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HIPOFOSFATEMIA
LIGADA AO X (XLH)

O cromossoma X engloba um grande
numero de diferentes genes, incluindo o PHEX. \

Algumas alteracfes neste gene causam XLH.
Nesta doenca os rins perdem fosfato, sendo ‘&2 *
0S principais efeitos nos 0ssos, musculos e dentes.

Como se transmite?

Geralmente um dos pais tem o gene PHEX alterado, mas
em cerca de 25% ndo ha histéria familiar: ~
mutacgdes espontaneas.

¢ 4
gx gY Mae com XLH transmite a doenca a 50% dos filhos/as.
Pai com XLH passa a 100% das filhas mas nao aos filhos.

Quais os sintomas?

e Baixa estatura e Alteracdes dentarias

o Alteracfes no crescimento e Dores musculares

e fraturas e Rigidez de articulacbes

e Deformacdes 0sseas e Problemas de audicdo
(raquitismo) e Fadiga

Como é diagnosticada?

O estudo geneético permite:

e Radiografias 12 dlagnoi‘.:co ma‘is espe,ct|f|co

e Estudo genético . aconselhamento genetico
N @ 3. elemento na decisao quanto a

e Analises

4 IZ1 iniciar burosumab
(medicamento inovador)

Como é tratada?

e Fésforo terapéutica
e Andlogos da vitamina D classica
e Burosumab &

(se indicacdo médica) Q9 a
A XLH é uma doenca cronica e progressiva, mas o
diagnostico atempado permite uma atuacao precoce,
orientar as familias e reduzir complicacoes.

Para apoio ou mais informacoes
sobre XLH:

ANDO www.andoportugal.org
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