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ACONDROPLASIA: LA DEFINIZIONE

e Alterazione della crescita lineare delle ossa lunghe -2 (rapporto arti
inferiori/busto di 1:0,5 -0,6)

o Caratteristiche cliniche omogenee, ma il grado di gravita delle
alterazioni ossee € variabile

e Nanismo disarmonico
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a Wild-type FGFR3: ligand-dependent activation
of inhibitory pathway only

FGFR3
Chondrocyte

MUTATION

Differentiation —J Differentiation

O FGFR3 € un recetftore transmemlbrana coinvolto nella via di segnalazione del
fattore di crescita dei fibroblasti.

Q La via di segnalazione di FGFR3 € un regolatore negativo dell'attivita della
placca di crescita e della crescita ossea lineare.

O Nell'acondroplasia questa via rimane costantemente attivata determinando
una costante inibizione della ossificazione endocondrale.
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La sezione di un osso lungo, se limitata alla
compatta diafisaria senza interrompere ne’ il
periostio ne’ la circolazione midollare, permette,

attuando una continua e lenta distrazione, la
formazione di un tessuto chiamato rigenerato.

Silvano Mastragostino
1960
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Scuole in Italia

MILANO LECCO
PADOVA
GENOVA
' ROMA
BOLOGNA ’
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roasvesse @ ssmwerncn » I vantaggi dell’allungamento
frazionato: buona compliance
(fisica e psicologica), tempi di
consolidazione piu brevi,
minori complicanze (rigidita
articolare)

IL

Istituto Ortopedico G. Pini
PROTOCOLLO :
MILANESE + Ospedale Galeazzi

Oltre 250 pazienti e 1000
segmenti allungati




><

CONGRESSO NAZIONALE
SOCIETA ITALIANA
FISSAZIONE ESTERNA

Attualmente, I'allungamento & pianificato in 4-5 step

)))))

Allungamento di circa 1/3 della lunghezza del singolo segmento scheletrico, distrazione

giornaliera di 1mm.
Allungamento totale arti inferiori da 27 a 35 cm.

7

.

TIBIA:
Incremento medio: +8 cm (per singolo
step)
Durata media fissazione esterna: 295
giorni
HI (Healing Index): 38 giorni/cm

-

.

FEMORE:
Incremento medio: +7 cm (per singolo
step)
Durata media fissazione esterna: 304
giorni
HI (Healing Index): 53 giorni/cm

\

J
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OBIETTIVI DEL
TRATTAMENTO:

Allungare gli
arti
Armonizzare
Correggere la
deviazione
assiale degli
arti

b T T Y T AR,
< f | K Bl my e
B o oo

I bl

QUADRO RADIOLOGICO:

OSSA LUNGHE CORTE, TOZZEE
DI AUMENTATA DENSITA

SLARGAMENTO DEGLI ESTREMI
DIAFISARI

10
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cm 125 total
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—  lower limbs
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CHIODO
ENDOMIDOLLARE

ONOASSIALE] [ CIRCOLARE ] [ESAPODALICO] [

&
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LIMITE:
lunghezza
dell’osso!

(Almeno 175 mm per allungare di
5cm)
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COMPLICANZ
MINORI

 Infezioni supertficiali del framiti Frequenti nel corso del
cutanei fratfamento, ma
 Rigidita artficolare facilmente risolvibili

MAGGIORI

Infezioni profonde

. Slnqrqme comp_orfnmen’role Non frequenti, ma

« Deficit neurologici 00ssono richiedere

« Consolidazione ritardata o I g
orematura trattamenti invasivi €

«  Fratture dopo la rimozione avere importanti sequele

del fissatore




CONGRESSO NAZIONALE

SOCIETA ITALIANA ‘
FISSAZIONE ESTERNA e , e

[£= A ‘ " o
1 ‘

-

W

UNIVERSITA
@ Prospettive future al pIMILAN
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PROTOCOLLO
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Achondroplasia
Clinical Trials

https://www.biomarin.com/clinical-trials/achondroplasia/
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VOSORITIDE > BMNI111 (vosoritide) € un analogo biologico del
peptide natriuretico di tipo C (CNP), un potente

stimolatore dell'ossificazione encondrale che

e | voxz0c0
) | a agisce atftraverso la riduzione dell'attivita della via
T s e : : .
s e di segnalazione intfracellulare del recettore FGFR3.
cemsEEEGLET EE- > |ndicato per il trattamento dell'acondroplasia in

pazienti di etd 22 anni le cui epifisi non siano

Una somministrazione giornaliera s.c.

ancora chiuse.
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In Italy rimborsato

EMA Autorizzazione 5-14 anni

EC 2-18 anni

FDA USA Autorizzazione In Italia rimborsato

2-5 anni

EC 5 18 anni

Gazzetta Ufficiale Repubblica
ife]ife]gle!
12.09.22

Gazzetta Ufficiale Repubblica ltaliana
30.07.2023

Dal 2023 € possibile per — -
bambini con EC 4 mesi in Il trattamento con Vosoritide deve essere gestito
America e Europa da un Centro di Riferimento per la acondroplasia.
In Italia, il farmaco e soggetto al registro AIFA.

Gazzetta Ufficiale Repubblica
[taliang

» NON sostituisce la chirurgia

» Terapia complementare

» NON interferisce con |I'allungamento meccanico
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Prospettive future

La tferapia farmacologica GROWTH PLATE ’ ‘ywmmm
consentira al chirurgo di:

v' Diminuire gli step chirurgici e i \ .
tempi di trattamento P RA/

kA 4 Ak a

v Ridurre le complicanze N 2: “ ) -
Utilizzare  nuovi  sistemi  di —— e MEKZ N v.
allungamento, come i chiodi o T
endomidollari, superando il limite = e I »
della lunghezza minima pre- P meczine
operatoria dell’osso Diftsrent. Troatment Nethods i Achondroplasis A Review. It J Mo Soi

2021;11:5573.
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Nuove prospettive

EEER-) B

ASFEMOR] Allungando fino a 1/3 della

1->TIBIE
2->FEMORI

3->TIBIE

lunghezza dell’osso di
partenza
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SVILUPPI FUTURI

« Prevenzione delle fratture in ritardi consolidazione del rigenerato

Right leg x-ray after 459 days of EF Postoperative x-ray after EF removall
showing a poor-quality and TENs nailing
regenerate

« | miglioramento e il perfezionamento continui sono essenziali per garantire ai
nostri pazientii pivu elevati standard di cura.
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1. CASO CLINICO

B.S. 11aa femmina

« Allungamento femore bilaterale
in acondroplasia.

Pos rimo allungamento
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TEN
preventivo

alla rimozione
del FE
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2. CASO CLINICO
Instabilita di ginocchio in quadro di acondroplasia

» F, 28 anni, acondroplasica
+ 2003-2010 allungamento AAIl N 4 tempi + allungamento omeri (protocollo
milanese)

« 2011 plastica LCM + osteosintesi malleolo peroneale con vite cannulata in

quadro di instabilita ginocchio sin Peretti et al. Staged lengthening in the prevention of

dwarfism in achondroplastic children: a preliminary
report. J Pediatr Orthop B. 1995

25
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* 2017
ricostruzione
LCA con

e allograft di :

Febbraio 2015: lesione LCA semitendinoso Ottobre 2017: ri-lesione LCA

ginocchio sin ricostruito

F

26
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SIN

90,2°(89,8°)

What's wrong?

Alterazione
dell'inclinazione
(slope) tibiale > 12°
responsabile di

instabilita persistente
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What's the best chice?

( N\
G: OSTEOTOMIE
N\ J

Con cuneo di
sottrazione/addizione e Con fissatore esterno
sintesi interna

{ Convenzionale J { Con sistema facilitato }

Osteotomia a cuneo aperto (freccia gialla) e

posizionamento di FE esapodalico

28
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What's the result?

Ripristino  dello  slope
tibiale

Accurato protocollo
riabilitativo
Miglioramento della
sinfomatologia clinica
(instabilitd e dolore)

OJIAAD Ul ui2

SIN IN CARICO




%_é CONGRESSO NAZIONALE

SOCIETA ITALIANA
FISSAZIONE ESTERNA

CASI CLINICI

F. A. 1400 maschio

* Importante
varismo fibia
bilaterale in
acondroplasia.
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CONCLUSIONI

La nostra esperienza DI QUARANT' ANNI
nell’allungamento degli arti nell’acondroplasico ci
permette di proporre la nostra metodica come
PROTOCOLLO  standardizzato,  collaudato e
confermato dai risultati clinici.

La metodica da noi ulilizzata, pur non essendo
esente da rischi e complicanze, ci ha consentito di
raggiungere risultati = significativi nella  crescita
staturale dei soggetti trattati e soprattutto un
notevole miglioramento della loro qualita di vita.

33
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