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Ulevaade
Akondroplaasia ehk kdhrevaegmoodustus on kaasasilindinud geneetiline luude kasvu haire,

mis takistab kdhrkoe muutmist luukoeks ning pdhjustab seeldbi kddbuskasvu. Akondroplaasia
on levinuim kadbuskasvu pohjus, vastutades 90% ebaproportsionaalsete lihikese kasvu
juhtude eest. See on samuti kdige levinum kondroduisplaasia vorm.

Akondroplaasiale on omased lihike kasv (tdiskasvanud mehed keskmiselt 131cm, naised
124cm) lihikeste jasemete tottu, kusjuures on eriti lihikesed jasemete proksimaalsed osad
ehk olavarre- ja reieluud (mikromeelia, risomeelia), lihikesed kded lihikeste sGrmedega
(brahhidaktitlia), voib esineda kate tridentsust (kdik s6rmed on peaaegu sama pikad,
suurem vahe esineb 1. ja 2. s6rme vahel ning 3. Ja 4. SGrme vahel), normaalse suurusega
kehatlvi, suur pea (makrotsefaalia) kdrge lauba ja sadulninaga (ndokolju hiipoplaasia), ning
viahenenud liikuvus kiilinarnukkides. Lapseeas tekib nimmepiirkonna hiiperlordoos ehk
nogusselgsus, osadel ka rinnapiirkonna kiitir ehk kifoos ja genu varum (O-jalad).
Akondroplaasia ei mojuta vaimset arengut

Tekkepohjused

Akondroplaasiat pdhjustavad heterosligootsed haigusseoselised mutatsioonid FGFR3 geenis
(fibroblast growth factor receptor 3) asukohaga 4. kromosoomi piirkonnas 4p16.3. FGFR3 geen
kodeerib FGFR3 valku, mis osaleb luukoe arengus ja talitluses. Kaks FGFR3 geeni muutust
vastutavad peaaegu kdikide akondroplaasia juhtude eest. Need variandid péhjustavad FGFR3
valgu liigset aktiivsust, mis pdhjustab luukoe rakkude arengu ja paljunemise pidurdamist. Selle
tulemusena tekib akondroplaasiale omane kliiniline pilt.

Tavaliselt (>80% juhtudest) on tegu de novo mutatsiooniga ehk muutus ei parandu lapsele
vanematelt, vaid tekib varases loote arengustaadiumis.

Kliiniline pilt

Akondroplaasia avaldub neonataalsel perioodil ja selle tunnused on ndhtavad kohe
siinnijargselt. Ebaproportsionaalne lihike kasv normaalse kehatiive suuruse ja liihikeste
jdsemetega ning omaparane pea ehitus on nahtavad koheselt siinnijargselt. Lihike kasv on
omane kdigile akondroplaasiaga isikutele. Imikutel tdheldatakse tihti lihashipotooniat
(Iotvust). Kasvu kaigus arenevad tihti valja lisaks nimmepiirkonna hiperlordoos (selgroo
liigndgusus)), rinnapiirkonna kiifoos (millega voib kaasuda seljavalu), genu varum ja
hambumushaired. Kiinarliigeste liikuvus on tihti piiratud, kuid teised liigesed (eriti pélved) on
aliliikuvad.

Akondroplaasia vdib pdhjustada erinevaid terviseprobleeme. Imikueas vdib vaiksem foramen
Magnum (koljumulk) pShjustada seljaaju vGi vertebraalse arteri kompressiooni, mis pohjustab
tsentraalset apnoet (hapnikupuudust) voi hiidrotsefaaliat ehk vesipead (vedeliku kuhjumist
ajus, mis vdib pohjustada pea suurenemist ja hairida aju t66d). Seljaaju kompressioon on harv,



aga tosine akondroplaasia tisistus, mis on seotud suurema suremusega varajases lapsepdlves.
Imikueas harvaesinev akondroplaasia komplikatsioon on restriktiivne pulmonaalhaigus, mis
pohjustab hingamisraskusi. Naokolju hiipoplaasia koos adenoidide ja kurgumandlite ehk
tonsillide hipertroofiaga (suurenemisega) voib pdhjustada obstruktiivsed uneapnoet.
Koljuluude omapadra tottu esinevad sagedamini keskkdrvapdletikud, mille tlisistusena voib
areneda valja kuulmislangus. Akondroplaasiaga laste motoorne areng véib olla aeglasem:
lihikese kasvu ja lihashlipotoonia tottu voivad motoorsed oskused areneda aeglasemalt.
Vaimne areng on normaalne.

Tdiskasvanute seas on Uldpopulatsiooniga vorreldes rohkem levinud sidame- ja
veresoonkonnahaigused, rasvumus ja alaselja spinaalne stenoos, millega vdib kaasneda valu
ja norkus jalgades. See voib raskendada kdndimist. Viljatust esineb akondroplaasiaga
taiskasvanutel rohkem, kuid see ei mojuta kdiki akondroplaasiaga isikuid. Vaikese vaagna tottu
peavad naised slinnitama keisrilike abil.
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Jalgimine ja ravi

Lapseeas jalgitakse kaalu, pikkust ja pealimbermdd6tu ja vorreldakse akondroplaasiale
standardiseeritud kasvukdveratega. Oluline on elukestev jalgimine akondroplaasiaga seotud
terviseprobleemide suhtes nagu kuulmislangus, obstruktiivne uneapnoe, riihiprobleemid (nt
hiperlordoos ja kifoos, lilisamba nimmepiirkonna stenoos), genu varum,
hambumusprobleemid ja sddame-veresoonkonna haigused. Neonataalses perioodis
kontrollitakse visualiseerimisuuringutega (nditeks MRT, KT) foramen magnumi (koljumulgu)
suurust ning hiudrotsefaalia esinemist; tehakse polisomnograafia ehk uneuuring, et
kontrollida tsentraalse uneapnoe esinemist. Kui esineb hidrotsefaaliat vdi tsentraalset
uneapnoet, voib olla vajalik neurokirurgiline ravi. Lapse- ja taiskasvanueas vdivad vajada ravi
keskkdrvapdletikud (vajalik voib olla antibakteriaalne ravi; korduvaid keskkdrvapdletikke voib
ennetada Sunteerimisega ning oluline on kontrollida kuulmislanguse esinemist.
Kuulmislanguse esinemise puhul vdib olla vajalik kdneteraapia. Obstruktiivse uneapnoe raviks
vBib eemaldad mandlid ja adenoidid ja/vdi soovitada magamise ajal kasutada CPAP seadet,
samuti vOidakse soovitada kaalulangetamist. Genu varumit ravitakse kirurgiliselt. Liilisamba
nimmepiirkonna stenoos on hilisemas elus kdige tdenaolisem puude tekke pdhjus. Koigil
patsientidel, kes soovivad osaleda korge riskiga tegevustes (naiteks kontaktspordid), tuleks
kaaluda stenoosi hindamist rontgenuuringuga. Patsiendid vdivad vajada stenoosi kirurgilist
ravi nimmepiirkonna laminektoomia né&ol. Huperlordoosist ja/vdi kifoosist pdhjustatud
seljavalu vastu vGib aidata flsioteraapia.

2-aastastel ja vanematel lastel, kellel ei ole epifiilisid veel sulgunud, on kasutusel ravim nimega
vosoritiid (Voxzogo®), mis vdib veidi parandada luukasvu ning seeldbi suurendada kasvu.
Vosoritiid on sistitakse 1x pdevas nahaaluskoesse. Ravimil on Eestis muugiluba, hetkel
puudub Tervisekassa poolne rahastus, kuid 2025.a jooksul on lootust olukorra muutusele.

Prognoos
Akondroplaasiaga tdiskasvanud meeste kasv on keskmiselt 131cm (jadvad enamasti

vahemikku 118-145cm), naiste puhul 124cm (112-136cm). Intelligents on enamus juhtudel
normaalne. Akondroplaasiaga isikute eluiga on tGldpopulatsiooniga vorreldes 10 aasta vorra
vahenenud, mis vdib olla seotud suurema siidame-veresoonkonna haiguste riskiga. Suremus
on suurem ka vaikelapseeas. Akondroplaasiaga isikute elukvaliteet on siiski valdavalt hea, kui
tagatud on ligipdas vajalikule meditsiinilisele ja sotsiaalsele toele.
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