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Hypophosphatasie

Die heimliche Krankheit
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einem Betrag liber 99 Euro senden Sie mir bitte eine Spendenquittung an die unten

werde ich Mitglied bei Hypophosphatasie Deutschland e.V. Ich erhalte dann auch
angegebene Adresse.

regelmaBig neue Informationen lber die Arbeit des Vereins.
meine freiwillige Mitarbeit an. Bitte nehmen Sie Kontakt mit mir auf.
o Ich méchte Hypophosphatasie Deutschland durch eine Spende unterstiitzen. Bei

o Bitte senden Sie mir das Beitrittsformular zu, fiir nur 25,- Euro Jahresbeitrag
o Ich méchte Hypophosphatasie Deutschland gerne aktiv unterstiitzen und biete

Ja, ich méchte Hypophosphatasie Deutschland e.V. gerne unterstiitzen.

Meine Adresse:
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Spenden kénnen steuerlich geltend gemacht werden.
Bei Zuwendungen bis 99 Euro genligt hierzu ein Kontoauszug,
bei héheren Betragen oder Bar-Spenden stellen wir gerne eine
Zuwendungsbescheinigung aus.

Wir arbeiten auch zusammen mit unserem
franzésischen Partnerverein

Hypophosphatasie Europe ursaChen
Steve Ursprung
16 Rue Barbanégre Symptome
68330 Huningue - France -
www.hypophosphatasie.com Dlagnose
Impressum: Hypophosphatasie Deutschland e.V.

Verantwortlich: Gerald Brandt i ..
Fotos: www.photocase.com Hilfe fiir Betroffene

Unterstiitzung fiir Arzte und Wissenschaftler

Sie faxen sie an die Nummer 0931-2600050. Alle Angaben werden von uns

Sie kdnnen diese Antwortkarte abtrennen und per Post zuriickschicken - oder
vertraulich behandelt und nicht an Dritte weitergegeben
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Was ist Hypophosphatasie?

Hypophosphatasie ist eine genetisch bedingte
Erkrankung des Knochenstoffwechsels, die
Knochenbriiche, Skelettdeformationen und
Zahnverlust verursacht. Bei Sduglingen kénnen
Komplikationen auch zu einem tédlichen Ver-
lauf fihren.

Die Krankheit kann sowohl bei Kindern als auch
bei Erwachsenen in insgesamt fiinf verschiede-
nen Formen auftreten. Durch die autosomal-
rezessive Vererbung* werden defekte Gene oft
lange Zeit unerkannt in Familien weitergegeben.

Die Hypophosphatasie kann bei Kleinkindern u.
U. zu lebensbedrohlichen Zustanden fiihren,
insbesondere wenn die inneren Organe in Mit-
leidenschaft gezogen werden (Gehirn, Lunge,
Niere). Bei Erwachsenen sind schwere kérperli-
che Einschriankungen durch eine extreme Bri-
chigkeit der Knochen sowie starke Gelenks-
probleme méglich. Letztere werden in der Regel
durch Ablagerungen von Kalzium-
Pyrophosphat-Kristallen verursacht.

Frakturen der Réhrenkno-
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] ‘ chen missen fast immer
j’u operativ versorgt werden,
was gerade fiir Kinder eine
oin groBe Belastung darstelit.
> In leichteren Verlaufsfor-
men sind vor allem die
Zahne betroffen. Die Bandbreite der moglichen
Symptome ist insgesamt sehr groB, die Diagno-
se deshalb oft schwierig. Im Zweifelsfall sollten

immer Experten hinzugezogen werden.

Mogliche Fehldiagnosen: Rachitis (auch die Vi-
tamin-D-resistente Form), Osteoporose, Osteo-
genesis imperfecta (Glasknochen), Morbus Pa-
get, Parodontose, Osteosarkom etc.

*Weitere Informationen auf www.hypophosphatasie.net

Die Hypophosphatasie be-
ruht auf einem Mangel an
alkalischer Phosphatase, ei-
nem Enzymkomplex, der fiir
den Aufbau gesunder Kno-
chen wichtig ist.

Genau g¢genommen ist es die gewebe-
unspezifische alkalische Phosphatase, die fehit
oder inaktiv bleibt. Durch diesen Mangel kann
anorganisches Pyrophosphat nicht aufgespal-
ten werden, es kommt zu Problemen bei der
Einlagerung von Phosphat und Kalzium in die
Knochenmatrix. Die Folge: Das Pyrophosphat
(PPi) verbindet sich auBerhalb der Oste-
oblasten mit Kalzium und lagert sich in
krostalliner Form in Gelenken, Muskulatur, Ar-
terien sowie den Nieren ab. Dadurch kann es zu
weiteren gesundheitlichen Schiaden kommen.
Auch hemmt PPi seinerseits den Knochenstoff-
wechsel und bewirkt Hyperprostaglandinismus.

Die Hypophosphatasie ist auBerst selten (in
Deutschland nur wenige Dutzend Fille) und
daher noch nicht ausreichend erforscht. Auch
stehen nur wenige Geldmittel fir die For-
schung zur Verfiigung. Entsprechend gibt es
auch noch keine erfolgreiche Therapie fiir die
Patienten, die haufig einem starken Leidens-
druck ausgesetzt sind. Inzwischen wurden je-
doch bereits liber 130 verschiedene Erbgutmu-
tationen entdeckt, die alle zur Entstehung der
Krankheit beizutragen scheinen. Auf dem Ge-
biet der Genetik und Vererbung ist also noch
viel Forschungsarbeit erforderlich. Auch gilt es
die genauen Vorgidnge an den Osteoblasten
weiter zu untersuchen, ebenso die Rolle der
alkalischen Phosphatase bei anderen Stoff-
wechselvorgéangen.

Unser Verein Hypophosphatasie Deutschland e.V.
leistet hierzu einen zentralen Beitrag, indem wir For-
schung und Aufkldarung direkt unterstiitzen. Bitte
helfen Sie uns bei dieser Arbeit; Mitgliedschaften
und Spenden sind jederzeit herzlichst willkommen!

Wie erkenne ich die Krankheit?

Symptome bei Babys und Kindern:

Verbiegungen der Knochen
Friiher Verschluss der Schadelnahte
Knochenbruchigkeit

Schmerzen 3
Appetitlosigkeit/Ubelkeit
Nierenfunktionsstérungen/-steine
Gedeihstérungen

Minderwuchs
Verdauungsprobleme

Friiher Verlust der Milchzahne
Verspatetes Laufenlernen
Watschelnder Gang
Atemwegserkrankungen
Zentralnervése Stérungen

Frih- bzw. Totgeburt

Symptome bei Erwachsenen:

Frakturen bzw. Ermudungsbriiche
Schmerzen

Arthrose-ahnliche Symptome
Pseudogicht
Knochen-Odeme/Loosersche Zonen
Schnelle Ermidung beim Gehen
Zahnverlust
Nackensteifigkeit/Pseudo-Meningitis
Nierenfunktionsstérungen/-steine

Labor-Diagnose* durch:

Alkalische Phosphatase (niedrig)
Phosphoethanol (hoch)
Anorganisches Pyrophosphat (hoch)
Pyridoxal-5-Phosphat (hoch)
Sequenzierung des ALPL-Gens

*Weitere Informationen auf www.hypophosphatasie.net



