1A STDO DTAGNOSTICADO CON XLH O
SOSPECHA QUE PUEDE TENER YLH?

Aprenda mas sobre la hipofosfatemia
ligada al cromosoma X (XLH)

Esta informacién es sélo para fines educativos y no pretende proporcionar consejos médicos. Su profesional de
la salud siempre debe ser su principal fuente de asesoramiento médico para cualquier practica de salud,
diagndstico o tratamiento.

www.xlhlink.com




| (QUEES LA XLH]

La XLH, o hipofosfatemia ligada a X, es una enfermedad hereditaria, progresiva y de por vida
que puede afectar a los nifios y adultos independientemente de su edad’. Puede tener graves
consecuencias en los huesos, musculos y dientes.

Hereditaria: la XLH es una enfermedad hereditaria y generalmente se presenta en familias.

Progresiva: los nuevos sintomas de XLH pueden aparecer a cualquier edad y pueden
empeorar con el tiempo.

De por vida: las personas con XLH continuaran experimentando sintomas a lo largo de la vida.

Sabia que ...

Los médicos pueden llamar la XLH por
otros nombres:?3

Hipofosfatemia familiar

Raquitismo Hipofosfatémico Familiar
Raquitismo genético

Raquitismo Hipofosfatémico Hereditario
Raquitismo Hipofosfatémico

Raquitismo Hipofosfatémico resistente a la
vitamina D

Raquitismo Hipofosfatémico ligado al X
Raquitismo agudo a X

Raquitismo resistente a la vitamina D ligado al X
Osteomalacia resistente a la vitamina D
Raquitismo resistente a la vitamina D




| 1QUE CAUSA LA YLHT 22

La pérdida de fosfato a través de los rifiones reduce la cantidad de fosforo que puede llegar a
los huesos y a los dientes.
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Las personas con XLH producen demasiada
FGF23 cantidad de una proteina llamada factor de
crecimiento de fibroblastos 23 o FGF23.
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leee 999 El exceso de FGF23 hace que los rifiones
@00 pierdan fosfato a través de la orina, lo que lleva
o SO a niveles bajos de fésforo en la sangre, 1o que
%gg FOSFORO se conoce como hipofosfatemia.
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HUESOS . s ;s .
DEBILES/BLANDOS El bajo fésforo cronico hace que los huesos se

vuelvan débiles y blandos. Los huesos débiles
son la causa subyacente de los sintomas de la
XLH.




| {POR QUE SE DESARROLLA LA XLHT

La XLH es una enfermedad hereditaria. La "X" en XLH significa ligado a X, porque la enfermedad
se debe a un defecto (una mutacién) en el cromosoma X que se puede transmitir a los hijos.
Los hombres tienen cromosomas XY, y las mujeres tienen cromosomas XX.°

HERENCIA DE LA XLH

Afectado @
No afectado @

PADRE CON XLH MADRE CON XLH

Un padre con XLH transmitira la enfermedad Una madre con XLH tiene un 50% de
a todas sus hijas, pero a ninguno de sus probabilidades de tener un hijo
hijos. con XLH.

SABIA QUE ...

Alrededor del 20 % al 30 % de los casos de XLH son “espontaneos”. Es decir que, en
algunas personas con XLH, la enfermedad no se hereda de sus padres. Las personas
que presentan un caso espontaneo de XLH igualmente pueden transmitirle la

enfermedad a sus hijos. Es importante el diagndstico de las personas con casos
espontaneos de XLH.°




[CUALES SON LOS SENTOMAS DE LA XLHT

Los sintomas de la XLH varian de persona a personay afectan a nifios y adultos de manera
diferente. A medida que avanza la enfermedad, los sintomas pueden empeorar o pueden

aparecer nuevos sintomas.

Si ha experimentado alguno de estos sintomas, es importante que hable con un médico con

conocimiento sobre la XLH.

Nifio"2

Raquitismo
Crecimiento retardado
Marcha retardada

Craneosinostosis
(forma inusual de la cabeza)

Dolores de cabeza debidos a
malformacién de Chiari (donde el
tejido cerebral se extiende hacia el
canal espinal

Nifio y Adulto'2?37

Estatura baja
Osteomalacia
Dolor en huesos y articulaciones
Deformidad en piernas
Marcha de pato
Rigidez de las articulaciones
Dolor muscular y debilidad
Abscesos dentales espontaneos

Rodillas o mufiecas mas
grandes de lo normal

Adulto'237

Fracturas y pseudofracturas

Entesopatia
(Endurecimiento de tendones o
ligamentos)

Osteoartritis
Estenosis espinal
Complicaciones dentales
Fatiga
Pérdida de la audicion

La XLH no es meramente una enfermedad pediatrica.
Debido a que la enfermedad progresa con el tiempo, los adultos contindan

teniéndola.




| iCOMO SE DIAGNOSTICA LA YLHT

Diagnosticar XLH puede ser complicado porque es una enfermedad rara. Es importante que
encuentre médicos que tengan conocimiento sobre XLH y puedan identificar la enfermedad.
Un diagnostico de XLH se basa en una combinacion de antecedentes familiares, sintomas y
hallazgos bioquimicos.'?

Su médico tomara un historial familiar preguntando sobre otros
miembros de su familia y si tienen sintomas similares.

Las piernas arqueadas o rodillas valgas en un nifio puede alertar
a los médicos que se necesitan pruebas.

Las pruebas bioquimicas pueden confirmar XLH, incluidas las
pruebas que miden la cantidad de fésforo en la sangre y la orina.
Su médico también puede tomar radiografias.

La prueba genética del gen PHEX puede usarse como evidencia
de apoyo.

La XLH se diagnostica normalmente durante la nifiez, generalmente durante los primeros
2 aflos de edad, cuando las piernas comienzan a soportar peso.?

SABIA QUE ...

El equipo correcto de médicos y proveedores de atencion
médica puede hacer una diferencia en la atencién que recibe.
Varios médicos especialistas pueden diagnosticar y tratar XLH,
entre los que se encuentran principalmente:

* Nefrélogos: -médicos que se especializan en el tratamiento
de afecciones renales.

* Endocrinélogos: -médicos que se especializan en afecciones
hormonales.

* Médicos genetistas: -medicos que se especializan en el
tratamiento de afecciones genéticas.

* Cirujanos ortopédicos: -médicos que se especializan en el
tratamiento quirurgico de afecciones ¢seas.




| iCOMO MANEJAR LA XLH]

Recuerde, es importante encontrar el equipo de atencion médica adecuado con el que pueda
sentirse comodo. Ellos pueden proporcionar atencion personalizada, apoyo y educacion sobre
la enfermedad. Exprese sus inquietudes y hagales preguntas sobre XLH para aprender todo lo

que pueda.
, . o )
El manejo de XLH es diferente para nifiosy ' ’ Los tipos de atencién que puede
(]
adultos. necesitar para el manejo

o~ . . . i 213
En nifios, el tratamiento tiene como objetivo: adecuado de XLH incluyen:'

+ Abordar problemas de crecimiento. . l\/led|c‘am/elntos 0 suple.mentos dietéticos.
- Corregir el raquitismo existente y + Terapia fisica y ocupacional.

mejorar la mineralizacién de huesos y * Manejo del dolor.
dientes. - Cuidado dental.
* Corregir las deformidades de las piernas. + Consulta de audiologia.
* Mejorar la funcion fisica. \- Consejeria genética. )

En adultos el tratamiento tiene como objetivo:

* Reducir el dolor, la fatigay la
rigidez de |los huesos, musculos 'y
articulaciones. La XLH es una enfermedad

cronica y progresiva, por lo que

es importante que los adultos

* Mejorar la salud 6sea y dental. jovenes con XLH hagan la transicion de un

médico pediatra a un medico de adultos para

seguir con el manejo de su enfermedad.

* Corregir deformidades de las
piernas y fracturas.

Para mas informacion sobre la XLH:

XLHLink.com es un sitio web informativo para individuos, cuidadores y familias que viven con XLH
que ofrece educacion sobre diagnéstico, sintomas y manejo de la enfermedad.

Consulte a las organizaciones de pacientes de XLH locales por recursos utiles en su idioma.




{QUE HACER STHAY SOSPECHA DE XLH?

Si sospecha que usted o un ser querido tiene XLH, busque la ayuda de un médico.

Sea proactivo.
Tome un papel activo en el cuidado de su salud. Esto significa hablar y buscar
respuestas cuando surgen problemas.

Haga una lista de los sintomas.
Antes de su cita, tbmese unos minutos para anotar todos sus sintomas actuales
y pasados.

Conozca el historial de su familia.

Hable con los miembros de su familia y pregunte si a ellos u otros miembros de
la familia se les ha diagnosticado XLH o si han experimentado sintomas de XLH.
Mantenga notas de sus conversaciones y llévelas a su cita.

Organice su historial médico.

Cree una carpeta de registros de salud, e incluya los resultados de las pruebas,
las notas de las visitas al consultorio, una lista actualizada de medicamentos y
cualquier alergia conocida. Lleve la carpeta con usted.

Mantenga un registro de sus preguntas.
Lleve un cuaderno a cada cita y tome notas para recordar puntos importantes.
Antes de la visita, escriba cualquier pregunta que pueda tener.

Pregunte por un especialista.
Si su médico no sabe acerca de XLH o como diagnosticarlo, pidale que lo refiera
a un especialista con conocimiento sobre la XLH.

Transferencia de registros.

Una vez que haya encontrado un médico que se especializa en XLH, pidale a su
institucion o médico actual, una copia de su historia clinica que le servira al
nuevo especialista para conocer mejor su caso.
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