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Mange ulike skjelettdysplasier

• 771 skjelettdysplasier

• 552 ulike gener

• Klassifisert i 41 grupper



Gruppe 7: Proteoglycan core protein 
disorders



3 varianter beskrevet
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• Spondylo-epifyseal dysplasi (SED), ACAN-relatert, aut.dom, Kimberley type

• Spondylo-epi-metafyseal dysplasia (SEMD), ACAN-relatert, aut rec.

• ACAN-relatert kortvoksthet, aut.dom – stor variasjon i denne gruppen
– Noen med tidlig benmodning

– Med og uten skjelettforandringer

– Noen med en spesiell forandring i knærne - osteokondritis dissecans



Artikkel 2014

• 2014: Nilsson et al

• Pas med ISS (idiopatisk short 
stature) = kortvoksthet uten 
kjent (genetisk) årsak

• Fant at dette skyldtes en 
variant i ACAN-genet

• Senere påvist mange varianter 
i flere studier 
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Artikkel



Hva menes med ACAN-relatert?

• ACAN: gen som koder for Aggrecan

• Aggrecan er et proteoglycan 

• Proteoglycan: viktig komponent i 
ekstracellulær matrix (det som er 
mellom bencellene) og leddbrusk



Vekstplaten i ben



Variant i ACAN-genet -> påvirker benvekst og leddbrusk

Proteoglycan gjør 

brusken slitesterk
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ACAN-relatert kortvoksthet, kjennetegn

4 kjennetegn:
1. Moderat kortvoksthet (≈ -2,8 SD), tidlig vekststopp

• Ikke så tydelig hos barn, mer hos voksne

2. Tidlig artrose (slitasje) i store ledd (spesielt knær): 

 I en studie: >90% i minst ett ledd, 60% behov for kirurgi

3. Økt forekomst av skiveutglidning og slitasje i 
mellomvirvelskivene i ryggen

4. Hos noen: 
o tidlig benmodning; ≈ +1,3 år (0 – 3,7 år)

o Korte fingre/tomler

o Mild påvirkning av ansiktsskjelett (stort hode, flatere nese)
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Kjennetegn 2. Tidlig artrose – spesielt knær

Normal 
leddbrusk

Artrose
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Kjennetegn 3. Mellom-virvelskivene i ryggen påvirket
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Behandling

• Ingen spesifikk behandling for ACAN-relatert kortvoksthet

• Behandlingen rettet mot symptomer

• Kliniske medikamentstudier i gang i USA

• Foreløpig små og i tidlig fase

– 1. Veksthormon

– 2. Vosoritide
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1. Veksthormon

2022

• liten studie, n=10 

• Alder: gj.snitt 5,6 år (fra 2,4 til 9,7 år)

• Konklusjon: ga økt høydevekst

– Fra ca 5.2 cm ->  8.3 cm på 1 år

• Mangler data på langtidseffekt



2. Vosoritide

• Utviklet for og testet på akondroplasi

• Studier i gang på andre 
skjelettdiagnoser bl.a ACAN-relatert 
kortvoksthet

• Ingen resultater ennå… 



Register for sjeldne bensykdommer på Oslo Universitetssykehus

Norsk register for sjeldne, medfødte 
bensykdommer - Oslo universitetssykehus HF

https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/ortopedisk-klinikk/ortopedisk-avdeling-rikshospitalet/seksjon-for-barneortopedi-og-rekonstruktiv-kirurgi/norsk-register-for-sjeldne-medfodte-bensykdommer/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/ortopedisk-klinikk/ortopedisk-avdeling-rikshospitalet/seksjon-for-barneortopedi-og-rekonstruktiv-kirurgi/norsk-register-for-sjeldne-medfodte-bensykdommer/
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