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ACOMPANHAMENTO

PRE-NATAL

* m Suspeita de displasia esquelética

ACOMPANHAMENTO

ultrassonografia

sequenciamento de nova geracao do DNA — exoma

Z m Diagnostico
completo (padrao-ouro)

PERINATAL'

ACONDROPLASIA
FAMILIAR

(ambos os pais

com acondroplasia)

Acondroplasia homozigota

® avaliacdo por geneticista e intensivista

® [etal, na maioria das vezes

® encaminhamento para cuidados paliativos

m estudo radioldgico do
esqueleto (babygrama)

m estudo molecular para
o gene FGFR3 (quando
nao realizado no
periodo pré-natal)

ACONDROPLASIA POR MUTACAO NOVA

(pais sem acondroplasia)
m estudo radioldgico do esqueleto
(babygrama)

m estudo molecular para o gene FGFR3
(quando nao realizado noperiodo pré-natal)

Acondroplasia heterozigota
® avaliacdo semestral por pediatra e neonatologista
® cuidados neonatais: supervisao do sistema respiratrio

® cuidados pedidtricos perinatais: teste do pezinho e amamentacao

® avaliacdo semestral por pediatra
e neonatologista

® cuidados neonatais: supervisao
do sistema respiratdrio

® cuidados pedidtricos perinatais:
teste do pezinho e amamentacao



ACOMPANHAMENTO
ATE 2 ANOS

DE IDADE'

m Avaliacao antropométrica

a cada visita, check-up de: altura, altura sentado, peso,
envergadura e perimetro cefélico (com base em curvas
proprias para acondroplasia)

m Desenvolvimento psicomotor

possivel hipotonia e defasagem dos marcos do
desenvolvimento (em caso de defasagem, a fisioterapia
motora é recomendada)

mudancas de rotacoes dos dominios motores e
biomecanicos compensatorios

m Avaliacao da linguagem

possivel defasagem na aquisicao da linguagem
expressiva (em caso de defasagem, a terapia
fonoaudioldgica é recomendada)

m Avaliagao neurocirurgica

cuidado com eventual anestesia por conta do manuseio
do polo cefdlico e hiperextensao da cabeca

m Avaliacao da qualidade do sono

polissonografia basal e a cada ano

m Avaliacao otorrinolaringoldgica

exame do ouvido médio (secrecdo ceroide) e prevencao
de otites médias

higiene anual do ouvido

m Avaliacao fisiatrica e fisioterapica motora

adaptacao postural
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ACOMPANHAMENTO

DE 2 A5 ANOS DE IDADE'

(fase pré-escolar)

+

m Avaliacao

antropométrica

® acadavisita, check-up de:
altura, altura sentado, peso,
envergadura e perimetro

cefalico (com base em curvas

prdprias para acondroplasia)

—@ | Desenvolvimento

O

C/S

psicomotor

® marcos do desenvolvimento

motor e de linguagem: possivel

defasagem nesses pacientes
quando comparados aos da

populacao sem acondroplasia

m Avaliacao

ortopédica

® possivel cifose toracolombar

transitdria para lordose
lombo-sacra

® possivel genu varum devido
a coxa vara, instabilidade
articular e crescimento
assimétrico fibular

® orientacdo aos familiares
quanto a boa postura do

paciente, sempre apoiando o

corpo da cabeca aos pés

m Avaliacao ,

otorrinolaringologica

® higiene e limpeza semestral/

anual do ouvido médio

® Judiometria anual

m Qualidade
devida

® acompanhamento por

B Nutricao

® controle do peso

m Avaliacao
ocupacional

movimentos compensatorios

modificacdo e adaptacao do
ambiente: acessibilidade

adaptacdes e orientacoes
para higiene pessoal

assisténcia para
atividades didrias

meio de escalas de dor




ACOMPANHAMENTO
DE6 A 12 ANOS DE IDADE'

(fase escolar)

> B Avalia¢ao
ﬁ 3 antropométrica

® acada visita, check-up de:
altura, altura sentado, peso,
envergadura e perimetro cefalico
(com base em curvas proprias
para acondroplasia)

' m Qualidade

devida
&

® acompanhamento por meio de
escalas de dor

® apoio psicoldgico:
autoestima, modulagdes de
humor e sexualidade

® grupos de apoio a pacientes
e familiares

"4 ¥ = Qualidade
*x do sono
® polissonografia periddica, a
critério do otorrinolaringologista

m Avaliacao otorrinolaringolégica
\: ® avaliacdo do ouvido médio e
prevencao de otites médias

® avaliacdo de amigdalas
e adenoides

® higiene anual do ouvido

B Avaliacao
9 ortopédica

® possivel lordose lombo-sacra

® possivel genu varum devido
a coxa vara, instabilidade
articular e crescimento
assimétrico fibular

® orientacdo aos familiares
quanto a boa postura do
paciente, sempre apoiando
0 corpo da cabeca aos pés

m Nutricao

@

[ m Avaliacao

t ocupacional
<
as

® controle do peso

® adaptacao dos ambientes
para postura e acessibilidade

® adaptacoes e orientacoes
para higiene pessoal

® m Esportese
% atividades fisicas

® natacdo e ciclismo sao
boas op¢oes

® esportes que envolvam forca,
saltos e contato fisico extremo
devem ser evitados




ACOMPANHAMENTO

DE13A 17 ANOS

DE IDADE
(puberdade)

~ m Avaliacao antropométrica
‘H‘ 3 a cada visita, check-up de:
altura, altura sentado, peso,
envergadura e perimetro
cefélico (com base em
curvas proprias para

acondroplasia)

puberdade: periodo de
ocorréncia e caracteristicas
dentro do esperado para a
populagdo geral

m Nutricao

controle do peso

m Avaliacao ocupacional

adaptacdes dos ambientes
para postura e acessibilidade

m Esportes e atividades fisicas

natacdo e ciclismo sdo
boas op¢oes

esportes que envolvam forca,
saltos e contato fisico devem
ser evitados

E Qualidade de vida

acompanhamento por meio
de escalas de dor

apoio psicoldgico:
autoestima, modulagdes de
humor e sexualidade

grupos de apoio a pacientes
e familiares

ACOMPANHAMENTO

A PARTIRDE
18 ANOS DE IDADE!

(transicao para a vida adulta)

” B Avaliacao
cardiocirculatoria

v

® (linico geral

m Avaliacao ortopédica
e neuroldgica

® exames de diagndstico para "sindrome
da cauda equina"

B Nutricao
6 ® controle do peso

m Fertilidade

® normal em pacientes com acondroplasia
comparada a observada na populacao geral

® mulheres gravidas devem receber orientacao
especializada quanto ao tipo de parto

® aconselhamento genético com especialista

m Avaliacao

[ 4 A
t ocupacional
. ® adaptacbes dos ambientes para

postura e acessibilidade

m Qualidade
' devida

® acompanhamento por meio de escalas de dor

® apoio psicoldgico: autoestima, modulagoes
de humor e sexualidade

® grupos de apoio a pacientes e familiares

Referéncia: 1. Llerena Jr J, Kim CA, Fano V, et al. Achondroplasia in Latin America: practical
recommendations for the multidisciplinary care of pediatric patients. BMC Pediatr. 2022;22(1):492.



0 IMPACTO MULTISSISTEMICO DA ACONDROPLASIA
DURA POR TODA A VIDA'

A acondroplasia é causada por uma mutagcao no gene FGFR3 e ocorre em 1 a cada 25.000 nascidos vivos??

A acondroplasia é o tipo mais comum de displasia esquelética e totaliza quase 90% das ocorréncias de baixa estatura desproporcional ou
nanismo?. Caracterizada pelo crescimento dsseo endocondral comprometido, € causada por uma mutagao de ganho de fungao no gene do
receptor 3 do fator de crescimento de fibroblastos (FGFR3) e esta associada a caracteristicas fisicas distintas.*
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CRESCIMENTO 0SSEO

de sinalizagao. Uma delas inclui a ativagao
de FGFR3, reduzindo o crescimento dsseo.
A via ativada por NPR-B/CNP que bloqueia
o sinal inibitério gerado pela ativagao de
FGFR3, permitindo o crescimento 6sseo
endocondral.®

www.acondro.com.br

Tecido cartilaginoso desenvolve — se em
0sso na area da placa de crescimento,
continuando até aproximadamente de 16 a
20 anos de idade em individuos de estatura
mediana.?’

0 crescimento 6sseo é controlado por dois

caminhos de sinalizagdo: FGFR3 que reduz

o crescimento dsseo e NPR-B/CNP que (- - Vasos Placa de
bloqueia o sinal de FGFR3, permitindo o e A sanguineos | Y\ / crescimento
crescimento dsseo.”

Em acondroplasia, a atividade da placa de

crescimento no osso endocondral é Cartilagem

interrompida por uma mutagao no gene

FGFR3 que causa uma hiperativagao, Centro de Centro de Placa de crescimento fechada;
resultando em desenvolvimento dsseo crescimento 6sseo crescimento 6sseo crescimento ¢sseo interrompido
endocondral prejudicada.”
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