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0 QUE E?

A acondroplasia é uma doenca autossdmica dominante e € a forma mais comum de nanismo ou displasia 6ssea, uma condi¢do
genética que afeta o desenvolvimento dos 0ssos e resulta em um crescimento anormal do esqueleto.

ETICLOGIA

A acondroplasia tem a sua origem em mutacdes no gene FGFR3, que é responsdvel pela D o
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excessiva da proteina FGFR3, os sinais que inibem o crescimento 6sseo sdo enviados gggg ~ g°o°:oo
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tecido 6sseo, prejudicando o desenvolvimento do esqueleto. ‘; °o ‘g"o

SINTOMAS

e Baixa estatura

e Macrocefalia (aumento do perimetro
cefdlico) com protuberéncia frontal

e Ponte nasal achatada

e Membros curtos com rizomelia

(desproporc@do do comprimento da ..
parte proximal dos membros) B e
« Hiperlordose lombar Fitag ‘
e Pernas arqueadas
e Otites

e Problemas respiratdrios etc

COMO DIAGNOSTICAR?

A acondroplasia pode ser diagnosticada antes do nascimento, tendo
como base caracteristicas fisicas verificadas durante a ecografia
realizada no 3°semestre da gravidez. Pode ser confirmada por
amniocentese, detectando uma mutacdo no gene FGFR3. Depois do
nascimento, o diagndstico baseia-se na presenca de caracteristicas
clinicas e radioldgicas, sendo por fim confirmado através de testes
genéticos. Sem estes testes genéticos, o diagndstico pode ser
incorreto, levando a um aconselhamento desadequado dos pais.

CONCLUSAOQ

Em suma, compreender a etiologia, genética, opcdes de tratamento e
métodos de diagndstico da acondroplasia é fundamental para a
prestacdo de cuidados abrangentes e a promoc¢do do bem-estar das
pessoas que vivem com essa condi¢cdo genética. O avanco continuo da
pesquisa e o desenvolvimento de abordagens terapéuticas inovadoras
oferecem esperanca para melhorar a qualidade de vida desses
individuos no futuro.

GENETICA DA DOENCA

A acondroplasia € uma doenc¢a autossdmica dominante, sendo
aconselhdvel acompanhamento médico constante durante a
gravidez. Se um dos pais tem acondroplasia, hd uma
probabilidade de 50% de transmiti-la aos filhos. Em 80% dos
casos ocorre devido a uma nova muta¢do em crian¢cas com
pais de estatura normal. A acondroplasia homozigdtica é uma
condicdo letal.

HA TRATAMENTO?

A acondroplasia n&o tem cura, sendo assim, o0sS
tratamentos s@o realizados com o objetivo de aliviar os
sintomas, como:

e Cirurgias (Laminectomia lombar, adenotonsilectomia)

o Fisioterapia (para corrigir a postura e fortalecer os

musculos)

e Tratamentos auditivos

e Medicamentos (Voxzogo, etc)

e Tratamento com hormonas de crescimento
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