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X-KROMOSOMAALINEN HYPOFOSFATEMIA
ELINIKAINEN SAIRAUS

MIKA ON XLH?

X-kromosomaalinen hypofosfatemia (XLH) aiheutuu mutaatiosta PHEX-geenissa , mika
aiheuttaa fosfaatin hukkaantumista munuaisissa. Liiallinen fosfaatin menetys virtsaan
puolestaan johtaa mataliin veren fosfaattitasoihin, mika vaikuttaa heikentavasti luuston ja
hampaiston mineralisaatioon.

XLH:n aiheuttamat haasteet alkavat lapsuudessa kasvuidssa, jatkuen - ja usein lisdantyen
- lapi koko aikuisuuden.

XLH:n esiintyvyys on noin yksi 21-25 000:ta eldvand syntynyttd lasta kohti. Sairaus
periytyy X-kromosomaalisesti ja dominantisti. 20-30%:ssa tapauksista sairauden
aiheuttajana on kuitenkin spontaani geenimutaatio. XLH-diagnoosi tehddan mahdollisen
sukuhistorian liséksi kliinisten oireiden seka biokemiallisten [6yddsten perusteella.
Sairauden varhaisimmat oireet (kuten lankisdaret tai pihtipolvet) ilmenevat yleensa
vahitellen lapsen alkaessa kavelld. XLH:n vaikutukset ulottuvat kuitenkin laajemmalle
kuin vain luustoon; sen vaikutus sairastuneen yksilon ja téman perheen eldmaan voi olla
todella merkittava.

OIREET

Alaraajojen virheasentojen lisaksi lapsuusian kliinisiin oireisiin kuuluvat kallon
epdnormaali kehitys, lyhytkasvuisuus, riisitautimuutokset sekd hampaiston absessit ja
muut tulehdukset. Luusto- ja lihaskipujen esiintyminen on my®os yleista.

Nama oireet voivat jatkua aikuisuudessa, jolloin niiden lisdksi esiintyy nivelten

ja janteiden kalkkeutumista (entesopatiaa), varhain alkavaa nivelrikkoa, kuulon
heikkenemista ja spinaalistenoosia.

XL H:ta sairastavat aikuiset saattavat karsia uupumuksesta ja lihasheikkoudesta. He saavat
myds helposti ei-traumaperdisia murtumia jotka paranevat hitaasti.

ELAMA XLH:N KANSSA

XLH on elinikdinen sairaus. Siihen liittyvat fyysiset ja psykologiset komplikaatiot
vaikuttavat niin lapsiin kuin aikuisiinkin.

Eldmaan geneettisen hairion kanssa liittyy myos psykologisia haasteita, kuten stigmaa
(negatiivisia ennakkoluuloja) sekd sen tosiasian tiedostaminen, ettd sairaus voi periytyd
jalkeldisille. Tdman pohtiminen voi aiheuttaa emotionaalista karsimysta. Elinikdinen
lyhytkasvuisuus tuo mukanaan mahdollisuuden joutua naurunalaiseksi tai kiusatuksi.
XLH:ta sairastavat voivat my&s tarvita muutostoitd kotona, opiskelu- ja tydpaikalla.

Tyoskentelyyn ja jokapaivdisen eldman aktiviteetteihin vaikuttava fyysinen vammaisuus
saattaa johtaa myos masennukseen.



MITA ON TEHTAVISSA XLH:N ENNUSTEEN
PARANTAMISEKSI?

.

Ladketieteellisten ja terveydenhuollon toimijoiden (samoin kuin hoidon maksajien)
tdytyy tunnistaa ja tunnustaa, ettd XLH on elinikdinen, parantumaton sairaus
joka tuo mukanaan laajan joukon invalidisoivia oireita.

Sairauden varhainen ja oikea diagnosointi on tarkeds, jotta hoito voidaan
aloittaa pikaisesti; kaikki vastasyntyneet perheissd, joissa on sukuhistoriaa XLH:sta,
tulisi testata sairautta aiheuttavan geenimutaation varalta.

Perusterveydenhuollon l&dkareilld tulisi olla asianmukaista osaamista ja tietoa
XLH:sta sekd tarpeesta lahettad XLH-diagnoosin saanut yksil® kiireellisesti
erikoisladkarin hoitoon.

Kaikkien potilaiden tilanteen ja hoidontarpeen arvioinnissa tulisi hyodyntaa
moniammatillisen hoitotiimin osaamista, niin lagketieteellisten kuin erilaisten
tukipalvelujen tarjonnan osalta.

Oikea-aikainen ja kustannusndkékulmasta saavutettava, potilaan
henkilokohtaisiin tarpeisiin perustuva laakehoito on darimmadisen tarkeda.
Potilaan asuinmaa tai sosioekonominen tilanne eivat saa vaikuttaa ladkehoidon
saatavuuteen.

Sosiaalialan viranomaisten tulisi olla tietoisia sairaudesta ja sen mahdollisista
komplikaatioista — ndin taataan oikeanlaisen tuen saaminen niin potilaille itselleen
kuin heidan huoltajilleenkin.

Kansainvalisten, tutkimukseen ja ndytt66n perustuvien hoitosuositusten
luominen on tarkeada, jotta voidaan taata samanlainen hoidon taso kaikille XLH:ta
sairastaville. Suositusten sisaltoja laadittaessa on tarkeda kuulla myos XLH-potilaita.
Potilaille tulisi tarjota luotettavaa ja helposti saavutettavassa muodossa
olevaa tietoa sairaudesta vanhentuneen tai oletuksiin perustuvan tiedon
levidmisen valttamiseksi.

Potilaille ja heidén huoltajilleen tulisi tarjota koulutusta potilaan oikeuksista
oikeanlaisen hoidon ja tuen piiriin paasemiseksi.

Tehokkaampien hoitomuotojen tutkimusta tulee jatkaa ja sita tulee tukea.

MISTA LISATIETOA JA TUKEA ELAMAAN
XLH:N KANSSA ?

Kansainvélisen XLH Allianssin (XLH Alliance) kautta voit saada yhteyden oman maasi
XLH-potilasjarjestoon (Suomessa Kalfos ry). Potilasjarjestoistd sairastuneet saavat
monenlaista tietoa ja tukea.

MITEN SINA VOIT AUTTAA?

Voit osoittaa tukesi XLH:ta sairastaville jakamalla tietoa sairaudesta.

Voit osallistua varainkeruuseen XLH —potilasjarjestdjen ja XLLH:ta koskevan
tutkimuksen hyvaksi.

Voit antaa aikaasi osallistumalla vapaaehtoistydohon kansallisen XLH-potilasjarjeston
tai XLH Allianssin kautta.
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