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Εισαγωγή

Η αχονδροπλασία είναι η συχνότερη σκελετική δυσπλασία, που προκαλείται από ενεργοποιητικές 
μεταλλάξεις του γονιδίου του υποδοχέα του αυξητικού παράγοντα ινοβλαστών-3 (FGFR3), με εκτιμώμενη 
επίπτωση περίπου 1 ανά 20.000 άτομα. Το νόσημα χαρακτηρίζεται από δυσανάλογα χαμηλό ανάστημα και 
σκελετικές ανωμαλίες, ενώ η οστεοπόρωση δεν θεωρείται παραδοσιακά κύριο χαρακτηριστικό του. 
Ωστόσο, νεότερα δεδομένα υποδηλώνουν ότι μειωμένη οστική πυκνότητα μπορεί να παρατηρηθεί σε 
ορισμένους ενήλικες με αχονδροπλασία. Τα δεδομένα σχετικά με τον κίνδυνο καταγμάτων και τη βέλτιστη 
διαχείριση της οστεοπόρωσης σε αυτόν τον πληθυσμό παραμένουν εξαιρετικά περιορισμένα.

Σκοπός
Η παρουσίαση της αποτελεσματικότητας της τεριπαρατίδης σε ασθενή με αχονδροπλασία και 
εγκατεστημένη καταγματική οστεοπόρωση.

Γυναίκα 37 ετών με διάγνωση αχονδροπλασίας από την παιδική ηλικία παραπέμφθηκε στο ιατρείο 
οστεοπόρωσης λόγω επίμονου μυοσκελετικού άλγους. Ανέφερε κανονικούς εμμηνορρυσιακούς 
κύκλους και είχε δείκτη μάζας σώματος 55,8 kg/m². Δεν είχε λάβει ποτέ θεραπεία για οστεοπόρωση. 
Η απορροφησιομετρία διπλής ενέργειας ακτίνων Χ (DXA) ανέδειξε οστεοπόρωση (ΟΜΣΣ: Z-score −3,1, 
BMD 0,828 g/cm²· αυχένας μηριαίου: Z-score −2,5, BMD 0,693 g/cm²), ενώ ο ακτινογραφικός έλεγχος 
ανέδειξε πολλαπλά σπονδυλικά κατάγματα. 

Παρουσίαση Περιστατικού

Αποτελέσματα: 
Μετά από 10 μήνες θεραπείας, η επαναληπτική DXA ανέδειξε σημαντική αύξηση της οστικής 
πυκνότητας. Το Z-score στην οσφυϊκή μοίρα βελτιώθηκε από −3,1 σε −1,2 και στον αυχένα του 
μηριαίου από −2,5 σε −1,9. Αυτό αντιστοιχούσε σε αύξηση κατά 29% της BMD στην οσφυϊκή μοίρα 
(0,828 → 1,068 g/cm²) και κατά 9% στον αυχένα του μηριαίου (0,693 → 0,757 g/cm²). Δεν 
παρατηρήθηκαν νέα κατάγματα κατά τη διάρκεια της παρακολούθησης.

Συζήτηση
Παρότι η αχονδροπλασία δεν συνδέεται κλασικά με την εμφάνιση οστεοπόρωσης, υπάρχουν 
ενδείξεις ότι η οστική πυκνότητα μπορεί να είναι μειωμένη σε ορισμένους ασθενείς, πιθανώς λόγω 
διαταραχών της ενδοχονδρικής οστεογένεσης και της δοκιδωτής μικροαρχιτεκτονικής, στο πλαίσιο 
της δυσρρύθμισης της σηματοδότησης του FGFR3. Τα δεδομένα σχετικά με τη θεραπευτική 
αντιμετώπιση της οστεοπόρωσης σε σκελετικές δυσπλασίες είναι περιορισμένα. Η τεριπαρατίδη, 
ως αναβολικός παράγοντας που διεγείρει τον σχηματισμό οστού, έχει αποδειχθεί αποτελεσματική 
σε σοβαρή οστεοπόρωση, ωστόσο η χρήση της σε ασθενείς με αχονδροπλασία δεν έχει επαρκώς 
μελετηθεί. Η παρούσα περίπτωση υποδεικνύει ότι η αναβολική θεραπεία μπορεί να είναι 
αποτελεσματική επιλογή σε ασθενείς με αχονδροπλασία και καταγματική οστεοπόρωση.

Συμπέρασμα:
Η οστεοπόρωση μπορεί να εμφανιστεί σε ενήλικες με αχονδροπλασία και να οδηγήσει σε 
κατάγματα ευθραυστότητας ακόμη και σε προεμμηνοπαυσιακές γυναίκες. Η χορήγηση 
τεριπαρατίδης στην παρούσα περίπτωση οδήγησε σε σημαντική αύξηση της οστικής πυκνότητας και 
απουσία νέων καταγμάτων κατά την παρακολούθηση. Τα ευρήματα αυτά υποστηρίζουν τον πιθανό 
ρόλο της αναβολικής θεραπείας σε αυτόν τον ιδιαίτερο πληθυσμό, αν και απαιτούνται περαιτέρω 
μελέτες για την εξαγωγή ασφαλών συμπερασμάτων.

Ο εργαστηριακός έλεγχος κατέδειξε σοβαρή ανεπάρκεια βιταμίνης D 
(25-OH βιταμίνη D: 13 ng/mL), η οποία διορθώθηκε με συμπληρώματα· 
οι υπόλοιποι δείκτες οστικού μεταβολισμού (β-crosslaps, P1NP, BGP, 
PTH, ασβέστιο) ήταν εντός φυσιολογικών ορίων. Δευτεροπαθή αίτια 
οστεοπόρωσης, συμπεριλαμβανομένων ενδοκρινολογικών διαταραχών, 
συνδρόμων δυσαπορρόφησης, χρόνιας φαρμακευτικής αγωγής και 
μεταβολικών νοσημάτων των οστών, αποκλείστηκαν μέσω 
εργαστηριακής και κλινικής αξιολόγησης. 

❖ Ξεκίνησε θεραπεία με τεριπαρατίδη σε συνδυασμό με ασβέστιο 
και βιταμίνη D.

Εικόνα 1: Ακτινογραφία ΣΣ
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