ALGUMAS PERGUNTAS E RESPOSTAS SOBRE XLH \|/
P: QUAIS SAO AS DIFERENGAS ENTRE O XLH E O RAQUITISMO COMUM ? A

R: Até meados do século 20 muitas criancas foram acometidas pelo raquitismo porque elas ou néo tinham vitamina D suficiente em
sua dieta alimentar ou ndo se expunham adequadamente aos raios solares. Este tipo de raquitismo é chamado de carencial ou vitamina 77‘|‘\
D DEFICIENTE e, na auséncia ou deficiéncia da vitamina D, os 0ssos ndo podem se desenvolver normalmente. Em nosso caso (XLH),

como ndo ha caréncia vitaminica, um dos primeiros nomes usados foi raquitismo RESISTENTE A VITAMINA D.

P: QUAIS SAO OS PRINCIPAIS SINAIS E SINTOMAS DE XLH ?
R: O principal e cléssico sinal de XLH é a baixa dosagem do fésforo no sangue (hipofosfatemia), além da presen¢a ou ndo de
sinais 6sseos de raquitismo. TODOS os pacientes que tém XLH tém hipofosfatemia POREM, muitos dos afetados mas NAO
TODOS, tém também sinais de raquitismo! No raio-x o raquitismo pode ser facilmente identificado mas geralmente os pais [,
ndo se ddo conta do mesmo até que a crianca comece a caminhar: pelo inicio do encurvamento das coxas e pelo seu caminhar gingado caracteristico. Os
sinais 0sseos vdo piorando e comegam a aparecer também os problemas dentérios, especialmente abscessos dentérios: uma das causas mais dolorosas e
reconhecidas como sendo resultantes de XLH. Outros sintomas sdo as dores 0sseas e musculares além da fraqueza em geral.

P: MAS QUAL E A REAL CAUSA DO RAQUITISMO TIPO XLH ?

R: XLH é uma doenca metabdlica genética dos 0ss0s
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(portando é herdada), aonde os mecanismos que controlam
0 desenvolvimento dos ossos e dos dentes ndo esta
funcionando corretamente. Um dos principais elementos
para 0 bom desenvolvimento 6sseo é a presenca do mineral
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Esta é a causa dos sintomas vistos no raquitismo tipc
XLH. Outro aspecto de XLH séo as alteragdes Osseas
decorrentes do raquitismo. Nem todos os pacientes que
tém XLH tém sinais de raquitismo e mesmo aqueles
que 0s tém podem variar muito: desde casos mais leves
até casos mais severos. Concluindo: desde que todos que
ttm XLH sdo hipofosfatémicos, deve entdo existil
outros fatores que influenciam as vérias apresentagoes
clinicas que temos visto, isto é, h& pacientes afetados

fosforo. A origem dos efeitos do raquitismo tipo XLH §é
resultante de uma mutagéo ou de uma mudanga em um dos
genes do cromossoma X, no que resulta uma baixa
concentragdo de fésforo no sangue ou hipofosfatemia.

Quando esse gene, conhecido como PHEX gene, sofre essa muaanga ou mutagao, as celuias com sinais leves e outros com graves e importantes
tornam-se incapazes de produzir uma enzima que é um dos elos fundamentais dentro do sinais e sintomas de XLH. Estes outros fatores e su¢
intrincado mecanismo bioquimico para manter o nivel de fésforo no sangue dentro de seus « ampla variedade dentro da severidade dc
limites normais. Infelizmente, todo esse sistema ainda ndo é totalmente conhecido. O que se acomentimento dsseo ndo sdo ainda completamente
sabe até hoje é que quando esse sistema encontra-se afetado, os rins comegam a perder muito conhecidos e estdo ainda sendo alvo de estudo de
fosforo através da propria urina ao invés de reté-lo para uso do préprio organismo. pesquisadores.
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i"“'o Q P: COMO E QUE ESSA DOENGA PASSA PARA 0S NOSSOS FILHOS?

CC R: Cada um de nos possui um par de cromossomos sexuais. O sexo feminino possue dois

&= cromossomos X e 0 sexo masculino possui um cromossomo X e outro Y. As meninas herdam (=-)
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=~ de sua méde um cromossoma X e 0 outro de seu pai. J& 0s meninos herdam de sua mée o =

cromossoma X e de seu pai o cromossoma Y. Desde que XLH localiza-se em um gen localizado no cromossoma X se o pai for afetado ele com certeza dever
ter a mutagéo em seu Unico cromossoma X. Cada um de seus filhos herdara o seu cromossoma X ou seu cromossoma Y. Entdo, as criangas que receberem
cromossoma X desse pai afetado irdo herdar XLH e poderdo ter a doenca. Isso se parece com o jogo de moedas cara ou coroa: X ou Y, ter ou ndo ter XLH
Desde modo, quando o pai tiver XLH as chances de se ter uma crianca afetada sera de 50% e serdo somente as meninas (pois recebem um X da mée e
outro X afetado que é do pai). Quando for a mée a portadora de XLH a Unica diferenca é que ambos os seus filhos, quer seja menino ou menina poderé
ser afetados na mesma proporgao. Deve-se ressaltar que o outro tipo de doenga Ossea chamada de Raquitismo Hipofosfatémico Autossomica Dominant
apesar de semelhante a0 XLH NAO possui transmissdo através dos cromossomas sexuais, havendo 50% de chances de se ter um filho ou uma filha afetados
independente de ser o pai ou a mée os afetados! Por esse e outros motivos, muitas vezes dificeis de serem entendidos, é que orientamos sempre 0s paciente
a procurar aconselhamento médico genético.

P: PODE ALGUEM TER XLH SEM QUE HAJA NENHUM OUTRO CASO ANTERIOR NA FAMILIA?
R: Em primeiro lugar, devemos lembrar que XLH tem sido muito mais diagnosticada agora que antigamente. Em segundo
lugar, nem sempre as pessoas com XLH tem sintomas de doenca ssea ou raquitismo que as torne evidentes. Geralmente as

mulheres formam um grupo que tém as formas mais sutis de XLH ou por vezes nenhum sintoma de raquitismo apesar de
sempre possuirem um nivel de fésforo no sangue muito baixo. Por esses motivos, somente uma dosagem de fosforo realizada no sangue dos parentes poder
descendentes. Em terceiro e Gltimo lugar, apesar de muito raro, um tumor dsseo benigno poderé causar 0s mesmos sintomas e somente o seu médico estai
apto a fazer o seu diagndstico.
P: XLH TEM CURA ?
\ / R: NAO. Apesar do mecanismo dessa doenga ndo estar ainda completamente
\ 4,.. conhecido, NAO existe ainda nenhum tipo de tratamento curativo! Mas o gen
ainda estdo em andamento. Existem importantes descobertas dia apds dia e o
nosso grupo de estudo na Internet (XLH Network) é continuamente
Iy ? | ‘ informado a respeito das mesmas pelos pesquisadores de todo o0 mundo. Um
P: EXISTE ALGUM TIPO DE dia, nos esperamos ter a graca de conhecer tdo bem XLH que nos leve a sua
TRATAMENTO PARA XLH ? cura total.
especial de vitamina D junto com preparacdo oral de fosfato (fosforo). Esses medicamentos sdo muito importantes para suprir as necessidades de fosforo que
0 organismo necessita para equilibrar o metabolismo 6sseo. Para as criangas, muitas vezes pode se aguardar surgirem os primeiros sintomas da doenca para
que se inicie com o tratamento. Alguns novos medicamentos estdo sendo pesquisados com resultados muito promissores. Entretanto, mesmo com o melhor
tipo de tratamento e de acompanhamento médico, muitas vezes severos casos de raquitismo podem se estabelecer. Em alguns casos ha necessidade de
ser sempre tratado individualmente. Felizmente, se o diagnostico for feito precocemente e quanto antes for instituida a terapia necessaria para aquele caso,
melhores resultados podem ser obtidos. Como existem muitos efeitos colaterais com o uso da medicagdo, a monitoragdo frequente e o seguimento médico
devem sempre serem feitos de forma individualizada: isto é de suma importancia. Existem dividas com relagdo ao tempo de duracéo do tratamento e se 0s
pacientes com XLH jé adultos devem ou ndo continuar a usar a medicagdo. O consenso é que 0 uso da medicacio durante a fase adulta alivia bastante os

realmente dizer se houve ou ndo a doenga anteriormente na familia. E agora, desta fase em diante, ela podera ser transmitida geneticamente aos set
que carrega a mutagdo do XLH foi s recentemente identificado e as pesquisas

R: SIM: existe tratamento para quase todos os casos. Atualmente o tratamento médico tipico consiste em se usar doses diarias de um tipo

intervencdes cirdrgicas para corrigir as deformidades dsseas das pernas ou dos joelhos. Por causa da grande variedade dos sintomas, cada caso é Unico e deve

sintomas mas deve ser monitorizado com muito cuidado.



