YAS GRUBUNA GORE AKONDROPLAZi KOMPLIKASYONLARI

Bebekler (2 yasindan kiictik olanlar)

Proaktif hastalik yonetiminde nelere dikkat edilmesi gerektigini bilmek cok 6nemlidir. Bu yaklasim,
komplikasyonlari azaltmaya yardimci olmak ve uygun beklentileri ortaya koymak acisindan hayati 6nem
tasimaktadir. Bebeklerde meydana gelen komplikasyonlar 6zel tibbi tedavi gerektirir; bu nedenle,
pediatristlerin iskelet displazisi konusunda uzman bir doktorla isbirligi yapmasi ve hastayi gerekli

uzmanlara sevk etmeleri Gnemlidir.’

Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Wright MJ, Irving MD, 2012; Ireland PJ ve arkadaslari, 2014 ve Ireland PJ ve arkadaslari,
2011'den uyarlanmistir.” Bunlar olasi komplikasyonlardir - bireysel deneyimlerde degisiklik goriilebilir. Tani ve hastalik yonetimi

klinikteki hekimin verecegi karara bagudir.

Olasi Komplikasyon Proaktif izlem Sevkin Yapildigi Uzman

Hastaliga 6zgl grafikler ve cizelgelere
Servikomeddller gore degerlendirilen blyime ve
kompresyon? gelismenin klinik degerlendirmesi ve

izlenmesi; kafatasi gériintilemesi?

Uyku apnesi'? Polisomnografi'?

. . Oksipital-frontal cevre dlcimlerinin
2 v ;
Hidrosefall dizenliizlenmesi?

"Gevseklik”, halsizlik, sureklialt
ekstremite klonusu, asimetrik refleksler
veya yemek yerken tikanma veya
6glrme acisindan degerlendirme’

Hipotoni'

Her yilisitme degerlendirmesiyapiniz'’
Tekrarlayan OM, adenotonsilektomi ve
ventilasyon tiplerinin yerlestirilmesini
gerektirebilir®

Otitis media (OM)?2

Desteksiz oturmaya dair klinik izlem
ve tavsiye?

Oraninda servikomeduller
kompresyona bagli ani
oliim riski®”’

Cocuklarin %10'undan
azinda foramen
magnumun cerrahi
olarak genisletilmesi
gerekebilir®

Nororadyoloji Uzmani / Beyin
Cerrahisi Uzmani?

Merkezi apne varsa Beyin Cerrahisi
Uzmani?, obstriiktif apne varsa
Pediatrik Gogls Hastaliklari
Uzmani', KBB Uzmani?

Beyin Cerrahisi Uzmani?
Beyin Cerrahisi Uzman!'

KBB Uzmani?, Odyolog', Konusma
Terapisti*

Ortopedive Travmatoloji Uzmani'

Néroloji Uzmani /
Beyin Cerrahisi
Uzmani
T Gogus Hastaliklari Uzmani

KBB Uzmani
@ Odyolog
Konusma Terapisti

Ortopedive Travmatoloji
Uzmani

Referanslar: 1. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):e20201010. 2. Wright MJ, Irving
MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 3. Ireland PJ, Pacey V, ZankLA, Edwards P, Johnston LM, Savarirayan R. Optimal management of
complications associated with achondroplasia. Appl Clin Genet. 2014,7:117-125. 4. Ireland PJ, McGill J, Zankl A et al. Functional performance in young Australian children with
achondroplasia. Dev Med Child Neurol. 2011;(10):944-950. 5. Ednick M, Tinkle BT, Phromchairak J, Egelhoff J, Amin R, Simakajornboon N. Sleep-related respiratory abnormalities and
arousal pattern in achondroplasia during early infancy. J Pediatr. 2009;155(4):510-515. 6. Pauli RM. Achondroplasia: a comprehensive clinical review. Orphanet J Rare Dis.
2019;14(1):1.7. Hecht JT, Francomano CA, Horton WA, Annegers JF. Mortality in achondroplasia. Am J Hum Genet. 1987;41(3):454-464. 8. Matsushita T, Wilcox WR, Chan YY, et al.
FGFR3 promotes synchondrosis closure and fusion of ossification centers through the MAPK pathway. Hum Mol Genet. 2009;18(2):227-240.
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YAS GRUBUNA GORE AKONDROPLAZi KOMPLIKASYONLARI
Kiiciik Cocuklar (2-4 yas)

Kicuk cocuklar konusmaya ve ayakta durmaya basladikca, ek komplikasyonlar daha belirgin hale
gelebilir. Proaktif hastalik ydnetiminde nelere dikkat edilmesi gerektigini bilmek cok dnemlidir. Bu
yaklasim, komplikasyonlari azaltmaya yardimci olmak ve uygun beklentileri ortaya koymak acisindan
hayati 6nem tasimaktadir.

Wright MJ, Irving MD, 2012; Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ireland PJ ve arkadaslari, 2014 ve Ireland PJ ve arkadaslari,
2011'den uyarlanmistir.”* Bunlar olasi komplikasyonlardir - bireysel deneyimlerde degisiklik goriilebilir. Tani ve hastalik yonetimi
klinikteki hekimin verecegi karara baglidir.

Servikal miyelopati, merkezi apne
Servikomediiller veya gelisimsel gecikmeye dair klinik Nororadyoloji Uzmani / Beyin Cerrahisi
kompresyon' bulgular varsa, kafatasi Uzmant'

gorinttlemesini tekrarlayiniz'

Kétllesen horlama, anormal gindiiz
yorgunlugu veya yavas gelisimsel
ilerleme varsa, polisomnografiyi
tekrarlayiniz'

KBB Uzmani', Pediatrik Gogus
Hastaliklari Uzmani?, Beyin Cerrahisi
Uzman!'

Uyku apnesi'

Her yilisitme degerlendirmesi yapiniz?
Tekrarlayan OM, adenotonsilektomive
ventilasyon tuplerinin yerlestirilmesini
gerektirebilir®

Otitis media (OM)

N 2 2
Isitme bozukluklar? KBB Uzmant’, Odyolog

En gec 2 yasina kadar konusma

icti4
dederlendirmesiyapiniz? NOMUESITE TS

Konusmada gticliik?

Yirime ile hiperlordoza dénis icin

Kifoz! R Ortopedive Travmatoloji Uzman!'
izleyiniz

inatcragr, bozuk yiirtiyts sekli veya
lateral sikisma durumunda dizeltmeyi
disiinintz'?

Cocuk Ortopedi ve Travmatoloji
Uzmani'?

Genu varum (Parantez
bacaklar)?

o im . . p— Néroloji Uzmani /
Bebeklik donemine gére ani dliim Beyin Cerrahisi

0/ 2 5 H k riski azalsa da, yine de nemli bir Uzmani
0 I ”S endise kaynagidir (1-4 yas arasi T Gogus Hastalilan Uzman
%2,5 risk)®

i KBB Uzmani

%20

[letim tipi isitme kaybi konusma
gecikmelerine neden olabilir.2
Akondroplazili cocuklarin yaklasik
% 20'sinde konusma gecikmesine
dair endiseler bildirilmistir’

@ Odyolog
Konusma Terapisti

Ortopedi ve Travmatoloji
Uzmani

Referanslar: 1. Wright MJ, Irving MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 2. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health
supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):e20201010. 3. Ireland PJ, Pacey V, ZankLA, Edwards P, Johnston LM, Savarirayan R. Optimal management of
complications associated with achondroplasia. Appl Clin Genet. 2014,7:117-125. 4. Ireland PJ, McGill J, Zankl A et al. Functional performance in young Australian children with
achondroplasia. Dev Med Child Neurol.2011;(10):944-950. 5. Hecht JT, Francomano CA, Horton WA, Annegers JF. Mortality in achondroplasia. Am J Hum Genet. 1987;41(3):454-464.
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YAS GRUBUNA GORE AKONDROPLAZi KOMPLIKASYONLARI
Cocuklar (5-14yas)

Cocukluk boyunca kulak burun bogaz, solunum ve ortopediile ilgili sorunlara dikkat edilmesi énemlidir,
ctinkd bunlar tedavi edilmezse konusma ve hareketlilik gibi gelisimsel déniim noktalarini geciktirebilirler.”

Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Wright MJ, Irving MD, 2012; Ireland PJ ve arkadaslari, 2011; Hunter AGW ve arkadaslari,
1998 ve Unger S ve arkadaslari, 2017'den uyarlanmistir.* Bunlar olasi komplikasyonlardir - bireysel deneyimlerde degisiklik
goriilebilir. Tani ve hastalik yonetimi klinikteki hekimin verecegi karara bagudir.

Olasi Komplikasyon Proaktif izlem Sevkin Yapildigi Uzman

Kotilesen horlama, anormal glindiiz
yorgunlugu veya yavas gelisimsel
ilerleme varsa, polisomnografiyi
tekrarlamayi disininiiz?

Gogus Hastaliklart Uzmant',
KBB Uzmani?, Beyin Cerrahisi
Uzmani?

Uyku apnesi?

Heryilisitme degerlendirmesiyapiniz'

Konusma gelisimiile ilgili endiseleriniz KBB Uzmani', Odyolog',
varsa degerlendirmeyi tekrar etmeyi Konusma Terapisti?
dislininiiz?

Otitis media?

Malokluzyon, caprasik disler, dar Ust cene
Ortodontik sorunlar’ ve capraz kapanmaicin degerlendirme Ortodontist!
yapiniz*

Lomber omurilik stenozu Asimetriveya artan reflekslericin heryil  Beyin Cerrahisi Uzman#?,
(10ila 14 yas)? derin tendon reflekslerini kontrol ediniz'  Ortopedi ve Travmatoloji Uzmani?

Fizyoterapist veya Pediatrik
Ortopedive Travmatoloji
Uzman'

Lomber hiperlordoz’ Kalca fleksiyon kontraktirlerini
degerlendiriniz’

Sorunlar ortaya cikarsa her 1ila 2 yilda bir

veya daha kisa birzaman araliginda

degerlendirme yapiniz'

inatci adri, bozuk yiriyis sekli veya lateral

sikisma durumunda diizeltmeyi distinliniiz?

Genu varum (Parantez
bacaklar)?

Ortopedi ve Travmatoloji
Uzmani?

Kilo kontroliinl ve beslenme

Al
Obezite aliskanliklarini gézden geciriniz'

Diyetisyen?

@
o
O
W
6
o
o

Sosyallesmeyi gozden geciriniz ve

. 5
Psikososyal etki bagimsizligi tesvik ediniz’

Psikolog®, Psikiyatrist®

H Nérolog / Beyin
0/ 20 .l Apneler (merkezi veya ety
oV I\@

obstriiktif), akondroplazili
)' P L) Goguls Hastaliklari

0l0546'7 kisilerde en yaygin gorilen Oriedeniist T Uzrnan:

solunum problemlerinden Uyku Uzmani
bazilandir’

‘ KBB Uzmani

Fizyoterapist @ 0dyolog
Bir calismada, akondroplazili Konusma Terapisti
0/01 0 cocuklarin %10'unun obez °

o Diyetisyen
oldugu bulunmustur®
Psikolog

Psikiyatrist Ortopedi ve Travmatoloji

Uzmani

Referanslar: 1. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):e20201010. 2. Wright MJ,
Irving MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 3. Ireland PJ, McGill J, Zankl A et al. Functional performance in young Australian children
with achondroplasia. Dev Med Child Neurol. 2011;(10):944-950. 4. Hunter AG, Bankier A, Rogers JG, Sillence D, Scott Cl Jr. Medical complications of achondroplasia: a multicentre
patient review. J Med Genet. 1998;35(9):705-712.5. Unger S, Bonafé L, Gouze E. Current care and investigational therapies in achondroplasia. Curr Osteoporos Rep. 2017,
15(2):53-60. 6. Onodera K, Sakata H, Niikuni N, Nonaka T, Kobayashi K, Nakajima |. Survey of the present status of sleep-disordered breathing in children with achondroplasia
Part I. A questionnaire survey. Int J Pediatr Otorhinolaryngol. 2005;69(4):457-461. 7. Afsharpaiman S, Sillence DO, Sheikhvatan M, Ault JE, Waters K. Respiratory events and
obstructive sleep apnea in children with achondroplasia: investigation and treatment outcomes. Sleep Breath. 2011;15(4):755-761. 8. Hecht JT, Hood 0J, Schwartz RJ, Hennessey
JC, Bernhardt BA, Horton WA, Obesity in achondroplasia. Am J Med Genet. 1988;31(3):597-602.
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YAS GRUBUNA GORE AKONDROPLAZi KOMPLIKASYONLARI
Ergenler (15-18 yas)

Bazi komplikasyonlarin ve psikososyal zorluklarin daha belirgin hale geldigi ergenlik ve yetiskinlik
déneminde endiselerin kaynagi degisebilir." Proaktif hastalik yonetiminde nelere dikkat edilmesi
gerektigini bilmek cok 6nemlidir.

Wright MJ, Irving MD, 2012; Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ain MC ve arkadaslari, 2010 ve Unger S ve arkadaslari,

2017'den uyarlanmistir.’* Bunlar olasi komplikasyonlardir - bireysel deneyimlerde degisiklik goriilebilir. Tani ve hastalik yonetimi
klinikteki hekimin verecegi karara baglidir.

Potential Complication Proactive Monitoring Referral Specialist

isitme bozukluklari? Heryilisitme degerlendirmesi yapiniz? Odyolog?

Genel ve ndrolojik odakli bir fizik

muayene yapiniz. Sinir sikismasinin

tim belirti veya semptomlarini Ortopedi ve Travmatoloji Uzmanl',
izleyiniz ve derin tendon Beyin Cerrahisi Uzman!'
reflekslerini, tonuyu ve duyusal

bulgulari kontrol ediniz?

Omurilik stenozu!

o Algr' veagrinin gUnlUlk yasam iFel . Ortopedi ve Travmatoloji Uzman?,
Kronik agri fiziksel aktivite Gzerindeki etkisini Fizyoterapist?

dederlendiriniz?

Psikososyal etki! Sosyal adaptasyonu kontrol ediniz? Psikolog®, Psikiyatrist*

oraninda, bir calismadaki hastalarin Beyin Cerrahisi
o 18 yasina kadar semptomatik Uzmani
o omurilik stenozunun basladigi T

gorulmustar®

\ Fizyoterapist @ KBB Uzmani
10 ila 20 yas arasindaki

~0 bireylerin yaklasik %
/016 16'sinda sirt agrisi

A .
gelismistir Psikolog Ortopedi ve Travmatoloji
Psikiyatrist Uzmani

Referanslar: 1. Wright MJ, Irving MD. Clinical management of achondroplasia. Arch Dis Child. 2012;97(2):129-134. 2. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health
supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):€20201010. 3. Ain MC, Abdullah MA, Ting BL, et al. Progression of low back and lower extremity pain in a cohort of
patients with achondroplasia. J Neurosurg Spine. 2010;13(3):335-340. 4. Unger S, Bonafé L, Gouze E. Current care and investigational therapies in achondroplasia. Curr Osteoporos Rep
2017;15(2):53-60. 5. Fredwall SO, Steen U, de Vries O, et al. High prevalence of symptomatic spinal stenosis in Norwegian adults with achondroplasia: a population-based study.
Orphanet J Rare Dis. 2020;15(1):123. 6. Hunter AG, Bankier A, Rogers JG, Sillence D, Scott Cl Jr. Medical complications of achondroplasia: a multicentre patient review. J Med Genet
1998;35(9):705-712.
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YAS GRUBUNA GORE AKONDROPLAZi KOMPLIKASYONLARI

Yetiskinler (18 yas ve Ust)

Midahale olmadigi takdirde, akondroplazili bir kisi yetiskinlie ulastigi zaman, bazi tibbi komplikasyonlar

ilerleyebilir. Yetiskinlericin saglik kontrold, hastaya ve semptomlarina yonelik dizenlemeleri ve ileriye
donik rehberligi icermektedir.

Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC, 2020; Ain MC ve arkadaslari, 2010; Tasoglu { ve arkadaslari, 2014; Fredwall SO ve arkadaslari, 2020;
Hecht JT ve arkadaslari, 1988; Pauli RM, 2019 ve Vivanti AJ ve arkadaslari, 2016'dan uyarlanmistir."” Bunlar olasi komplikasyonlardir
- bireysel deneyimlerde degisiklik goriilebilir. Tan1 ve hastalik yonetimi klinikteki hekimin verecegi karara bagudir.

Omurilik stenozu?

Kronik agri’

Osteoporoz®*

Topallama, mesane islev bozuklugu,
bacak ve bel agrisiile bacak zayifligi
icin degerlendirme yapiniz?

Agrive agrinin ginlik yasam ile
fiziksel aktivite Uzerindeki etkisini
degerlendiriniz’

Distk kemik yogunlugu olup
olmadigini izleyiniz?

Fizyoterapist?, Beyin Cerrahisi
Uzmani?

Fizyoterapist?

Rutin tibbi bakimin bir parcasi olarak
Ortopedi ve Travmatoloji Uzmani*

Kilo kontrolliini ve beslenmeyi gdzden

Obezite! e
geciriniz

Beslenme Uzmani®, Diyetisyen®

Kiloyu izleyiniz." Rutin tibbi bakimin bir
parcasi olarak tansiyonu 6lciiniz

ve gerekirse tansiyon dlcimu icin

6n kolu kullaniniz®

Kardiyovaskdler
komplikasyonlar
Hipertansiyon?®

Rutin tibbi bakimin bir parcasi olarak

Gebelik ve dogumla iliskili 6zel

Gebelikte bakim’ : -
risklerin yonetimi

Kadin Hastaliklari ve Dogum Uzmani’

Néroloji Uzmani / Beyin
oraninda hasta Cerrahisi Uzmani

yasayabilirt T

oraninda hastada
“Buna ekolarak, Fizyoterapist

Beslenme
Uzmani
Diyetisyen

dizlerde ve ayak
bileklerinde, eklemlerde
basiya ve agriya neden olabilir®

Referanslar: 1. Hoover-Fong J, Scott Cl, Jones MC; Committee on Genetics. Health supervision for people with achondroplasia. Pediatrics. 2020;145(6):€20201010. 2. Ain MC, Abdullah
MA, Ting BL, et al. Progression of low back and lower extremity pain in a cohort of patients with achondroplasia. J Neurosurg Spine. 2010;13(3):335-340. 3. Tasoglu 0, Sahin Onat S,
Yenigiin D, Dogan Aslan M, Nakipoglu GF, Ozgirgin N. Low bone density in achondroplasia. Clin Rheumatol. 2014,;33(5):733-735. 4. Fredwall SO, Maanum G, Johansen H, Snekkevik H,
Savarirayan R, Lidal IB. Current knowledge of medical complications in adults with achondroplasia: a scoping review. Clin Genet. 2020,97(1):179-197. 5. Hecht JT, Hood 0J, Schwartz
RJ, Hennessey JC, Bernhardt BA, Horton WA. Obesity in achondroplasia. Am J Med Genet. 1988;31(3):597-602. 6. Pauli RM. Achondroplasia: a comprehensive clinical review. Orphanet J
Rare Dis. 2019;14(1):1.7.Vivanti AJ, Cordier AG, Baujat G, Benachi A. Abnormal pelvic morphology and high cervical length are responsible for high-risk pregnancies in women
displaying achondroplasia. Orphanet J Rare Dis. 2016;11(1):166. 8. Bacino CA. Achondroplasia. Wolters Kluwer. Available at: https://www.uptodate.com/contents/achondroplasia.
(accessed August 2021).
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