwiowym. Zaleca sig¢, by rodzic
dziecka z achondroplazja nie nosila go w pozycji zwinigtej (w literke C). Niektore rodzaje
nosidet, hustawek mechanicznych, skoczkow, spacerowek-parasolek zwigkszaja ryzyko
garbu. Nalezy unika¢ sadzania dziecka bez podparcia.’’** Rodzice i terapeuci powinni by¢
poinformowaniu o konieczno$ci zapewnienia podparcia plecow w pierwszym roku zycia.
Jesli wyglada na to, Ze rozwija si¢ pogliebiona kifoza, nalezy zastanowi¢ si¢ nad konsultacja
u chirurga ortopedy dziecigcego w celu ustalenia czy koniczne jest usztywnienie.*®

Nalezy by¢ swiadomym, iz rotacja zewngtrzna bioder jest czgsta, kiedy dziecko zaczyna
obciazac je. Nie wymaga to usztywniania dziecka.

Poradnictwo zapobiegawcze

b

Sprawdzi¢ wsparcie dostepne dla rodziny.

Sprawdzi¢ kontakt z grupami wsparcia.

Obserwowac stan emocjonalny rodzicow i stosunki wewnatrzrodzinne.

Omoéwic sposoby wcezesnej interwencji 1 konieczno$¢ normalnego uspoteczniania dziecka w
grupie.

Spyta¢ rodzicéw czy poinformowali rodzing o achondroplazji; omowi¢ przygotowanie
rodzenstwa do nowej sytuacji.

Sprawdzi¢ podwyzszone ryzyko surowiczego zapalenia ucha srodkowego z powodu krotkiej
trabki Eustachiusza. Zwrdci¢ uwage na fakt, iz badania ucha jest konieczne w przypadku
kazdej dtuzszej lub ostrej choroby gornych dréog oddechowych lub w przypadku podejrzenia
przez rodzicéw bolu ucha.

Poradzi¢ rodzicom, by unikali nosidet, ktére powoduja, iz niemowle jest w pozycji
zwinigtej. Nie dotyczy to fotelikow samochodowych, ktére powinny by¢ zawsze uzywane w
czasie podrozy samochodem. Fotelik samochodowy odwrécony tytem do kierunku jazdy
powinien by¢ uzywany do momentu uzyskania mozliwie najwyzszej wagi zezwalajacej na
uzycie tego rodzaju fotelikow (25-30 funtow).

Omoéwic ztozenie podania o zasitki uzupetniajace.

NADZOR ZDROWOTNY OD 1 DO 5 ROKU ZYCIA:
WCZESNE DZIECINSTWO

Badania

1.
2.

3.

Oceni¢ wzrost dziecka i rozwoj wg. wykresow przygotowanych dla dzieci z achondroplazja.
Sprawdza¢ tempo przyrostu obwodu glowy poréwnujac z wykresem przedstawiajacym
obwod glowy u dzieci z achondroplazja.

Ciagle obserwowaé czy nie pojawia si¢ garb piersiowo-ledzwiowy (kifoza). Omowié
unikanie uzywania chodzikow, skoczkéw, czy tez nosidel. Jakakolwiek kifoza, ktora pojawi
si¢ teraz powinna zanikna¢ z momentem, gdy dziecko zacznie stawac. Lordoza ledzwiowa



zazwyczaj rozwija sig, ale nie wymaga specjalnej interwencji. Stawanie i chodzenie moga
pojawi¢ si¢ pozno; jednakze powinny rozwinac si¢ od 2 do 2,5 roku zycia. Gdy dziecko
zaczyna stawac, rotacja zewngtrzna bioder powinna skorygowac si¢ w przeciagu 6 miesigcy.
Nalezy spodziewac si¢ wykrzywienia nog. Wiele dzieci bgdzie mialo tez niestabilne tkanki
migkkie wokot kolana i wewnetrzny skret piszczeli. Jesli znieksztalcenie i niestabilnosé
prowadza do trudnosci w chodzeniu, nacisk na kolano (niekontrolowane obustronne i
srodkowe ruchy przy wstawaniu), lub ciagly bol, nalezy skonsultowac si¢ z ortopeda
dzieciecym.'

Sprawdz czy dziecko nie ma przykurczoOw przy zgigciu stawu biodrowego. Przepisaé
¢wiczenia, ktére moga zmniejszy¢ lordoze ledzwiowa i przykurcze stawow biodrowych jesli
sa ku temu wskazania. Sprawdz rotacj¢ zewngtrzna bioder. Skierowaé dziecko do ortopedy
dziecigcego jesli to konieczne.

Sprawdza¢ stuch kazdego roku. Jesli otologiczny wywiad chorobowy, badania stuchu lub
rozwdj mowy budza niepokoj o stuch, nalezy przeprowadzi¢ badanie audiologiczne.
Przeprowadzi¢ oceng rozwoju mowy nie pdzniej niz do 2 roku zycia. Jesli rozwdj mowy jest
opozniony, nalezy wykluczy¢ utrate stuchu przewodzeniowego wywotana na skutek
chronicznego surowiczego zapalenia ucha srodkowego.

Obserwowac czy nie wystgpuje obstrukcyjny bezdech w czasie snu spowodowany
mniejszymi od przecigtnych rozmiaréw droég oddechowych plus fizjologiczny przerost
migdatka gardlowego.”* Wigkszo$¢ dzieci z achondroplazja chrapie. Jednakze w
przypadku podejrzenia bezdechu lub zaburzen oddychania w czasie snu (zwigkszona
retrakcja, zwarcia krtaniowe, zadlawienia, przerywane oddychanie, bezdech, glgbokie
wyrownawcze westchnienia, wtorne mimowolne oddawanie moczu, nawracajace
przebudzenia w czasie nocy lub wymioty), wtedy wskazane jest dodatkowe badanie
pulmonologiczne i polisomnograficzne.

Nalezy by¢ s$wiadomym, iz refluks przetykowo-zoladkowy jest czgstszy u dzieci z
achondroplazja i moze jeszcze czgéciej wystgpowaé u dzieci z komplikacjami neuro-
oddechowymi.* Jesli refluks jest silny, nalezy, poza normalnym leczeniem, zastanowi¢ sig
nad skierowaniem dziecka do specjalisty zajmujacego si¢ refluksem zotadkowo-
przetykowym u niemowlat i dzieci.

10. Nie nalezy zle interpretowa¢ zwigkszonej potliwosci traktujac to jako wskazowke

11.

wystapienia powaznych problemow medycznych; jest to normalne u dzieci z
achondroplazja.

W niewielu przypadkach, gdy diagnoza achondroplazji jest pdzna, po pierwszy roku zycia,
ustali¢ czy konieczne jest neuroobrazowanie na podstawie oznak i symptomow klinicznych.

Poradnictwo zapobiegawcze

1.

Rozwazy¢ przystosowanie domu do takiego stopnia, by dziecko moglto by¢ niezalezne (tj.
nizej umieszczone przelaczniki $wiatta, nizej] umieszczone klamki, obniZzone krany,
dostosowanie toalet, oraz zaopatrzenie w schodki) (patrz “Informacje dla rodzicow™).
Ustali¢ czy konsultacja terapii zajgciowej jest potrzebna.

Omoéwi¢ przystosowanie odziezy odpowiedniej do wieku uzywajac bezzatrzaskowych
fatwych do zapinania zapig¢ 1 ukrytych petelek.

Omowi¢ przystosowanie zabawek, zwlaszcza rowerka na trzech kotkach, w powodu
krétszych konczyn.

Omoéwi¢ przystosowanie toalet, aby umozliwi¢ wygodne, niezalezne ich uzycie z
wykorzystaniem pomocy, ktore utatwia pelna higieng w toalecie.

Omowi¢ uzycie podndzka w czasie siedzenia, aby stopy dziecka nie zwisaty. Stopy powinny
by¢ podparte, gdy dziecko siedzi przy biurku, na krzesle, lub w toalecie. Poduszeczka za
plecami dziecka moze by¢ uzyteczna, aby zapewni¢ dobra postawe i zapobiega¢ bolom
plecéw. Poradzi¢ rodzicom, by uzywali fotelika samochodowego zwroconego tytem do
kierunku jazdy w celu zapewnienia bezpieczenstwa dziecka tak dilugo, az nie zostanie
osiagnieta maksymalne waga i wysoko$¢ dziecka zalecana przez producenta fotelika.*



Fotelik zwrocony tytem do kierunku jazdy zapewnia najlepsza ochrong i stopien potozenia
dziecka z wielkogltowiem 1 dysplazja szkieletowa. Rodzice moga skorzysta¢ z interwencji
behawioralnej, aby uzywac¢ fotelika zwrdconego tytlem do kierunku jazdy jak najdtuze;.

7. Sprawdzi¢ przyrost wagi i zwyczaje jedzeniowe, aby uniknaé otylosci, co czgsto stanowi
problem w pdzniejszym dziecinstwie.

8. Omowi¢ koniecznos¢ zalozenia aparatow ortodontycznych w przysztosci 1 mozliwa
potrzebg wczesnej oceny ortodontycznej w celu sprawdzenia rozwoju podniebienia.

9. Zachgci¢ rodzing do wybrania aktywnosci ruchowej, w ktérych dziecko moze bra¢ udzial;
nalezy unika¢ gimnastyki, nurkowania, trampolin i sportéw urazowych.

10. Omowi¢ w jaki sposob rozmawia¢ z dzieckiem 1 przyjacidotmi lub cztonkami rodziny o
problemie niskiego wzrostu.

11. Zacheci¢ do uczestnictwa w zajeciach przedszkolnych, aby dziecko uczylo si¢ zachowania
w swojej grupie wiekowej, oraz wraz z rodzicami przygotowac¢ nauczyciela i inne dzieci, by
dziecko z achondroplazja nie byto traktowane w sposob specjalnie uprzywilejowany.

12. Omowi¢ przygotowanie toalet i specjalnych udogodnien potrzebnych z powodu niskiego
wzrostu dziecka (patrz ,,Informacje dla rodzicow™).

NADZOR ZDROWOTNY OD 5 DO 13 ROKU ZYCIA:
POZNY OKRES DZIECINSTWA

Badania

1. Oceni¢ i sprawdzi¢ wzrost dziecka, rozw0j i adaptacje spoteczna.

2. Nanies¢ wymiary na siatki centylowe dla dzieci z achondroplazja (rys 6-7).

3. Sprawdzi¢ przyrost wagi.*® Dziecko moze potrzebowac ograniczonego spozycia pozywienia
1jes$¢ mniej niz dziecko przecigtnego wzrostu.

4. Wykonaé ogolne i neurologiczne badanie rozwoju fizycznego.

5. Sprawdzi¢ glebokie odruchy $ciggniste kazdego roku w celach wykrycia asymetrii lub
zwigkszonych odruchow, ktore sugeruja zwezenie kanatu kreggowego.

6. Sprawdzi¢ dotychczasowy przebieg choroby, aby oceni¢ ryzyko mozliwego bezdechu
obstrukcyjnego w czasie snu.

7. Sprawdza¢ stuch kazdego roku.

Poradnictwo zapobiegawcze

1.

~

Okresli¢ gotowos¢ szkolna.

Omowi¢ przygotowanie szkoly i nauczyciela na przyjgcie dziecka z niskim wzrostem (patrz
LInformacje dla rodzicow”).

Przygotowac¢ dziecko na pytania innych i ciekawos$¢. Upewnié sig, ze dziecko wie jak
odpowiedzie¢ na pytanie dlaczego jest niskie 1 poprosi¢ o pomoc, gdy jej potrzebuje. Dzieci
z achondroplazja sa zazwyczaj wdrozone w normalny tok nauczania.

Zasugerowa¢ pomoce adaptacyjne w szkole, ktore pomoga dziecku poradzi¢ sobie z
cigzkimi drzwiami, wysoko osadzonymi klamkami, sigganiem do tablicy, normalnych
rozmiarow tawkami a takze podstawke pod stopy. Nalezy upewni¢ sig, ze dziecko moze
korzysta¢ z toalety samodzielnie (patrz ,,Informacje dla rodzicéw”).

Poradzi¢ rodzicom uzycie fotelika samochodowego z podwdjnym pasem ramieniowym do
mozliwie najwyzszego wzrostu zalecanego przez producenta, a potem przejScie na
urzadzenia wspomagajace pozycjonujace pasy bezpieczenstwa w celu uzyskania optymalne;j
pozycji pasOw bezpieczefistwa.*

Sprawdzi¢ uspotecznienie i samodzielnos¢.

Omowi¢ kontakt z grupami wsparcia. Sa cenne zwlaszcza w tym wieku.

Rozwazy¢ przeprowadzenie oceny ortopedycznej, gdy dziecko ma okoto 5 lat, aby w
odpowiedni sposob zaplanowaé leczenie o ile to konieczne.



9. Podkresli¢ konieczno$¢ utrzymania prawidtowej postawy i zacheca¢ dziecko do ciaglego
zmniejszania lordozy ledzwiowej przez ,Sciaganie posladkow”. Jesli lordoza jest
poglebiona, nalezy zastanowi¢ si¢ nad skierowaniem dziecka na zajgcia ruchowe w celu
wzmocnienia dolnych partii mig¢§ni brzucha i rotacje miednicy.

10. Opracowac program zaje¢ fizycznych z dozwolonymi zajgciami takimi jak ptywanie i jazda
na rowerze. Dziecko powinno unika¢ gimnastyki i sportéw urazowych z powodu
potencjalnych komplikacji neurologicznych, ktéore moga wystapi¢ jako konsekwencja
zwezenia kanatu kregowego odcinka szyjnego. Jesli dziecko gra w pitke nozna nalezy
zabroni¢ odbijania pitki gtowa.

11. Sprawdzi¢ mozliwe problemy ortodoncyjne i stan rozwoju mowy.

NADZOR ZDROWOTNY OD 13 DO 21 ROKU ZYCIA I WIECEJ:
OKRES MEODZIENCZY I WCZESNY OKRES DOROSLOSCI

Badania

1. Sprawdzaé parametry wzrostu.
Sprawdzi¢ przyrost wagi i dietg.

3. Obserwowaé czy wystepuja oznaki 1 symptomy sprezenia nerwu oraz sprawdzi¢ glgbokie
odruchy $ciggniste, napigcie i wyniki badan czuciowych, jesli to konieczne.

4. Sprawdzi¢ dotychczasowy przebieg choroby, aby oceni¢ ryzyko mozliwego bezdechu
obstrukcyjnego w czasie snu.

Poradnictwo zapobiegawcze

1. Sprawdzi¢ przystosowanie spoteczne.

2. Omoéwi¢ diagnoze z nastolatkiem, aby mie¢ pewno$é, ze rozumie genetyczng istote
achondroplaz;ji.

3. Omowi¢ problem antykoncepcji. Konieczno$¢ i1 zastosowanie antykoncepcji powinna by¢
omoOwiona zaréwno z przedstawicielami pici meskiej jak 1 zenskiej. Kobiety z achondroplazja sa
zazwyczaj ptodne. Antykoncepcja doustna nie powinna by¢ stosowana na dluzsza mete poniewaz u
kobiet z achondroplazja wystepuje podwyzszone ryzyko wystapienia mig$niaka macicy, co moze
ulec pogorszeniu w czasie stosowania doustnych srodkéw antykoncepcyjnych. Jednakze uzycie
krazka macicznego moze by¢ trudne z powodu krétkich ramion charakterystycznych przy
achondroplazji. Znalezienie odpowiedniego rodzaju dhlugoterminowej antykoncepcji moze
wymaga¢ konsultacji z do$wiadczonym ginekologiem. Kobiety z achondroplazja czgsto maja
problemy z oddychaniem w pdzniejszym okresie ciazy; dlatego tez poczatkowe badania funkcji
oddechowych zalecane sa we wczesnej ciazy. Wszystkie kobiety z achondroplazja wymagaja cigcia
cesarskiego z powodu zwezonej miednicy. Ze wzgledu na zwezenie kanatu krggowego znieczulenie
krzyzowe nie jest zalecane 1 wigkszo$¢ kobiet z achondroplazja powinna by¢ poddana znieczuleniu
ogolnemu w celach wykonania cigcia cesarskiego. Jesli partner kobiety z achondroplazja jest
sredniego wzrostu istnieje 50% szans na to, ze dziecko bgdzie miato achondroplazjg. Jesli partner
jest takze niskiego wzrostu ryzyko wystapienia schorzenia i mozliwo$¢ urodzenia dziecka powaznie
dotknigtego choroba musi by¢ ustalona, aby okres ciazy i noworodek mogly by¢ odpowiednio
prowadzone. Diagnoza prenatalna powinna by¢ omoéwiona, aby umozliwi¢ jak najbardziej
odpowiednie prowadzenie ciazy.

4. Sprawdzi¢ stan ortodontyczny.

5. Kontynuowac¢ kontrole wagi.***

6. Zacheci¢ rodzing i osoby dotknigte choroba, by ustali¢ Sciezke kariery i cele zyciowe wysoko i
odpowiednio, jak dla innych cztonkéw rodziny. Pomodc w przystosowaniu do samodzielnego zycia i
stworzy¢ mozliwo$¢ uzyskania prawa jazdy. Kierowcy zazwyczaj wymagaja samochodow, ktére
maja przystosowane pedaty; istnieja nakltadki na pedaty, ktéore mozna tatwo zamontowac 1 zdja¢ w
razie potrzeby. Rodziny moga chcie¢ wspdipracowac ze specjalista ds. rehabilitacji kierowcow,
ktory ma kwalifikacje potrzebne do oceny potrzeb kierowcy i1 ktéry moze przygotowac liste



odpowiednich zmian jakie nalezy wprowadzi¢ w pojezdzie. Nazwiska wykwalifikowanych oséb
mozna uzyska¢ z miejscowego centrum rehabilitacji lub Zwiazku Specjalistow ds. Rehabilitacji
Kierowcow (609-844-4433).° Dla wiekszo$ci o0sOb konieczne bedzie napisanie listu z
uzasadnieniem konieczno$ci wylaczenia poduszek powietrznych, poniewaz nawet z naktadkami na
pedaty, znacznie krotsze r¢ce uniemozliwi usytuowanie w odpowiedniej odlegtosci od poduszki
powietrznej (10-20in).”” Osoby, ktore chca posiadaé przetacznik wlaczajacy i wyltaczajacy poduszki
powietrzne musza przeczyta¢ broszur¢ informacyjna i ztozy¢ oficjalna prosbe do Urzedu
Bezpieczenstwa na Drogach Publicznych (88-DASH-2-DOT [www.nhtsa.dot.gov]). Zgoda nie
gwarantuje jednakze, ze prosba bedzie honorowana przez dealera samochodow.”!

7. Omowi¢ plany zwiazane ze studiami, praktyka zawodowa i kursami, lub inne plany po
ukonczeniu szkoty $rednie;j.

8. Promowac¢ samodzielnos¢.

9. Wciaz zacheca¢ do uczestnictwa w zajeciach spotecznych i grupach wsparcia. Jest zwlaszcza
pozyteczne w tym okresie.

10. Poméc w przejsciu na opieke medyczna dla dorostych.
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Rys. 1 Wzrost dla chlopcow z
achondroplazja ($rednia + 2.8 odchylenie
standardowe) @ w  porOwnaniu  ze
standardowymi krzywymi. Wykres zostat
sporzadzony na podstawie 189 chtopcow.
(Przedrukowano za zgoda z J Pediatr.
1978;93:435-438).

Os x — (wykres duzy) wiek (lata)/ (wykres
mniejszy) wiek (miesiqce); oS y wzrost

(cm)

Rys. 2  Wzrost dla dziewczat z
achondroplazja ($rednia + 2.8 odchylenie
standardowe) @ w  poréwnaniu  ze
standardowymi krzywymi. Wykres zostat
sporzadzony na podstawie 214 dziewczat.
(Przedrukowano za zgoda z J Pediatr.
1978;93:435-438).

Os x — (wykres duzy) wiek (lata)/ (wykres
mniejszy(0) wiek (miesiqce); oS y wzrost
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Number of Age in months

ITEM responses | 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 16 18 20 22 24 30 36 42
Smile 125 Fh: [
Head Control 113 l
Roll aver 118 |
z Sat with propping 118
Wlek W 5 Sit alone 142
.. =| Crawl 119
m1651qcach % Pull up to a stand 17
Lp. llo$¢ reakeji G| Stand with support 109
UsSmiech Stand alone 120
MOTORYKA Walk with support 132
Kontrola gtowy Walk alone 154
Przekregcania
Siedzi z podparciem u Babbling sounds 95
Siedzi samo < Said Momma/Dadda 106
Raczkuje Q| Said 2 word phrase e
Podciaga si¢ do wstawania 3| said short sentence o0

Stoi z podparciem l |

]
Stoi samo 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 16 18 20 22 24 30 36 42

H 90% of children passing — e Percent of
Chodz¥ Zpomoca DENVER developmental l 't achondroplastic children
Chodzi samo screening tests % 50 78 90% passing the item
JEZYK
Gaworzy

Mowi mama/tata
Mowi zdanie ztozone z 2 wyrazow
Moéwi krotkie zdania

Rys. 3 Testy rozwoju dla dzieci z achondroplazja. Zaznaczone wykresy pokazuja procent dzieci z
achondroplazja, ktore opanowaly dana umiej¢tnos¢; czarny trojkat na gorze wykresu pokazuje wiek

w ktorym 90% zdrowych dzieci opanowuj¢ t¢ sama AGE [years]
umiejetnos¢. Wykresy uzyskano na podstawie 5. % . % . § . § 0t W e TE 20
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podstawie ankiety. (Przetworzone za zgoda ] o
uzyskana z AmJ Med. Genet. 1981;9:19-23.) . = I i [
60 - /’ ::' -
- o i
. L A
54 ] l / th o
E 524
e T
% 48 — 1 60
:ﬁ: " - — o
- E = 52
Rys. 4 Obwod glowy u chtopcéw z achondroplazja “ ] A — ig
w poréwnaniu ze standardowymi krzywymi (linie y //’ :j
przerywane). Wykres zostal sporzadzony na = 1 i
podstawie 189 chiopcow. (Przedrukowano za zgoda 3 ] 40
z J Pediatr. 1978;93:435-438). - ::
Os x — (wykres duzy) wiek (lata)/ (wykres mniejszy) N a
wiek (miesiqce),; os y obwod glowy (cm) ] ] a2
30 30

0 2 4 6 8 1012141618 202224

AGE [months]



AGE [years]

[} 2 4 6 a 10 12 14 16 18 20
66
84
82 ] e t25D |
//
60 -
J/
* g [
[ —
5 I V"f : soth |
54 -2sD [
T 5th
L 52
3]
Z  50- L
E 48 | | J
% T 60
£ 4 - > 58
g ) e 56
T 44 - 54
] = ] 52
= B - [ 50
AEWZe” »
, . 40 4 3 o
Rys 5 Obwod glowy u dziewczat z - ‘ 927 e
achondroplazja w poréwnaniu ze 38 av . 4
standardowymi krzywymi (linie przerywane). 5 I/ ::
Wykres zostal sporzadzony na podstawie 145 . 5
dziewczat. (Przedrukowano za zgoda z J 3
Pediatr. 1978;93:435-438). 3 =
, o . F 32
Os X (W)'/kres c.z’uz'y) wzekr (lata)/ , (wykres % .
mniejszy) wiek (miesiqce); oS y obwdd gltowy 0 2 4 6 8 1012141616 20 22 24
(cm) AGE [months]
30
25 =1
C “V
N A V7
”
20 - - /// :"/
L - // %Pt
2 i |4 “ A /ﬂ/ A
- o '/ //// ~ .
% 16 o ;?’/// = ]
— B / -~
g | /.;p/j/ -1 Rys. 6.
- e -7
i > ﬁfﬁﬁ/,/— 1] Normy
10 = = ] I‘ -
B -_,95‘/’;_‘/,.»
r LT
B d”/ﬁﬂ/.-” ,l
BEPEE -
Je===—
Z==5

EURCROR PO I R RN PP PG PP R g Qe g

Height, cm
dotyczace wagi i wzrostu u megzczyzn chorych na achondroplazje. (Przetworzone za zgoda
uzyskana z AmJ Med. Genet. 1996;62:255-261.) Os x —wzrost, cm, oS y- waga, kg
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Rys. 7. Normy dotyczace wagi i wzrostu u kobiet chorych na achondroplazjg. (Przetworzone za
zgoda uzyskana z AmJ Med. Genet. 1996;62:255-261.) Os x —wzrost, cm, oS y- waga, kg



