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O QUEE A XLH

e O corpo humano funciona em equilibrio dindamico, um exemplo
é o equilibrio entre os minerais fosforo e calcio (Ca?%*). O fésforo existe
em todas as nossas células, é ingerido com os alimentos e é absorvido
com ajuda da vitamina D. Em combinacdo com o calcio, forma a
estrutura resistente dos ossos e dos dentes.

a A Hipofosfatémia Ligada ao Cromossoma X, também
conhecida por XLH (do inglés X-Linked Hypophosphatemia),
ocorre em cerca de 1 por cada 25 mil nascimentos. E uma

displasia 6ssea hereditaria, rara e cronica gue provoca niveis
muito baixos de fosfato (Pi) no sangue.

O fosfato é a combinacao do mineral fésforo
com o oxigénio, fundamental para o processo
biolégico de formacao de ossos e dentes.

9 A XLH é transmitida de pais para filhos de forma dominante e ligada ao cromossoma
X. Um pai com XLH ird sempre passar a alteracao genética (mutacdo) as filhas, mas nao aos
filhos. Ja uma mae com XLH tem 50% de probabilidade de a passar aos descendentes, quer
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sejam rapazes ou raparigas.
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41/25000

Ocorre 1 caso de
XLH em cada 25 mil
nascimentos

Em 25% dos casos, a mutacao surge de forma
espontanea, pela primeira vez na familia. Isto
significa que ndo é herdada de nenhum dos
progenitores e chama-se mutacao de novo.
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esta envolvida na regulacdo do equilibrio do fosfato no corpo. Entre as suas muitas
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‘ Quando ocorre uma % funcdes, o fosfato desempenha um papel critico na formacao e crescimento dos

PHEX

0ss0S ha infancia e ajuda a manté-los saudaveis na idade adulta.

mutacao no gene PHEX, GENE PHEX
responsavel pela regulacao do COM
fosfato no nosso corpo, este MUTACAO
equilibrio é perturbado ou
alterado.

Esta alteracdo genética vai
provocar uma atividade
exagerada da proteina FGF23
gue controla a absorcao do
fésforo, causando uma
excrecao excessiva deste
mineral pelos rins.

A falta de fosfato, origina um
desequilibro que vai afetar a
mineralizacao normal dos
0SsSOs e dentes, o que resulta
na formacao de ossos e
dentes moles e fracos.

MUTACAO

~ [ [ ] r [ ] FOSFATO
Os genes sao como receitas biologicas
que dizem as ceélulas como produzir o EM
material que constitui o nosso corpo,
. " EXCESSO

enviando mensagens com instrucoes.

O gene PHEX envia sinais com instrucdes para a producdao de uma enzima que

Os rins sao o

orgado responsavel
pelo controlo dos
niveis de fosfato.
Excretam o excesso
de fosfato na urina e
reabsorvem este
mineral na corrente
sanguinea gquando é
necessario, 0 gue nao
acontece com a XLH.



AS CARACTERISTICAS DA XLH

Baixa estatura: altura com dois ou mais desvios
padrao abaixo da média para a idade e sexo
de uma populacao (abaixo do percentil 2,5).

As pessoas com XLH tém um risco

A XLH origina problemas de crescimento que causam baixa estatura e acrescido de desenvolver doenca periodontal
deformacdes ésseas, como o arqueamento das pernas (genu varum) e calcificacao com consequéncias graves, como a perda
dos tenddes, que dificultam a mobilidade e causam dor. Os sinais e sintomas da prematura de dentes, mesmo em adultos
XLH comecam, normalmente, na infancia e atrasam o desenvolvimento da marcha. jovens.

A maioria das pessoas tem uma forma incomum de caminhar.
Podem ocorrer infeccdes no 0sso a volta dos
dentes sem alteracdes clinicas ou radiograficas
(sem caries ou lesdes), ao contrario do que é
Na idade adulta, convencionalmente observado. A funcao de
(o as pessoas com XLH barreira do esmalte e dentina € comprometida e
continuam a viver com as bactérias podem chegar facilmente a polpa.
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um espetro de sintomas
cronicos que resultam

na perda progressiva

da funcionalidade

fisica e representam )
um fardo consideravel,

nao sé para a pessoa
como para a sua familia.

O ouvido médio contém trés
pequenos 0ssos (ossiculos): o martelo, a
bigorna e o estribo, essenciais para conduzir
as vibracdes sonoras para o ouvido interno.

EFEITOS NA
QUALIDADE DE VIDA

A XLH causa também
dor 6ssea, articular e
muscular e fraqueza.

Com a diminuicao do fosfato causada pela
XLH, estes ossiculos podem ser afetados,
levando a malformacao do ouvido médio e,
consequentemente, a problemas auditivos
e perda de audicao.

Os sinais fisicos da XLH podem ser
menos Vvisiveis, sendo frequente sé se
chegar ao diagnéstico na idade adulta,
devido a dor e reducao da mobilidade.




TRATAMENTO DA XLH

@ O seguimento clinico

de pessoas com XLH deve
ser feito por uma Equipa
Multidisciplinar de
Profissionais de Saude.

E necessaria uma avaliacdo
regular por diferentes
especialidades clinicas como
nefrologia, ortopedia,
odontologia, endocrinologia,
otorrinolaringologia,
fisioterapia e reumatologia.

Todas estas areas {%

proporcionarao um
acompanhanhamento e
tratamento mais abrangente
e adequado.

O aconselhamento genético é importante
pois ajuda a tomar decisdes informadas
que sao essenciais, por exemplo, ao nivel
do planeamento familiar.

3 Existe um tratamento convencional para a XLH que

consiste na administracdao de suplementos de fésforo3 a5
vezes por dia, habitualmente, combinados com calcitriol
(vitamina D) para permitir uma melhor absorcao do calcio.
Este tratamento tem alguns efeitos secundarios, como a
obstipacao, e as varias tomas diarias podem ser dificeis de
realizar, principalmente em idade pediatrica.

Para facilitar o diagnéstico e tratamento
de pessoas com XLH é importante que
mais médicos conhecam esta condicao e,
para isso, é crucial divulgar informacao.

“ Existe ainda um farmaco desighado

Burosumab cuja funcao é inibir a atividade da
FGF3, permitindo a reducdao da perda de
fosforo e dos sintomas da XLH.

Inicialmente, este medicamento estava
indicado apenas para criancas e adolescentes
em crescimento, tendo sido posteriormente
disponibilizado para adultos.

E um medicamento injetavel administrado
exclusivamente em meio hospitalar
quinzenalmente, em criancas e adolescentes,
ou mensalmente, em adultos.
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OUTROS DESAFIOS DE VIVER COM XLH

% A relativa baixa

estatura das pessoas com
XLH pode despoletar
situacdes de discriminacado e
bullying.

Os desafios psicoldgicos e
emocionais gue resultam
destes comportamentos
afetam profundamente as
criancas e os adultos, bem
como as suas familias.

Além disso, ter uma condicao
genética implica saber que
esta pode ser passada para
os descendentes, o que
sobrecarrega ainda mais a
angustia emocional das
pessoas.

As pessoas com baixa estatura enfrentam
desafios didrios que condicionam a sua
autonomia, como aceder ao multibanco,

entrar no autocarro e conduzir o seu carro.
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PRINCIPIO DA
IGUALDADE
Art. 13°da Constituicao

Todos os cidadaos tém
a mesma dignidade
social e sdo iguais
perante a lei.

6 86% DAS
< As pessoas com PESSOAS COM

XLH TEM BAIXA

XLH podem precisar de
adaptacoes em casa, no
trabalho e na escola
devido a relativa baixa
estatura. Muitas vezes, a
falta destas adaptacdes
significa exclusao de
atividades com os colegas
ou mesmo do acesso a
oportunidades iguais no
trabalho, na escola e na
sociedade.

O agravar da sua incapacidade podera
levar ao isolamento social, a depressao
e influenciar a habilidade no trabalho, o
desempenho na escola e complicar as
tarefas quotidianas mais basicas, como
cuidar da higiene pessoal ou cozinhar.

ESTATURA™*

91% TEM

RIGIDEZ OU
LIMITACAO DA
AMPLITUDE DE
MOVIMENTOS*

*Dados do maior estudo publicado sobre
o fardo da doenca em adultos com XLH.
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