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Akondroplasi

• Vanligste av skjelettdysplasiene som fører til kortvoksthet

• Forekomst: ca 1:20 000 – 1:30 000

• I Norge: fødes ca 3 barn hvert år

• TRS: har ca 100 registrerte med akondroplasi

• I verden: 250.000 – 300.000 med diagnosen 

• 80% oppstår i en familie uten andre kortvokste

• Dominant arv – 50% sjanse for å videreføre til egne barn
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Akondroplasi –  årsak

• Skyldes en variant (mutasjon) i FGFR3-genet

       (Fibroblast Growth Factor Receptor 3)

• Fører til nedsatt benvekst
o I lange rørknokler 

o I ryggen

o Feilstillinger i bena

o Endringer i ansiktsskjelettet

• Kortvoksthet

Kvinner:  ≈ 124 cm

Menn:     ≈ 132 cm
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Akondroplasi – diagnose

• Oppdages vanligvis kort tid etter fødsel eller ved ultralyd i svangerskapet 
(etter 24.uke)

• Basert på typiske kjennetegn og på røntgenbilder

• Bekreftes med en gentest (FGFR3-genet)
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FGFR3: Fibroblast Growth Factor Receptor 3

FGFR3 genet bidrar 
til regulering av vekst



Konstant hemming av benveksten

Akondroplasi



Akondroplasi – karakteristiske kjennetegn

• Disproporsjonal kortvoksthet

o Korte overarmer og lårben

o Bolen omtrent som hos fullvokste

• Stort hode, underutviklet mellomansikt

• Frontal bossing

• Ekstra hudfolder

• Thorakolumbal kyfose

• Trident hånd

• Hypotoni 

• Senere: økt lumbal lordose
Tegninger: Annette Holt Skogan
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Mest alvorlige komplikasjoner ved akondroplasi 0-3 år

Foramen magnum stenose Thorakolumbar kyfose
Søvnapnè 

(pustestopp ved søvn)
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• Foramen magnum stenose (20%)

• Sentral and obstruktiv søvnapne (pustestopp) (50-70%)

• Feilstilling i ryggen (kyfose) (10-15%)

• Hjulbeinthet (40-50%)

• Hyppige øvre luftveisinfeksjoner/kronisk mellomørebetennelse (70-90%)

• Nedsatt hørsel og språkutvikling (25-40%)

• Forsinket motorisk utvikling 

Andre forhold å følge med på
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Foramen magnum stenose (1)

• Trange forhold i bakre skallegrop/øverst i nakken

• Foramen magnum diameter ved akondroplasi redusert med opptil 50%

• Den mest alvorlige komplikasjonen hos spedbarn med akondroplasi (0–3 år)

• Kan føre til alvorlige nevrologiske komplikasjoner, pustestopp og spedbarnsdød



Foramen magnum stenose (2)

Symptomer:

• Utilpass/sutrete, dårlig matlyst

• Økende hodeomkrets

• Søvnapné (pustestopp om natten)

• Slapp i beina, dårligere motorisk funksjon

• Økte reflekser

• OBS: kan være få/ingen symptomer!

• MR av hode og bakre skallegrop gjøres derfor rutinemessig 

      på alle spedbarn med akondroplasi (vanligvis ved 3 mnd alder)

• Operasjon (dekompresjon) kan være aktuelt om for trange forhold



Søvnapnè – pustestopp ved søvn

• Sentral søvnapnè pga spinal stenose 

• Obstruktiv søvnapnè pga trange forhold i 
ansiktsskjelettet eller store polypper/tonsiller

• Symptomer: pustestopp under søvn, uopplagt på 
dagtid, sutrete

• Rutine søvregistrering (polysomnografi) gjøres hos 
alle spedbarn < 1 års alder – vanligvis ved 4-6 mnd



Thorakal kyfose – «kul på ryggen»

• Vanlig ved akondroplasi (opptil 90%)

• Går vanligvis over når barnet begynner å reise seg/stå (fra 2-3 
års alder) – senest 1 år etter 

Forebygging:

• Unngå at barnet sitter uten støtte

• Om økende kul bør barnet vurderes av ryggkirurg 



Ortopedi – bøyde legger, forlengelse?

• Ca 40% får bøyde leggben

• Hvis gangvansker eller smerter kan det være aktuelt med operasjon

• Noen velger forlengelsesoperasjon (fra 8-9 års alder)

• Evnt. også samtidig forlengelse av overarmer

• Fysioterapeut bør følge med på rygg og motorisk utvikling



Øreverk, hørsel, språk

• Ørebetennelser vanlig ved akondroplasi 

– 75-90% av barna får øreverk 

– Ca 50% må ha ventilasjonsrør (dren)

• Mange må fjerne mandler (tonsiller) og polypper («falske 
mandler»)

• Mer pågående mht operasjon hos barn med akondroplasi i 
forhold til  andre «ørebarn»

• Obs væske i mellomøret

• Obs hørsel og språkutvikling!

• Anbefaler regelmessig oppfølging hos ØNH-lege



Internasjonale anbefalinger for oppfølging av akondroplasi

2020
2021



Kontroller/oppfølging 0-2 år – del 1

sjekkliste-oppfolging-
akondroplasi_revidert-
25.04.24.pdf (sunnaas.no)

https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf


Kontroller/oppfølging 0-2 år – del 2

sjekkliste-oppfolging-
akondroplasi_revidert-
25.04.24.pdf (sunnaas.no)

https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf


Kontroller/oppfølging 3-5 år

sjekkliste-oppfolging-
akondroplasi_revidert-
25.04.24.pdf (sunnaas.no)

https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf
https://www.sunnaas.no/498926/contentassets/58ba86cf797a40029e9bb31a5eb350e6/sjekkliste-oppfolging-akondroplasi_revidert-25.04.24.pdf


Akondroplasi-spesifikke vekstkurver

Achondroplasia Growth Charts – Download Growth Charts for 
Achondroplasia (achondroplasia-growthcharts.com)

Neumeyer et al. Am J Med Genet A. 2021 Feb;185(2):401-412 20

https://www.achondroplasia-growthcharts.com/
https://www.achondroplasia-growthcharts.com/


Akondroplasi-spesifikke kurver for motoriske milepæler

motoriske milepæler, skjema til nedlasting.pdf(sunnaas.no)

Ireland et al. 2012. Dev Med Child Neurol 54:532–537 
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https://www.sunnaas.no/498cbe/contentassets/1f38e25885524db396fa5d9cf547c1ae/motorisk-utvikling-penny-ireland.pdf


Akondroplasi-klinikken på Rikshospitalet

Fra TRS: Lege, ergoterapeut, (fysioterapeut)

Fra OUS: genetiker, fysioterapeut, nevrokirurg og radiolog 

Fra Lovisenberg: ØNH/søvnspesialist 

Ved behov: Ryggortoped og barneortoped (OUS) 

Akondroplasiklinikken -
Oslo universitetssykehus 
HF (oslo-
universitetssykehus.no)
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https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/barne-og-ungdomsklinikken/avdeling-for-barnemedisin-og-transplantasjon-rikshospitalet/barnemedisinsk-poliklinikk-og-dagenhet/akondroplasiklinikken/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/barne-og-ungdomsklinikken/avdeling-for-barnemedisin-og-transplantasjon-rikshospitalet/barnemedisinsk-poliklinikk-og-dagenhet/akondroplasiklinikken/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/barne-og-ungdomsklinikken/avdeling-for-barnemedisin-og-transplantasjon-rikshospitalet/barnemedisinsk-poliklinikk-og-dagenhet/akondroplasiklinikken/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/barne-og-ungdomsklinikken/avdeling-for-barnemedisin-og-transplantasjon-rikshospitalet/barnemedisinsk-poliklinikk-og-dagenhet/akondroplasiklinikken/


Inntil nå – ingen behandling utover kirurgi

Medisinske komplikasjoner Forlengelseskirurgi

Fra: Paley D. Extensive Limb Lengthening for Achondroplasia and Hypochondroplasia. 
Children. 2021 Jun 24;8(7):540.
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Behandling av akondroplasi er på veg, kan gi nye muligheter

2021
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Aktuelle medikamenter for akondroplasi

Vosoritide 
(Voxzogo®)

BioMarin

TransCon
Ascendis Pharma

Infigratinib 
QED Therapeutics

Virker på litt ulike 
mekanismer



Vosoritide

NEJM 2019

Lancet 2020

• Dobbeltblindet RCT
• N=121 barn 

o 60 i beh. gruppen
o 61 i placebo-gruppen

• Alder: 5–18 år
• Daglige s.c inj. med vosoritide 15ug i 1 år

Funn:
• Gj.snitt økt høydevekst (1,57 cm/år) 
• Godt tolerert, ingen alvorlige bivirkninger



Vosoritide – 2 års data

2021

+1,57cm
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Vosoritide godkjent av FDA og EMA 2021

USA Food and Drug Administration (FDA)

• August 2021
• Barn ≥ 5 år

European Medicines Agency (EMA)

• November 2021
• Barn ≥ 2 år
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Vosoritide (Vozogo®) tilbys nå i over 40 land ….

+++
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TransCon CNP (Navapegritide)

Lancet okt 2023

• Flere studier i gang

• Inkl. ny spedbarns-studie (0-2 år)

• Planlagt oppstart august 2024

• Aktuelt at Norge/Oslo er med

• Dansk firma

• CNP analog

• Injeksjon i huden en gang pr uke

• Foreløpig kun tilgjengelig i kliniske studier

Resultater nylig publisert (ACcomplisH)

• Alder 2-10 år, oppfølging i 52 uker

• 42 fikk aktiv behandling, 15 fikk placebo

• Høyeste dose 100ug (n=11)

         Effekt <≈ vosoritide (5,42 vs 4,35 cm) (+1,07 cm)

• Bivirkningsprofil ≈ vosoritide 
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Infigratinib 

• + 3,38 cm pr år (n=12)

• Oppfølging (gj.snitt) 71 uker

• God sikkerhetsprofil

• Ingen alvorlige bivirkninger rapportert

• PROPEL 3-studien

• I Norge: Akondroplasi-klinikkene på Rikshospitalet og Haukeland

• Alder 2,5 - <17 år

• Første pas inn i PROPEL (observasjonsstudie) 25.okt 2023

• Oppstart PROPEL 3 (intervensjonsstudien) ca august 2024?
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Spørsmål?

Mer informasjon om akondroplasi
Akondroplasi - Sunnaas sykehus HF

https://www.sunnaas.no/fag-og-forskning/kompetansesentre-og-tjenester/trs-kompetansesenter-for-sjeldne-diagnoser/sjeldne-diagnoser/kortvoksthet/akondroplasi/
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