CONOZCA A SU EQUIPO
ASISTENCIAL DE HPP

Aunqgue el efecto de la HPP sea persistente,
recuerde que no esta solo. Su equipo asisten-
cial de HPP esta aqui para apoyarle y ayudarle
a controlar su HPP.

Complete la informacién que aparece a continu-
aciéon para hacer un seguimiento de su equipo
asistencial de HPP.

ESPECIALISTA EN HPP
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HPP: MAS QUE HUESOS

m La HPP es una enfermedad hereditaria ultrarrara que puede afectar tanto a hombres como a
mujeres de cualquier edad

m Con la HPP, los niveles de actividad de la enzima FA son bajos, haciendo que huesos y dientes se debiliten

m La HPP también puede causar sintomas en el cerebro, los musculos, las articulaciones, los
pulmones y los rifiones

m Un andlisis de sangre con FA baja ayuda a los médicos a determinar si se tiene HPP

m Es importante comparar su nivel de FA con el rango normal de FA para su edad y género

RECUERDE QUE NO ESTA SOLO. SU FAMILIA, AMICOS Y EL EQUIPO DE
ASISTENCIA DE HPP ESTAN AQUIi PARA APOYARLE. TAMBIEN PUEDE
CONECTAR CON LA COMUNIDAD DE HPP CONSULTANDO LOS RECUR-
SOS PROPORCIONADOS EN ESTE FOLLETO.

"'Solos podemos hacer tan poco; juntos

podemos hacer tanto.”

—HELEN KELLER
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<Qué hay dentro?

® Realice un seguimiento de sus sintomas con el
rastreador de sintomas de la HPP que encontrara en
la pagina 7!

m jEn caso de conocer su nivel de FA, andtelo en la
pagina 8!

m ;Conoce a su equipo asistencial de HPP? jNo olvide
apuntar su informacién en el apartado que se
adjunta al final de este folleto!
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PALABRAS CLAVE Y TERMINOLOCIA

Estas son algunas de las palabras clave con las que usted o su hijo pueden cruzarse al buscar
informacion sobre la HPP. La primera vez que aparecen en este folleto, estos términos estan en negrita.

Alelo:
Una variante de un gen heredado de los padres. La HPP puede darse al tener alterados
uno o los dos alelos del gen ALPL (que codifica para la enzima TNSALP).

Dominante:
Un alelo dominante muestra su rasgo especifico aunque solo uno de los padres pase el
alelo a su hijo.

Enzima:
Un tipo de proteina que descompone las sustancias quimicas del cuerpo. En la HPP, los
niveles de la enzima FA son bajos.

FA:
La fosfatasa alcalina es una enzima que ayuda a los huesos a absorber minerales, como
el calcio y el fésforo, para fortalecer los huesos.

Cen:

Un gen es como un plano. Los genes contienen las instrucciones para crear proteinas
que tienen varias funciones dentro del cuerpo. La HPP aparece debido a una mutacién
en el gen ALPL (que codifica para la enzima TNSALP).

Mutacién:
Un cambio en la estructura de un gen. En la HPP, se produce una mutacién en el gen
ALPL (que codifica para la enzima TNSALP).

Portadores:

A las personas que solo tienen un alelo recesivo para el gen ALPL alterado se las
conoce como portadoras. Un portador de HPP puede tener una baja FA, pero puede
no presentar sintomas evidentes de HPP.

Proteina:
Los genes crean las proteinas y estas pueden desarrollar varias funciones dentro del
cuerpo.

Recesivo:
Un alelo recesivo manifiesta su rasgo especifico cuando los dos padres transmiten el
alelo a su hijo.



e
{QUE ES LA HPP?

La hipofosfatasia, o HPP, es una enfermedad hereditaria ultrarrara que puede afectar a personas
de cualquier edad. La causa una mutacién en el gen de fosfatasa alcalina no especifica de tejido
(TNSALP, por sus siglas en inglés). Esta mutacién da lugar a bajos niveles de actividad de la enzima
fosfatasa alcalina (FA).

La enzima FA juega un papel importante en el desarrollo de huesos fuertes y saludables (incluyendo
los dientes). Ayuda a los huesos a absorber minerales como el calcio y el fésforo. En la HPP, los niveles
de actividad de la FA son bajos, por lo que usted o su hijo pueden tener problemas para absorber
estos minerales y, como resultado, sus huesos y dientes se debiliten. La HPP también puede afectar a
otras partes del cuerpo, como los rifiones y los pulmones.

i{Sabia que...?

B |as enfermedades que afectan a menos de
1 de cada 50 000 personas se definen como
ultrarraras.

® La prevalencia estimada en Europa es de 1 de
cada 300 000 personas.

m Al tratarse de una enfermedad ultrarrara, la HPP
puede ser dificil de identificar; sin embargo,
recuerde que no esta solo. jDescubra mas acerca
de la comunidad HPP en la pagina 9!

¢Quién puede desarrollar la HPP?

La HPP puede afectar tanto a hombres como a mujeres desde la infancia hasta la edad adulta.
A algunas personas se les diagnostica HPP cuando son pequefas, mientras que a otras se les
diagnostica en la edad adulta.



e
iCOMO SE DESARROLLA LA HPP?

Como todos los genes, el gen ALPL se hereda de los padres: uno de la madre y otro del padre. Las
diferentes formas heredadas del gen ALPL se conocen como alelos.

La HPP es una enfermedad genética que puede heredarse por medio de un gen dominante o
recesivo de los padres y puede presentar sintomas de diversa gravedad. Debido a que se recibe un
alelo del padre y uno de la madre, se puede bien heredar la HPP o convertirse en un portador de
una de las siguientes maneras:

HERENCIA DOMINANTE DEL CEN HERENCIA RECESIVA DEL CEN

Si se ha heredado la HPP a través de un Si se ha heredado la HPP a través de un gen
gen dominante, esto significa que se tiene recesivo, esto significa que se tienen dos alelos
un alelo normal y un alelo alterado del gen alterados del gen ALPL. En este caso, los
ALPL. padres se consideran portadores de HPP.

@ Las formas més graves de HPP, las diagnosticadas al nacer o durante la infancia, se heredan
% con un patrén recesivo.






LA HPP NO SOLO AFECTA ALOS
HUESOS, TAMBIEN PUEDE AFECTAR
A OTRAS PARTES DEL CUERPO

Aunque las personas con HPP tipicamente experimentan sus primeros sintomas o sintomas mas
evidentes en los huesos y dientes, los signos y sintomas pueden variar significativamente. La HPP
también puede afectar al cerebro, los musculos, las articulaciones, los pulmones y los rifiones. Dado
que la HPP puede provocar tantos sintomas diferentes, las personas con HPP pueden no relacionar
todos sus sintomas con la misma enfermedad.

SICNOS Y SINTOMAS DE LA HPP

CRANEO Y CEREBRO

u Cabeza con
forma anémala
(craneosinostosis)

DIENTES

® Pérdida prematura de dientes antes

de los 5 anos

m Convulsiones o .
= Pérdida de dientes completos, con la

raiz incluida, sin experimentar dolor

COSTILLAS Y PULMONES

= Pecho con forma anémala
que puede provocar
que los pulmones no se
desarrollen plenamente

RINONES

= Acumulacién de
calcio en los rifiones

= Dificultad para respirar,
incluyendo asma

u Enfermedad renal o
insuficiencia renal

HUESOS

= Huesos débiles, fragiles o
quebradizos

MUSCULOS Y
ARTICULACIONES

m Debilidad muscular

. | |
= Bajo tono muscular Dolor de huesos

= Dolor a largo plazo en ® Fracturas frecuentes

musculos o articulaciones = Arqueo de las piernas

® Marcha miopatica = Baja estatura



LLEVE UN SECUIMIENTO
DE SUS SINTOMAS

Marque cualquier signo o sintoma que experimente o haya experimentado usted o su hijo.

EDAD APROXIMADA
EN LA QUE
APARECIO EL
SINTOMA

PARTE DEL ¢ES UN ¢ES UN

CUERPO SINTOMA SINTOMA SINTOMA
AFECTADA ACTUAL? PASADO?

Huesos débiles, fragiles o quebradizos

Brazos y/o piernas mas cortos de lo
habitual

Piernas arqueadas

HUESOS Fracturas frecuentes

Osteopenia/osteoporosis

Dolor de huesos

Dificultad para caminar o necesidad de
usar una silla de ruedas, un andador o
muletas

Pérdida prematura de dientes antes de
los 5 afios

DIENTES

Pérdida de dientes completos, con la
raiz incluida, sin experimentar dolor

Debilidad muscular

Dolor muscular/articular
MUSCULOS Y Bajo tono muscular
ARTICULACIONES Retraso en empezar a ponerse de pie/

caminar

Marcha miopatica

Pecho con forma anémala

COSTILLAS Y Pulmones subdesarrollados
PULMONES Dificultad para respirar

Necesidad de asistencia respiratoria

Créneo o cabeza con forma anémala

CRAN EOY (craneosinostosis)
CEREBRO

Convulsiones

Enfermedad renal

RINONES

Insuficiencia renal

OTROS

Asegurese de hablar con su equipo de asistencia de HPP sobre cualquier cambio en los
sintomas o sobre preguntas que pueda tener acerca de sus sintomas.

==

7
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¢CONOCE SU NIVEL DE FA?

El diagndstico de la HPP suele estar basado en una combinacion de signos y sintomas fisicos (en
huesos, dientes, musculos, articulaciones, pulmones, cerebro y rifiones) y en un simple anélisis de
sangre para detectar una FA baja.

La FA baja ayuda a los médicos a distinguir la HPP de otras enfermedades que puedan afectar a
los huesos. Es una de las pruebas mas importantes que se pueden realizar para diagnosticar con
precision la HPP y, muy probablemente, la hayan utilizado para diagnosticarle a usted o a su hijo.

iEn caso de conocer su nivel de FA, escribalo abajo para no olvidarlo!

También es importante saber que los niveles de FA cambian a lo largo de la vida y que la actividad
de la FA difiere entre hombres y mujeres.

Asegurese de comparar su nivel de FA con el rango normal de FA para su edad y género. Su equipo
de asistencia de HPP puede ayudarle a completar la siguiente tabla y a interpretar el resultado de
su prueba de FA.

EL RESULTADO DE MI PRUEBA DE FA

FECHA:

EDAD:

CENERO:

MI NIVEL DE FA (UNIDADES/L):

RANCO NORMAL DE FA PARA
ALCUIEN DE MI EDAD Y CGENERO:
(PREGUNTE A SU MEDICO EN
CASO DE NO CONOCERLO)

@ > En caso de no conocer su nivel de FA, hable con su médico y el equipo de asistencia de
)2 HPP para saber como averiguarlo.



NOTAS
CONSICA EL APOYO QUE NECESITA

No olvide que vivir con la HPP va mas alla de controlar los sintomas.

Cuidese

Es importante recordar que hay que tomarse tiempo para uno mismo. Parte de vivir con HPP consiste

en descubrir lo que puede hacer el propio cuerpo. Una vez que haya descubierto sus propios limites,
respételos. Ya sea un proyecto de trabajo adicional, una salida con amigos o incluso un compromiso
familiar, si no se siente capaz, puede decir que no. Dese un respiro y haga lo que tenga que hacer para

cuidarse.

Conecte con la comunidad de HPP

Algunos dias, puede sentir que lo que le esta ocurriendo le aisla de los demas. Pero no estéa solo. Hay

otras personas que también viven con HPP y puede que le resulte Gtil conectar con ellas.

Existen recursos y organizaciones dedicadas a apoyar a personas con HPP. Utilice la siguiente pagina
web para encontrar mas informacién:

®  https://aeryoh.org/

AERyOH es una asociacién sin animo de lucro creada en Espafia que surge con el objetivo de
unir y dar apoyo a pacientes afectados por raquitismos u osteomalacia heredados asi como a sus

familiares y/o cuidadores.




	ALE15AA013_PatientDiseaseBrochureCover_E4_ES_05
	ALE15AA013_PatientDiseaseBrochureINSIDE_E4_ES_05



