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Im Zuge des 21. BKMF-Osterreich-Treffens in
Windischgarsten durften wir Gber kinderortho-
padische Besonderheiten bei Achondroplasie
referieren. Die Einladung selbst, die nette Betreu-
ung vor Ort und das rege Interesse aller Beteilig-
ten ehrten und freuten uns enorm. Dieser Beitrag
soll die Themen des Vortrags noch einmal kurz in
Erinnerung rufen. Eine umfassende Zusammen-
stellung ist auf wenigen Seiten natlrlich nicht
moglich, aber Denkanstofle kdnnen gegeben
und Interesse geweckt werden. Aus Platzgrin-
den werden wir die Grundlagen der Achond-
roplasie, also Allgemeines tber die Erkrankung,
Genetik, etc. Uberspringen und auf die kinderor-
thopddisch relevanten Themen ndher eingehen.

Therapieoptionen

Zur medikamentosen Therapie wird derzeit
intensiv geforscht. Das Medikament BMN 111
wird derzeit als Spritze an wenigen Kindern mit
Achondroplasie getestet. Der Behandlungser-
folg und maogliche Risiken und Nebenwirkun-
gen sind noch weitgehend unklar. Fur Interes-
sierte ist es jedoch moglich, den aktuellen welt-

weiten Forschungsstand auf www.clinicaltrial.
gov nachzulesen.

Wahrend die medikamentdse Therapie im kin-
derorthopadischen Alltag derzeit keine Rolle
spielt, sind die Physiotherapie und physikalische
Therapie (vor allem bei Erwachsenen) eine gern
genditzte Therapieform.

SchliefSlich ist die chirurgische Versorgung hau-
fig notwendig beziehungsweise sinnvoll. Dabei
Uberschneidet sich der orthopadische Bereich
vor allem im Bereich der Halswirbelsdule und
des Schédels mit den Kollegen der Neurochir-
urgie. Kinderorthopddisch ist vor allem die Ver-
sorgung von Achsfehlstellungen an der unteren
Extremitat von groSter Bedeutung.

Wachstum

Bei Menschen mit Achondroplasie ist bekann-
terweise das Wachstum reduziert und somit
eine verminderte Endgrofe nach Wachstumsab-
schluss zu erwarten. Im klinischen Alltag helfen
uns Wachstumskurven bei der Uberpriifung der
kindlichen Entwicklung. Diese Kurven gibt es
mittlerweile auch speziell fir Kinder mit Achon-
droplasie. Dabei wird nicht nur die Kérpergroe
beachtet, sondern auch Entwicklungsparame-
ter wie der Kopfumfang, das Képergewicht, der
Body-Mass-Index und die Grol3e des Foramen
Magnums kénnen nachgelesen werden.

Tipp: Viele der Wachstumskurven sind auf der
,Little People of America™\Website abzurufen.’
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In Zeiten der Smartphones gibt es jedoch
auch die flotteste und modernste Methode
zur Bestimmung der ausgewachsenen Korper-
grofe. Die kostenlose ,Multiplier"-App ermog-
licht uns, komplexe Wachstumsprognosen fur
eine Vielzahl an Erkrankungen zu machen. Eine
Feature ist die EndgroBen-Abschatzung bei
Achondroplasie. Diese ermdglicht eine unge-
féhre Einschatzung des zu erwartenden Rest-
wachstums basierend auf den zuvor genannten
Wachstumskurven.

Neben dem verringerten Wachstum ist auch
haufig die motorische Entwicklung deutlich
verzogert. Das muss Eltern jedoch nicht sofort
Grund zur Sorge geben. Eine Publikation gibt
das durchschnittliche Alter fur freies Sitzen mit
126 = 5.5 Monaten, fur freies Gehen mit 21.1
+ 7.8 Monaten an.? Eine deutliche Verspatung
beim Erlernen dieser Meilensteine liegt dem-
entsprechend bei Sduglingen und Kleinkindern
mit Achondroplasie haufig vor.

Eine australische Studie fand erfreulicher-
weise bei 48 Kindern mit Achondroplasie kei-
nen Zusammenhang zwischen Grole, Gewicht,
Kopfumfang und motorischer Entwicklung.?

Wirbelsaule

Die Wirbelsdule bei Achondroplasie ist grund-
satzlich ein komplexes Thema und kann hier nur
oberflachlich angeschnitten werden.

Ein sehr ernstzunehmendes Problem bei Achon-
droplasie ist die Enge des grof3en Hinterhaupt-
lochs (Foramen magnum Stenose). Obgleich
die Behandlung und Betreuung hier eindeu-
tig eine Domdne der Neurochirurgie ist, soll-
ten auch Kinderorthopaden und Betroffene/
Angehorige von der Grundproblematik wissen.
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Die Enge kann namlich zu schweren neurolo-
gischen Problemen fuhren und muss in man-
chen Féllen auch operiert werden. Operationen
an der Wirbelsdule bzw. der Schadelbasis sind
naturgemal heikel und kénnen schwere Kom-
plikationen nach sich ziehen. Die Operation
wird in Osterreich von Neurochirurgen durch-
gefhrt. Dennoch ist die Operation der Dekom-
pression (Entfernung der Enge) derzeit die ein-
zige Behandlungsmaglichkeit und zeigt klinisch
gute Ergebnisse.

Die mogliche Enge und Instabilitdt in der Hals-
wirbelsdule und im Ubergang zum Schadel ist
aus arztlicher Sicht eine der groSten Sorgen bei
der Betreuung von Menschen mit Achondropla-
sie. Haufig ist es ein Grund fur die Empfehlung
zur Einschrankung gewisser Aktivitaten (siehe
unten: Sport und Achondroplasie).

Haufig beobachtete Fehlistellungen betreffen
die Lordose (Hohlkreuz) der Lendenwirbelsdule
und die etwas hoher liegende Kyphose (Buckel-
Bildung) im Bereich des Ubergangs von Brust-
zu Lendenwirbelsdule.

Gerade die Kyphose féllt hdufig schon im Baby-
alter auf und ruft bei Eltern und behandelnden
Arzten Sorgen hervor. Meist ist sie jedoch flexi-
bel und bessert sich in den ersten Lebensjahren.
Durch die Stérkung der geschwachten Musku-
latur im Wachstum kommt es zu stabileren Ver-
haltnissen im Bereich des Ruckens. Laut meh-
rerer Studien haben 50-100 % der Kinder mit
Achondroplasie eine Kyphose*. Manche Exper-
ten meinen, das Stltzen des Ruckens mit der
Hand bei Babys mit Achondroplasie und das
Fordern von Krabbeln am Bauch kénnten sich
positiv auf die Kyphose auswirken. Studien gibt
es dazu jedoch keine. Eine Kyphose kann, muss
sich aber nicht rlckbilden, vor allem wenn die
Form der Wirbelkorper verandert ist. Das wird



auch eindricklich mit Bildern in der Publikation
von Ahmed und Kollegen gezeigt.®
Zusammengefasst ist die Kyphose im Sduglings-
und Kleinkindalter hdaufig und vor allem bei Feh-
len von Symptomen und Beschwerden nicht
besorgniserregend. Die Réntgenkontrolle und
die Beobachtung der Entwicklung sind wichtige
Elemente. Oft bildet sich die Fehlstellung zuriick,
nur selten ist eine Operation bei alteren Kindern
bzw. Adoleszenten tatsachlich notwendig.

Tipp: Ihr Kind hat einen Hohlrlicken, Buckel oder
O-Beine? Sie kdnnen zwischen den arztlichen
Kontrollen zuhause in regelmafigen 3-6-mona-
tigen Abstdnden Fotos anfertigen und diese
dann gut vergleichen. Auch fur den behan-
delnden Arzt kdnnen diese Bilder hilfreich sein.
Dabei ist es wichtig, die Fotos immer auf Hohe
der Fehlstellung und immer aus dem gleichen
Blickwinkel anzufertigen um eine maoglichst
gute Vergleichbarkeit zu garantieren.

Arme und Beine

Die Achondroplasie gehért zu den dysproporti-
onierten Kleinwuchsformen. Die Proportion von
Armen, Beinen und Rumpf zum Kopf ist veran-
dert. Die Arme und Beine sind zu kurz und die
Bander und Muskulatur sind eher locker ange-
legt (Bandlaxizitat).

Im Alltag ergeben sich haufig Beschwerden
bei alltaglichen Handlungen. Wenn die Funkti-
onseinschrankung (zu kurze Arme) an der obe-
ren Extremitdt nicht zufriedenstellend mit z.B.
Hilfsmitteln kompensiert werden kann, besteht
gelegentlich der Wunsch nach einer Armverlan-
gerung.

Bei dieser Operation wird mit externem Fixa-
teur oder ganz modern auch mit einem Verlan-

gerungsmarknagel
meist der Oberarm
verlangert. Dabei gilt
es jedoch zu beach-
ten, dass Verlange-
rungen an der obe-
ren Extremitdt ein
Komplika-
tionsrisiko  bergen.®

hoheres

Dennoch kann die
Verldngerung  des
Oberarms oder die
Korrektur von Fehl-
stellungen an den
Armen eine Verbes-
serung der Funk-
tionsfahigkeit  der
oberen  Extremitat
bedeuten. Patienten
im  besten
Fall auf viele Hilfsmit-
tel verzichten.

An den Beinen tre-
ten haufig Fehlstel-
lungen, vor
O-Beine und ver-
drehte  Knochen
auf. Da diese Fehl-
stellungen zu
Gelenksbeschwer-

konnen

allem

den wie Schmer-
zen und verfrhte
Abnutzung sowie zu eingeschrankter Funktion

fuhren kénnen, sind sie haufig Grund fur eine
Operation am Knochen.

Bei weniger ausgepragten, aber pathologischen
Fehlstellungen im Wachstumsalter verwenden
wir heutzutage gerne wachstumslenkende
Operationen.’ Dabei wird die Wachstumsfuge
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auf einer Seite mit einem Pl&ttchen und Schrau-
ben gebremst und die Fehlstellung wdchst
sich Uber die nachsten Wochen und Monate
aus. Wenn das Bein wieder gerade ist, missen
die Plattchen in einer zweiten Operation ent-
fernt werden. Diese Operation ist deutlich weni-
ger invasiv und hat weniger Komplikationen
als eine Behandlung mit einem externen Fixa-
teur (TSF Apparat), aber sie kann nicht bei allen
Fehlstellungen verwendet werden, und es muss
ausreichend Restwachstum vorhanden sein.
Fur starkere Fehlstellungen oder fur Knochen-
verlangerungen werden haufig externe Fixa-
teure verwendet. Der Taylor Spatial Frame
(TSF) ist ein Beispiel far einen zirkuldren (Ring-)
Apparat. Am Oberschenkel werden aber auch
gerne monolaterale Fixateure mit einer Stange
statt der Ringe angebracht. Die Wahl des Appa-
rats ist von vielen Faktoren abhangig. Der Ring-
fixateur ermoglicht eine sehr prazise Software-
gestltzte Korrektur. Damit kdnnen wir mehrere
Zentimeter pro Knochen verlangern. Diese The-
rapie ist fur alle Beteiligten recht aufwendig und
muss gut Uberlegt sein.

Tipp: Wie sich so eine Behandlung mit externem
Fixateur anfiihlt kénnen die Patienten am besten
selbst beschreiben. Gut nachzulfesen ist dies zum
Beispiel im Bericht von Nina Hoanzl (Der kleine
Bote, Ausgabe Dez. 2015) und von Emma Greder
(Der kieine Bote, Ausgabe Dez. 2016). Oder beim
ndchsten Treffen mal nachfragen. ..

Eine sehr moderne und fur Patienten deutlich
angenehmere Verldngerungsmethode ist der
intramedullére Verldngerungsnagel. Bei dieser
Operation wird der Knochen durchbrochen, ein
Nagel mit Magnetmechanismus in den Roh-
renknochen eingebracht, mit Schrauben ver-
riegelt und danach durch den Patienten mit
einem externen Kontroller langsam verlédngert.
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In Speising haben wir
mit dem Fitbone und
dem  Precice-Nagel
viel  Anwendungser-
fahrung. Zurzeit ver-
wenden wir nur noch
den Precice-Nagel,
welcher  seit  kur-
zem auch in beson-
ders kurzer Variante
auf den Markt gekom-
men ist. Damit erhof-
fen wir uns, beson-
ders Patienten mit
Kleinwuchs eine Alter-
native zu den exter-
nen Fixateuren anbie-
ten zu kdnnen. Gerade
bei Patienten mit Achondroplasie waren die bis-
herigen Négel einfach zu lang fur die verkurz-
ten Knochen. Nachteil dieser Methode je nach
Zugangsart ist, dass die Wachstumsfugen ver-
schlossen sein sollten oder zumindest ein Alter
von etwa >12 Jahre vorliegen muss. Des Weite-

ren muss der Nagel nach erfolgreicher Verlan-
gerung in einer weiteren Operation wieder ent-
fernt werden. Auerdem darf der Knochen nicht
zu stark verkrimmt sein, und wir mussen zuvor
einige Rontgenbilder analysieren um zu wis-
sen, ob eine Verlangerung mit Nagel Gberhaupt
moglich ist. Wochentliche Réntgenkontrollen
wahrend der Verldangerungsphase sind auch bei
dieser Methode weiterhin notwendig. Die Vor-
teile sind dafur eine viel angenehmere Verlange-
rung und weniger stérende Narben.

Unterschiedliche knochenverlangernde Opera-
tionen werden bei Achondroplasie schon seit
langem durchgefiihrt® Eine gute Ubersichtsar-
beit Uber die Anwendung von beinverldangern-



den Verfahren bei Achondroplasie wurde von
den Kollegen Schiedel und Rédl zusammenge-
stellt?

Knochenverlangernde Operationen sind keines-
wegs kleine Operationen. Deshalb muss auch
betont werden, dass es zu ernstzunehmenden
Komplikationen kommen kann, sowohl wah-
rend den Operationen als auch bei der Nachbe-
handlung und Verldngerung selbst. Die haufigs-
ten Probleme sind der Schmerz und Entziindun-
gen bei den Pinstellen — die meisten Patienten
brauchen bei der Verlangerung Schmerzmittel
und auch gelegentlich Antibiotika. Schlimmere
Infektionen sind glicklicherweise selten. Es kon-
nen Probleme mit wichtigen Nerven und GefaRen
entstehen. Der Knochen kann zu schnell oder zu
langsam heilen. Eher selten kann auch der Appa-
rat selbst durch Bruch von Stangen oder Drahten
eine erneute Operation notwendig machen.
Auch die Narkoseverfahren sind bei der Achon-
droplasie erschwert, und hier besteht ein deut-
lich erhohtes Risiko fur Komplikationen.

Sport und Achondroplasie

Sport bei Achondroplasie ist ein durchaus heik-
les Thema. Die Grundsatzfrage ist: Ist Sport fur
Kinder mit Achondroplasie geféhrlich oder hilf-
reich? Sollen wir es eher férdern oder verbieten?
Die diesjahrigen siebenten World Dwarf Games
in Kanada zeigten eindricklich, wie topaktuell
das Thema ,Sport und Achondroplasie” ist. Und
die erste 6sterreichische Teilnahme durch Miriam
Gfellner beweist, dass Kleinwuchssport nicht nur
in Ubersee mehr Aufmerksamkeit verdient hat.

Trotzdem ist es im Einzelfall bei aller Sportbe-
geisterung haufig schwer eine Entscheidung
fur die sichere Durchfuhrung gewisser Sport-

arten zu fallen. Zum einen kdnnen Veranderun-
gen an der Halswirbelsdule und am Schadel mit
damit einhergehenden maoglichen schwerwie-
genden Komplikationen nicht wegdiskutiert
werden, zum anderen ist eine aktive Lebensge-
staltung vor allem in Hinsicht auf eine hohere
Lebensqualitdt entscheidend. Aus arztlicher
Sicht ist Bewegung zu begrtfSen und zu unter-
stUtzen, aber Sicherheit geht klar vor. Entschei-
dungen mussen gemeinsam mit Eltern und Kin-
dern individuell getroffen werden.

Tipp: Manchmal ldsst sich die Sportbegeisterung
bei Kindern etwas lenken. Es erscheint fur Eftern
sinnvoll, besonders verletzungsanfdllige Sportar-
ten (z.B. Trampolinspringen,...) nicht aktiv zu for-
dern, sondern eher die Wah! schonenderer Sport-
arten zu unterstitzen.

Lebensqualitét bei Achondroplasie

Ist ein verldngerter Knochen eine Verbesserung
fur den Patienten? Erleichtert die gewonnene
KorpergroRe das Alltagsleben? Konnen wir Pati-
enten mit knochenverlangernden Operationen
wirklich helfen?

Um diese Frage besser zu beleuchten, haben
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wir uns in den Studien-Datenbanken umgese-
hen. Dabei sind wir auf sehr spannende Studien
zur Lebensqualitat bei Achondroplasie gesto-
Ben und haben diese vorgestellt.

Entscheidend bleibt fir uns auch hier die indivi-
duelle Beratung der Patienten und ihrer Eltern.
Ob die Operation bei der Lebensqualitat helfen
kann, ob die Erwartungen an die Operation rea-
listisch sind und ob der Weg zum verldngerten
Knochen mit allen Hurden und méglichen Kom-
plikationen aufgenommen werden soll.

Abschlielend kann also zusammengefasst wer-
den, dass die kinderorthopadische Betreuung
im gesamten Wachstumsalter ein entscheiden-
der Teil der medizinischen Versorgung von Kin-
dern mit Achondroplasie ist. Fehlstellungen und
Probleme am Bewegungsapparat sollen so frih
wie maglich erkannt werden um maoglichst ein-
fach korrigiert werden zu kdnnen. Dennoch gilt
,Das Lebensgluck wachst nicht wie ein Kno-
chen!” Knochenverldngernde Operationen sind
selten notwendig und mussen sehr gut Uber-
legt sein. Diese Verfahren kdnnen aber bei gut
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gestellter Indikation und Betreuung die Lebens-
qualitat deutlich erhéhen.

In diesem Sinne freuen wir uns auf ein nachs-
tes Treffen bei einer Jahrestagung oder vielleicht
bei uns in der Ambulanz im Orthopadischen
Spital Speising.
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Abbildung 1: 18 Jahre alter Patient mit Achondroplasie.
Buckelbildung im Bereich der Lendenwirbelsdule (Kyphose).
Abbildung 2: 6 Jahre alter Knabe mit Achondroplasie. Bein-
Réntgen mit TSF zur Beinverldangerung und Fehlstellungs-
korrektur am rechten Unterschenkel.

Abbildung 3: Nina; Mit dem TSF Angeln.

Abbildung 4: Nina; Freizeitaktivitaten sind auch mit dem TSF
Apparat moglich.



