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Kaqyob ry

Potilasyhdistys, perustettu 2005

Toimii yhdyssiteena ja vertaistukena
hypofosfatemiaa (XLH) ja muita
mineraaliaineenvaihdunnan sairauksia
sairastavien henkildiden ja heidan laheistensa

valilla

Yhdistys kuuluu Invalidiliiton Harvinaiset

sairaudet- verkostoon

Pyrkii edistamaan potilaiden asemaa

Suomessa




Mika onu XLH?
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XLH

Perinnollinen, X-kromosomissa vallitsevasti periytyva

luustoaineenvaihdunnan sairaus
Yleisin kaikista perinndllisista riisitautimuodoista

Aiheutuu mutaatiosta PHEX-geenissa
Keho tuottaa liikkaa FGF23-hormonia, joka kontrolloi
fosforin maaraa veressa

Esiintyvyys 1/20 000-25 000 syntyvaa lasta kohden

Vaikuttaa paaasiassa luustoon, lihaksiin ja hampaisiin

Fosfaattiaineenvaihdunnan hairidsta johtuen fosfaatti
joutuu kehosta hukkaan virtsan mukana aiheuttaen

kehossa erilaisia oireita




Mika o XLH? - yideo
https://youtu.be/wjkKAF-WKX8



Design by
Jenna
Robinson

Tutkimusten mukaan XLH vaikuttaa potilaiden

elamanlaatuun sita alentavasti

XLH on harvinainen ja usein ajan myota eteneva
sairaus, joka vaikuttaa potilaan kaikissa

elamanvaiheissa

Kansainvalisessa tutkimuksessa potilaat kertoivat
elamanlaatuun vaikuttavan eniten sairauden

aiheuttama kipu, jaykkyys ja fatiikki

XLH vaikuttaa myos psykososiaalisesti elamaan ja

ihmissuhteisiin

XLH voi vaikuttaa mielenterveyteen ja aiheuttaa
mm. masennusta, vaikuttaa opiskelu- ja
tydomahdollisuuksiin seka siihen, millaisena

ihminen kokee itsensa
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Etalpha®
0,25 mcg.
Alfacalcidol

30 capsulas

CRYS\ WYSVITA

suosumal CRY SVITA \sumap-wad

Hmim funosumak- W gon

XLH:n hoito

Suurin osa potilaista kdyttaa sairauden hoidossa suun kautta otettavaa fosfaattia ja aktiivista D-vitamiinia.
Tama on perinteinen hoitomuoto XLH:ssa, mutta se ei useinkaan ole riittava eika se hoida sairauden syyta
vaan osalla potilaista se saattaa lievittaa oireita, parantaa laboratoriokokeiden tuloksia ja vaikuttaa
myonteisesti kasvuun. Osalla naita vaikutuksia ei ole nahtavissa, eli [adke ei tuota toivottuja tuloksia

laheskaan kaikilla potilailla.

XLH:n on kehitetty monoklonaalinen vasta-aine, Burosumabi, myyntinimelté Crysvita. Se kiinnittyy
FGF23:seen veressa ja estda sitéd vaikuttamasta. Tama suurentaa veren fosfaattipitoisuutta ja lievittaa
sairauden oireita. Suomessa Crysvitaa saa vain muutama lapsipotilas, vaikka se on European Medicines
Agencyn (EMA) suosittelema hoitomuoto XLH:n yli 1-vuotiaille lapsipotilaille seka aikuispotilaille. Suomessa
FIMEA on mydntanyt 1ddkkeen myyntiluvan ainoastaan lapsipotilaille maaraaikaisesti. Kalfos pyrkii
vaikuttamaan ladkkeen saatavuuteen myos aikuispotilaille, koska silléd on tutkitusti todettu suuresti positiivisia

vaikutuksia potilaiden elamanlaatuun. Yksi Crysvitan saatavuuteen vaikuttava tekija on laakkeen kallis hinta.
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Hypofosfatasia on vaikeusasteeltaan vaihteleva,
perinndllinen luustosairaus. Siihen liittyy aina matala
plasman alkaalisen fosfaatin pitoisuus, Sairauteen ei ole
olemassa hyvaa ladkehoitoa, mutta siihen on kehitetty

entsyymikorvaushoito asfotaasi alfa, kauppanimi Strensiqg.

Se on kaytossa Suomessa muutamilla lapsipotilailla.

D-vitamiini resistenssi hypofosfatemia, (Heriditary vitamin
D-resistant rickets, HYDRR) on harvinainen sairaus, joka
aiheutuu mutaatiosta D-vitamiinireseptorissa. Oireina on
vaikeat riisitautimuunnokset ja hypokalsemia. Tama

saadaan korjautumaan yleensa alfakalsidol-laakityksella.

Nama luuston mineraaliaineenvaihdunnan sairaudet ovat

Suomessa ultraharvinaisia.
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Potifartarinoita

Tia

Kuvat ovat osa Shine a light on XLH-
kampanjaa, joka on tulossa vuoden 2022
toukokuussa. Kampanjaan paasi osallistumaan
kolme suomalaista XLH-potilasta. Kuvien
pimeassa loistava kehotaide kuvastaa yhteytta
fosforin ja XLH:n valilla. Fosfori on pimeéssa
loistavan alkuaine ja XLH:ssa kehossa on liian

vahan fosforia.

Kuvien digitaalisen kehotaiteen on
suunnitellut ja toteuttanut meikkitaitelija
James Mac Inerney potilaiden
haastattelujen perusteella .
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"MiFaan Hetoirundta X(h:hta el offud, kv ofin
nuorempi. de ofi kamalaa, kodka (unlin, dta
oflen ainoca huminen maailmadya, yolla on
.'.u . j“ﬂwju/' ' | ei/_'.l t . . t" .
julttu ofi” - A

Anu sai XLH-diagnoosin 24-vuotiaana. Kun
Anu oli lapsi, ei XLH:sta juuri tiedetty mitaan,
eika hanelle osattu aluksi antaa oikeaa
diagnoosia. Siita syysta han ei saanut oikeaa
hoitoa sairauteen. Kun han vihdoin sai
diagnoosin, se muutti asiaa ja selvensi
tilannetta. Anu on joutunut kdymaan lapi
useita leikkauksia ja toimenpiteita, mutta ne
eivat ole poistaneet XLH:n aiheuttamia

kipuja ja liikuntarajoitteita.




K1 soyjey|

2022

"Raannekohta ofi, Kun lulvako in, elta Xfh on vain
9'%& oda mihua mudta et kaitkki mita ofen. de Hai
minut ymumirtamadan, et minun ei farvibe
hawelta dairauttani enaa.” - Tia

Anun tytar Tia sai diagnoosin hyvin nuorena, puolen
vuoden idssa. Kasvaessa han on saanut paljon
vertaistukea aidiltaan ja Kalfosin kautta. Lapsena Tia
kavi lapi monia pitka ja vaikeita leikkauksia, joista
toipuminen oli hyvin rankkaa. Teini-ikdisena han koki
haasteita sopia joukkoon ja toivoi, etta voisi vain “olla
normaali”. Tia kokee nykyaan XHL:n osana hanta, mutta
siitd huolimatta se aiheuttaa hanelle paivittain
ongelmia, joista suurimpana ovat jatkuvat ja hairitsevat
kivut. Tulevaisuudessa Tia toivoo, etta XLH ei rajoittaisi

enaa hanen tekemisiaan.
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"Towotdin, d‘h‘i fufwaibuudmev X% haittaidi
vahemuman pay péaiv ata efamaani, Ja elta wwden
(éicikkeen Tw mydd aikuirten X&kpoﬂ(aidm
o paranisi.” - Heidi

Heidin XLH on spontaanin mutaation
aiheuttama ja diagnoosin han sai 1,5-
vuotiaana. Vaikka Heidin XLH on ollut
suhteellisen lieva lapsena, ei hankaan ole
valttynyt ongelmilta; teini-iassa alkoi krooninen
selkakipu, joka paljastui XLH:n aiheuttamaksi
selkarangan ahtaumaksi, joka leikattiin paalle
parikymppisena. Leikkauksesta toipuminen on
ollut haastavaa ja jatkuvat kivut ovat silti yha

edelleen osa paivittaista elamaa.
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Mikali sinulle jai jotain kysyttavaa, haluat jutella tai muuten
vain olla yhteydessa, |6ydat yhteystietomme seuraavalta
dialta. Toivottavasti pidit esityksesta ja opit jotain uutta

XLH:sta ja yhdistyksestamme.

Lammin kiitos, kun jaksoit katsoa esityksen loppuun asti.
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Kalfos ry
kalfos@kalfos.fi

www.kalfos.fi
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