Achondroplasie

IR \NIR IN DER SCHULE ! B

Achondroplasie ist die haufigste der rund 650 Formen des Kleinwuchses.
Sie ist eine genetisch bedingte Entwicklungsstérung des Knorpel- und
Knochengewebes. Achondroplasie ist eine Skelettdysplasie (Entwicklungs-
stérung des Skeletts) und betrifft ca. eine von 20.000 Geburten.

Mit weltweit Uber 250.000 betroffenen Menschen ist sie eine seltene

Erkrankung.

In Deutschland werden jedes Jahr 40-45 Kinder mit Achondroplasie geboren.

Erscheinungsformen

AuBerliche Symptome der Achondroplasie sind kurze
Oberarme und Oberschenkel, kleine, oft breitere Hande
und FuBe und in Relation dazu ein langer Rumpf. Huft-
und Ellenbogengelenke kénnen nicht ganz gestreckt,
Finger-, Knie- und FuBgelenke hingegen Uberstreckt
werden. Aufgrund des verkleinerten Brustkorbs kommt
es haufig zu Atembeeintrachtigungen. Die Enge im
Nasen-Rachen-Raum verursacht haufig Infekte, insbeson-
dere der oberen Atemwege. Auch Mittelohrentzindun-
gen konnen auftreten. Die GehirnflUssigkeit (Liquor)
flieBt aufgrund der Enge des Wirbelkanals schlecht
bzw. kaum ab. Bereits in frihester Kindheit sollte auf
Horstorungen geachtet werden, da diese die Sprach-
entwicklung beeintrachtigen kénnen. Aufgrund des
engen Wirbelkanals treten gehauft Ruckenbeschwer-
den sowie eine verzogerte und langsamere korper-
liche Entwicklung (z.B. verzogertes Lernen von Sitzen
und Gehen) auf. Die klrzeren Arme und die geringere
Streckbarkeit der Ellenbogen bedingen einen wesent-
lich geringeren Greifradius. Auch kdénnen die Kinder
schneller ermiden. Davon abgesehen entwickeln sie sich
jedoch véllig normal, auch die Intelligenz ist nicht be-
eintrachtigt. Es treten unterschiedlich stark ausgepragte
Beinachsenverdnderungen auf (z.B. O- oder X-Beine). Die
Verbiegung der Wirbelséule fuhrt bei einigen Menschen
zu einer Wolbung der Wirbelsaule nach auBen (Kyphose)
und gleichzeitig zu einem Hohlkreuz (Hyperlordose). Das
Wachstum endet in der Regel bei ca. 120-140 cm.

Ursache/Diagnose/Prognose

Schon frih wurde vermutet, dass Achondroplasie auf der
Mutation eines Gens beruht. Seit 1996 ist die Ursache
bekannt: Der Achondroplasie liegt in Uber 95 Prozent
der Félle die identische Mutation in der Erbanlage des
Fibroblastenwachstumsfaktor-Rezeptors Nr. 3 (FGFR 3)
zugrunde. Bei einer normalen Knorpelzelle sitzt an der Zell-

oberflache eine Art Rezeptor. Dieser fangt das Wachstums-
signal ein und leitet es in das Zellinnere weiter. Auch bei der
Achondroplasie sitzt der Rezeptor an der Zelloberflache,
ist jedoch durch den Austausch von Glycin gegen Arginin
(Aminosauren) so verandert, dass er das , Wachstumssig-
nal” nichtin die Zelle weiterleiten kann. Dies fiihrt zu einer
unzureichenden Teilung der Knorpelzellen. Da die rest-
lichen, fur die Herstellung verschiedener Rezeptoren ver-
antwortlichen Gene nicht betroffen sind, entwickeln sich
andere Gewebe und Organe wie Gehirn, Lunge, Herz
und Leber véllig normal. Achondroplasie wird autosomal-
dominant vererbt.

Die Diagnose der Achondroplasie beruht zum einen auf
dem typischen klinischen Erscheinungsbild und wird
zum anderen per DNA-Analyse abgesichert. In manchen
Fallen kann vor der Geburt per Ultraschall eine Verdachts-
diagnose gestellt werden.

Menschen mit Achondroplasie haben eine normale Lebens-
erwartung. Allerdings wird das Leben mit fortschreiten-
dem Alter beschwerlicher, da die typischen Merkmale
und Einschrankungen zunehmen.

Eltern sollten ihr Kind schon sehr frih psychisch stérken
und dabei unterstltzen, eine stabile ,innere GroBe” auf-
zubauen. Dazu gehdrt, die Eigeninitiative und Selbststan-
digkeit der Kinder gezielt zu férdern. So sollten die Kinder
in der Familie, im Kindergarten, in der Schule und von Arz-
tinnen und Arzten nicht ihrer GréBe, sondern ihrem Alter
entsprechend behandelt werden. Eine Heilung im Sinne
des Erreichens einer durchschnittlichen KérpergroBe gibt
es bei Achondroplasie nicht, da die Kdrperproportionen
nicht denen der ,Normalwuchsigen” angeglichen werden
kénnen. Die betroffenen Menschen zeigen unterschied-
liche Symptome in den verschiedenen Lebensabschnitten
und Auswirkungen des Krankheitsbildes. Daraus ergibt
sich ein unterschiedlicher Therapiebedarf, der im Saug-
lingsalter am groBten ist.
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Neben den Therapieformen Vojta, Bobath und Osteopa-
thie kénnen auch andere Therapieformen, wie z.B. the-
rapeutisches Reiten oder Psychomotorik, von gréB3ter Be-
deutung sein.

Bewegung und regelmaBiger Sport (Radfahren/Schwimmen)
bieten sich sowohl fur Kinder und Jugendliche als auch
flr Erwachsene zur Starkung der Gesamtmuskulatur an.

Schulungsprogramm:

Der Bundesverband Kleinwiichsige Menschen und ihre
Familien e. V. (BKMF) schult Eltern und Betroffene und
klart Therapeutinnen und Therapeuten, Lehrkrafte sowie
Erzieherinnen und Erzieher auf. Fir die umfangreiche Be-
ratung und Information zum Thema steht dem BKMF ein
Wissenschaftlicher Beirat zur Verflgung.

Materialien fiir Lehrkrafte

Spezifisches Informationsmaterial fur Lehrkrafte gibt es
bei der Selbsthilfe. Gesprache mit den Eltern sind hilf-
reich, da diese in der Regel die meisten Informationen
zu dem Krankheitsbild haben und bei Probleml&sungen
schnell helfen kénnen.

Umfangreiches Informationsmaterial kann bei der Selbst-
hilfe, z. B. beim Bundesverband Kleinwlchsige Menschen
und ihre Familien e. V. (BKMF) und beim Bundesselbsthilfe-
Verband Kleinwichsiger Menschen e.V. (VKM), bezogen
werden.

Selbsthilfe/Patientenorganisationen

Bundesverband Kleinwlchsige Menschen
und ihre Familien e.V. (BKMF)
www.bkmf.de
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BundesselbsthilfeVerband
Kleinwtchsiger Menschen e. V. (VKM)
www.kleinwuchs.de

Kontaktgruppe Eltern kleinwtchsiger Kinder:
www.kleinwuchs-elterngruppe.de

Die Kontaktgruppe Eltern kleinwiichsiger Kinder benutzt vorwiegend
das Informationsmaterial des Bundesverbands Kleinwichsige Menschen
und ihre Familien e.V. (BKMF), da viele Mitglieder aus dieser Gruppe
gleichzeitig dort Mitglied sind. Bei Informationsbedarf ist es deshalb zu
empfehlen, die Materialien direkt beim BKMF zu bestellen, da sie dort
auch standig aktualisiert werden.

Hinweise fiir Lehrkrafte

Eine geringe KorpergréBe hat nichts mit verminder-
ter Intelligenz zu tun. Ein kleinwichsiges Kind soll
nicht aufgrund seiner KoérpergréBe zurlickgestuft
werden. Die Schulfahigkeit muss an der kognitiven
Reife gemessen werden.

Kleinwichsige Kinder und Jugendliche brauchen,
sofern sie keine Rollstuhlfahrer sind, in der Regel
wenige Hilfsmittel in der Schule. Es reichen einige
Umbauten im sanitdren Bereich, ein geeigneter Stuhl
(um bspw. die Tafel und andere schwer zugangliche
Gegenstande zu erreichen bzw. zu gebrauchen) und
klare Regelungen. Die Kinder benétigen Verstdndnis,
aber kein Mitleid. Hilfsbereite Mitschilerinnen und
Mitschiler sowie Lehrkrafte kénnen die Weichen
fur ein spateres selbstbewusstes Leben stellen. Den
Kindern und ihren Familien muss durch Vermittlung
sozialer Hilfen und den Hinweis auf nutzliche Infor-
mationen geholfen werden. Es sollten stets die indi-
viduellen Bedurfnisse bei der oder dem Betroffenen
erfragt und beriicksichtigt werden.

Mit der Bereitstellung eines zweiten Schulbuchsatzes
fir den Gebrauch zu Hause kann den Betroffenen
der Schulalltag erheblich erleichtert werden, da das
Tragen zu schwerer Schultaschen eine starke Belas-
tung darstellen kann.

Die meisten kleinwUchsigen Kinder haben viel Freude
an Bewegung. Sie kénnen bei fast allen Sportarten
aktiv mitmachen — bei der Leistungsbewertung sollte
allerdings ihre geringere KérpergroBe beriicksichtigt
werden.

Die anderen Kinder sollten von den betroffenen
Schulerinnen und Schilern (und ggf. von deren
Eltern) Uber mogliche Einschrankungen aufge-
kldrt werden und dementsprechend vorsichtig im
Umgang mit den Betroffenen sein. Stets sollte da-
rauf geachtet werden, die betroffenen Kinder
und Jugendlichen ihrem Alter entsprechend zu be-

handeln.
)

Weitere Internetadressen

« www.eurordis.org/de/content/achondroplasie-einer-
welt-mit-grossen-leben
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