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BIENVENIDO AL PROGRAMA ULTRACARE!

UltraCare es un programa hecho para acompafiar

a su hijo a lo largo de todo el tratamiento.

Esta guia va a ayudarlo a comprender el Raquitismo
Hipofosfatémico Ligado al X (XLH), sus causas y
consecuencias, ademas las mejores maneras de encarar

los desafios relacionados con la enfermedad.

Lea cuidadosamente el contenido de este folleto y,

en caso de alguna duda, anote las preguntas que le

gustaria hacerle al médico. La informacion correcta
y la adherencia al tratamiento pueden hacer mucha

diferencia en el futuro de su hijo.

Atentamente, .

ultragenyX

pharmaceutical

ULTRACARE.
T0DO EL SOPORTE QUE SU HLJO NECESTTA.

Un ndmero de teléfono siempre a su disposicion
800 333 1503

Un canal especial para aclarar todas las dudas sobre XLH

Reporte cualquier evento adverso al correo: ultragenyx@primevigilance.com
© 2021 Ultragenyx Pharmaceutical Inc.Todos los derechos reservados MRCP-KRN23-01495
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BABU!

UNA JIRAFA
COMO TODAS LAS DEMAS.
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SOY SOLO UN POQUITO DiFERENTE. \ %0

ARQUEADAS.

SOY MAS BAjA. Y MiS
PIERNAS ESTAN UN POCO ; A

/PERO, ESO NO
SIGNiFiCA NADA
PUES CADA UNA ES
DIFERENTE.




MIRA CON DETALLE,
NO HAY EN EL BOSQUE,
UN ANIMAL iGUAL AL OTRO.

CADA UNO ES UNICO Y ESPECIAL



SOY ASi POR TENER UNA
DIFERENCIA EN Mi ADN.

QUE SON AQUELLAS ESCALERITAS
DENTRO DE NUESTRAS CELULAS
EN EL CUERPO, QUE DiCEN TODO 10
QUE VAMOS A SER.
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EN EL M1O DIiCE QUE TENGO
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RAQUITiISMO HiPOFOSFATEMICO
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INTENTA DECIR

Hi-PO-FOS-FA-TE-Mi-CO

SiN REIR.

;YO NO 1O CONSiGO!

=

LiIGADO AL CROMOSOMA X.
QUE YO PREFIERO LLAMAR XLH, PUES ES MAS FACIlL DE DECIR.
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EL HECHO DE TENER XLH
NO SIGNIFiCA QUE SOY Muy
DIFERENTE AL RESTO DE 10S
ANIMALES DEL BOSQUE.

PERO..
QUE EL FOSFORO NO LLEGA
DE LA MiISMA MANERA
A MiS HUESOS Y A MiS
DIiENTES, COMO SUCEDE
CON 10S DEMAS

MiRA, {NO ES ESE FOSFORO QUE
ESTAS iMAGINANDO!
ES EL FOSFORO DE 10S ALIMENTOS.

Si COMEMOS BiEN, EL FOSFORO
PASA DIRECTAMENTE A NUESTROS HUESOS
Y DIiENTES, Y ASi QUEDAN BiEN FUERTES.



PERO, PARA QUIENES
TIENEN XLH, COMO YO,
ES UN POCO DIFERENTE.

PUES EL FOSFORO NO CONSIiGUE LLEGAR
SOL0 A 10S HUESOS Y A 10S DIENTES.

Y ENTONCES QUEDAN UN POCO
MAS DEBILES.




ES POR ESO QUE NOSOTROS,

QUE TENEMOS XLH, NECESITAMOS iES MUY IMPORTANTE
SEGUIR EL TRATAMIENTO HABLAR CON ALGUIEN
CON UN DOCTOR ESPECIALISTA Y USAR LA QUE ENTIiENDE SOBRE EL
MEDiICACIiON QUE NOS RECOMIENDE. TEMA!

EL TRATAMIENTO ADECUADO AYUDA Al ~

FOSFORO A LLEGAR DONDE 1O [ Z
NECESiTAMOS Y PODREMOS TENER

\ UNOS DIiENTES Y HUESOS M@S FUERTES o ' ‘

Y RASi PODER HACER TODAS LAS

COSAS QUE NOS GUSTAN.
T N
| o




LOS QUE
TENEMOS XLH
COMO YO,
NECESIiTAMOS iR
A ViSiTAR MAS
VECES AL MEDiCO
Y AL DENTISTA.

PERO.. AL DENTISTA, TODOS VAN, ; VERDAD?




Y A TODOS NOS GUSTA JUGAR

Y SER FELICES.

W ;A QUIEN NO LE GUSTA?




ESPERO QUE TE HAYA GUSTADO Mi HiSTORiA!

CUANDO QUIERAS, BUSCAME EN ESTE LiBRO
PARA COLOREAR Y APRENDER MAS SOBRE XLH.




BABU ES UNA JiRAFR COMO TODAS LAS DEMAS. LA
(NiCA DiFERENCIA ES QUE TiENE XLH.

;QUIERES SABER 1O QUE ESO QUIERE DECIR
Y 10 QUE BABU PiENSA DE TODO ESO?
SOLO NECESITAS ABRIR EL LIBRO Y LEER SU HiSTORIA.

CONTACTANOS AL
800 333 1503

Un canal especial para aclarar todas las dudas sobre XLH
Reporte cualquier evento adverso al correo: ultragenyx@primevigilance.com
© 2021 Ultragenyx Pharmaceutical Inc.Todos los derechos reservados U |'I' C
MRCP-KRN23-01495 rO q re
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10D0 LO QUE USTED
NECESITA SABER
SOBRE EL RAQUITISMO
HIPOFOSFATEMICO
LIGADO AL
CROMOSOMA X
(XLH)
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XLH, raquitismo hipofosfatémico ligado al
cromosoma X, es una enfermedad hereditaria,

progresiva y cronica, que puede afectar nifios
y adultos.

Es una enfermedad que afecta a muy pocas
personas, afecta a una persona de cada 20,000
0 25,000 por lo que se considera una
enfermedad rara o de baja prevalencia?

Las personas afectadas por XLH
pierden mucha cantidad de fésforo a
través de la orina, lo que causa bajos
niveles de fosforo en la sangre
(sintoma conocido como “bajo
fosforo sérico”). Eso puede llevar a
graves consecuencias para los huesos,
musculos y dientes.

El fosfato es una molécula que
estd compuesta por fosforo

y oxigeno. El cuerpo necesita
fosforo para que las células
trabajen adecuadamente y el fésford
también suministra ‘
energia al cuerpo. \

jHola, me IIamo

BABU!

Intenta decir ®
HI-PO-FOS-FA-TE-MI-CO " P
jYo no lo consigo! P

105 MEDTCOS TAMBIEN LLAMAN
LA XLH POR VARTOS OTROS NOMBRES

* HIPOFOSFATEMIA FAMILIAR

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO FAMILIAR

* RAQUITISMO GENETICO

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO HEREDITARIO

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL
CROMOSOMA X

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO RESISTENTE
A LAVITAMINA D

* RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL
CROMOSOMA X

* RAQUITISMO LIGADO AL CROMOSOMA X

* RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA D
LIGADO AL CROMOSOMA X

* OSTEOMALACIA RESISTENTE A LA VITAMINA D

* RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA D

USO DE IMAGENS AUTORIZADAS | FOTOS @ Alexandre Schneider
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* En personas afectadas, el cuerpo produce un
exceso de una proteina llamada factor de
crecimiento fibroblastico 23 (FGF23).°

* El FGF23 controla la cantidad de fosforo que
esta en la sangre.®

* El exceso de FGP23 hace que el cuerpo se

comporte como si fuera un “balde perforado”

para el fosforo. El fésforo se pierde a través
de la orina, en un proceso conocido como
pérdida de fosfato.?

| APEADIDA DE FOSFATO A TRAVES DE LOS
RINONES REDUCE LA CANTIDAD DE

FOSFORD QUE LLEGA A LOS HUESOS Y DIENTES,

~ —
FGF23

La cantidad de
FGF23 en el
cuerpo aumenta

BAJO

FOSFORO

El cuerpo pierde
mucho fésforo a
través de los riflones
y de la orina

HUESOS DEBILES
Y BLANDOS

La pérdida de fosfato

no permite que una
cantidad suficient de
fosforo alcance los huesos.

ACAUSADEXLh

* La pérdida de fosfato causa bajos niveles de
fosforo en la sangre, una condicion llamada
hipofosfatemia.’

* La hipofosfatemia puede volver a los huesos
débiles y blandos.

* Huesos débiles y blandos son los responsables
por los sintomas de XLH.
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IPORQUE TENGO XL

XLH es una enfermedad hereditaria, que signific que los padres pasan la enfermedad a sus hijos.
“X" en XLH signific “ligado a X", pues la enfermedad sucede debido a una alteracién (mutacion) en
el cromosoma X. La mujer tiene dos cromosomas Xy los hombres tienen un cromosoma Xy un

cromosoma Y.°

El padre pasa su cromosoma X a sus hijas y su cromosoma Y a sus hijos, lo que signific que todas
las hijas de un hombre afectado por XLH seran afectadas por la enfermedad. Las madres siempre

pasan un cromosoma X, lo que signific que los hijos de una madre afectada por XLH presenta una
probabilidad de un 50% de heredar la enfermedad, independientemente de su género.

ESTANDAR DE HERENCIA XLH

PADRE AFECTADO

PADRE
AFECTADO

MADRE
NO AFECTADA

HIJO HIJA HIJO HIJA
NO AFECTADO AFECTADA NO AFECTADO AFECTADA

PADRE
NO AFECTADO

HIJO
NO AFECTADO

MADRE AFECTADA

MADRE
AFECTADA

HIJA HIJO HIJA
NO AFECTADA AFECTADO AFECTADA

Un nifio puede nacer con XLH, incluso si no hubiera ningun historial de la enfermedad en la familia.
Eso se conoce por caso espontaneo y sucede en cerca de un tercio (un 33%) de los casos. Dado que
una persona sea afectada por XLH, dicha persona puede pasar la enfermedad a sus hijos, siguiendo el

estandar de herencia ligado al cromosoma X.

CUALES SON LS SINTOMAS:

Los sintomas de XLH varian de una persona a otra, pudiendo afectar nifios y adultos de maneras distintas.
También pueden aparecer en cualquier momento, y pueden empeorar o cambiar a lo largo del tiempo.

XLH normalmente se diagnostica durante la infancia entre 1y 2 afios de edad, aproximadamente en la misma
época en la que el nifio empieza a caminar y sus piernas empiezan a soportar su peso.?

Los primeros y mas perceptibles signos de XLH en nifios son las piernas arqueadas o rodillas en valgo.*

XLH podria parecer solamente una enfermedad de la infancia, pero los adultos afectados por XLH siguen
experimentando los efectos de sintomas que no han sido tratados en la infancia.

NINOS '3

* Raquitismo
* Retraso de crecimiento
* Retraso para caminar
* Craneosinostosis - fusion
precoz de los huesos del
craneo (que podria causar
una forma inusual
de la cabeza)

NINOS

Y ADULTOS 1347 ADULTOS '347

* Baja Estatura
» Osteomalacia (ablandamiento
de los huesos)
* Piernas arqueadas o
rodillas en valgo
* Tambalea al caminar
* Rigidez de las articulaciones
* Dolor y debilidad muscular
+ Abscesos dentales
espontaneos
+ Dolor en los huesos y
articulaciones
* Pufios o rodillas que
parecen mas grandes
que lo normal

* Fracturas (incluyéndose
fracturas no traumaticas)y
pseudo-fracturas (formacién

de un nuevo hueso en un

lugar de lesion)

* Entesopatia (mineralizacion
del punto de unién de los
ligamentos y tendones en el
hueso)

» Osteoartritis (inflamacié de
las articulaciones)

* Estenosis espinal
(estrechamiento de los
espacios dentro de la
columna vertebral)

» Complicaciones dentales
(gingivitis, abscesos dentales)
* Fatiga
« Pérdida auditiva




(COMOS
AGNOSTICA XA

Si hubiera la sospecha de que usted o su hijo
esté afectado por XLH, comente sus dudas con su
médico. Un diagndstico temprano y preciso es
importante para el mejor control de los sintomas
y de la enfermedad.

El diagndstico de XLH podria ser complicado, pues
es una enfermedad rara que se puede confundir
con otras condiciones, como por ejemplo,
raquitismo relacionado con la alimentacion, o la
hipofosfatemia, otra enfermedad rara que afecta
los huesos y los dientes. Los médicos también
podrian imaginar que los sintomas precoces
fuesen a causa de variaciones normales en la
apariencia de las piernas. Un diagnoéstico de XLH
esta normalmente basado en pruebas clinicas

y examenes de laboratorio, combinadas con el
historial familiar.'#

* Para obtener el historial familiar, su médico
va a preguntar sobre otros parientes cercanos
y lejanos de la familia, y si los mismos
presentaban sintomas similares.

+ En caso de que no hubiera historial familiar,
la apariencia de piernas arqueadas o rodillas
en valgo en nifios podria alertar a los padres
y médicos sobre la necesidad de otros examenes.

+ Andlisis de sangre, incluyéndose aquellos que
miden la cantidad de fésforo en la sangrey en
la orina, podrian ser Utiles. Su médico también
podria solicitar radiografias.

Es importante que encuentre médicos que

estén familiarizados con XLH y puedan identifica
y ayudar a manejar la enfermedad. Después

de reconocer los sintomas, el médico podria
indicar otros médicos expertos que generalmente
hacen el diagndstico y tratan pacientes

afectados por XLH.

Médicos expertos en el tratamiento
de condiciones hormonales.

Médicos expertos en el tratamiento
de condiciones renales.

Médicos expertos en el tratamiento
de condiciones genéticas.

Médicos expertos en el tratamiento
de condiciones de los huesos.

USO DE IMAGEN AUTORIZADA | FOTO @ Alexandre Schneider

(CUALES SON 105 CUIDADQS DISPON
PARA LAS PERSONAS CON XIH!

Los cuidados para las personas afectadas por XLH comprenden desde el tratamiento con farmacos
especifico hasta otros que controlan y minimizan los sintomas de la enfermedad.

La seleccién del equipo correcto de médicos y de profesionales de la salud con los que el paciente
se sienta confortable podra hacer toda la diferencia en cuanto al tratamiento. Eso suministra un
cuidado personalizado, soporte y educacién sobre la enfermedad.

ASISTENCIA COMPLETA 34

LOS FARMACOS se pueden utilizar para tratar XLH. Hable con su médico sobre
los farmacos disponibles, y sobre aquellos que podrian ser adecuados al caso del paciente.

LA FISIOTERAPIAY LA TERAPIA OCUPACIONAL podrian reducir el dolor, mejorando la
estabilidad de las articulaciones, la flexibilida vy la fuerza muscular.

EL CONTROL DEL DOLOR podria ser importante para las personas afectadas por XLH.
El médico sera capaz de ayudarlo a decidir sobre las técnicas de control del dolor que son
mas adecuadas para el tipo de dolor que el paciente siente.

LA SALUD ORAL es importante pues las personas afectadas por XLH frecuentemente tienen
problemas relacionados con sus dientes, incluyéndose abscesos (infecciones) espontaneos y
gingivitis. Se debe informar al dentista sobre la enfermedad.

LA VISITA AL OTORRINOLARINGOLOGO también podria ser Util, pues algunas personas
afectadas por XLH podrian presentar problemas auditivos, como por ejemplo, pérdida
auditiva o zumbido en los oidos. Si notara que la audicién esta afectada, hable con su equipo
de profesionales de la salud.

LA ASESORIA GENETICA ayuda a los pacientes y a sus familias a comprender los estandares
de herenciay el riesgo que otros miembros de la familia sean afectados o pasen XLH.

XLH ES UNA ENFERMEDAD PARA TODA LA VIDA.

Los nifios afectados por XLH van a necesitar pasar de la asistencia pediatrica
sobre la enfermedad a la asistencia de adultos desde los afios de adolescencia.
Padres y médicos los pueden orientar, ayudandoles a comprender su
enfermedad y estimulandolos a cuidarse a lo largo de su vida.
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Estas informaciones sirven solamente para los objetivos educacionales; no estan dirigidas a ofrecer asesoria médica.
Su médico debe siempre ser la primera fuente de asesoria para cualquiera practica de salud, diagndstico o tratamiento.
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