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Hilfe für Betroffene 
Unterstützung für Ärzte und Wissenschaftler 

Aufklärung und Lobbyarbeit 
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Hypophosphatasie Deutschland e.V. 
Gerald Brandt 

Peter-Schneider-Straße 1 
97074 Würzburg 

Tel.: 0931 - 782937 od. 46543417 
E-Mail: info@hpp-ev.de 

Internetseite: www.hpp-ev.de�
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HPP e.V. ist ein gemeinnütziger Verein 
mit Bescheid vom 29.11.2006 (FA Würzburg) 

Steuernummer 257/109/10378 
Spenden können steuerlich geltend gemacht werden. 

Bei Zuwendungen bis 99 Euro genügt hierzu ein Kontoauszug, 
bei höheren Beträgen oder Bar-Spenden stellen wir gerne eine 

Zuwendungsbescheinigung aus. 
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Wir arbeiten auch zusammen mit unserem 
französischen Partnerverein�

�

Hypophosphatasie Europe  
Steve Ursprung 

16 Rue Barbanègre 
68330 Huningue - France 

www.hypophosphatasie.com�
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Impressum: 
Verantwortlich: Gerald Brandt 
Fotos: www.photocase.com 
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Hypophosphatasie ist eine genetisch bedingte 
Erkrankung des Knochenstoffwechsels, die 
Knochenbrüche, Skelettdeformationen und 
Zahnverlust verursacht. Bei Säuglingen können 
Komplikationen auch zu einem tödlichen Ver-
lauf führen. 
 
Die Krankheit kann sowohl bei Kindern als auch 
bei Erwachsenen in insgesamt fünf 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 Zuständen führen, 
insbesondere wenn die inneren Organe in Mit-
leidenschaft gezogen werden (Gehirn, Lunge, 
Niere). Bei Erwachsenen sind schwere körperli-
che Einschränkungen durch eine extreme Brü-
chigkeit der Knochen sowie starke Gelenks-
probleme möglich. Letztere werden in der Regel 
durch Ablagerungen von Kalz ium-
Pyrophosphat-Kristallen verursacht.  

 
Frakturen der Röhrenkno-
chen müssen fast immer 
operativ versorgt werden, 
was gerade für Kinder eine 
große Belastung darstellt. 
In leichteren Verlaufsfor-
men sind vor allem die 

Zähne betroffen. Die Bandbreite der möglichen 
Symptome ist insgesamt sehr groß, die Diagno-
se deshalb oft schwierig. Im Zweifelsfall sollten 
immer Experten hinzugezogen werden. 
 
Mögliche 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 

(	
�
��
��
�	����	
�������
	�1�

 
�� ��� 
�+
	���+��������	��
��� 

• Verbiegungen der Knochen 
• Früher Verschluss der Schädelnähte 
• Knochenbrüchigkeit 
• Schmerzen 
• Appetitlosigkeit/Übelkeit 
• Nierenfunktionsstörungen/-steine 
• Gedeihstörungen 
• Minderwuchs 
• Verdauungsprobleme 
• Früher Verlust der Milchzähne 
• Verspätetes Laufenlernen 
• Watschelnder Gang 
• Atemwegserkrankungen 
• Zentralnervöse Störungen 
• Früh- bzw. Totgeburt 
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• Frakturen bzw. Ermüdungsbrüche 
• Schmerzen 
• Arthrose-ähnliche Symptome 
• Pseudogicht 
• Knochen-Ödeme/Loosersche Zonen 
• Schnelle Ermüdung beim Gehen 
• Zahnverlust 
• Nackensteifigkeit/Pseudo-Meningitis 
• Nierenfunktionsstörungen/-steine 
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• Alkalische Phosphatase (niedrig) 
• Phosphoethanol (hoch) 
• Anorganisches Pyrophosphat (hoch)  
• Pyridoxal-5-Phosphat (hoch) 
• Sequenzierung des ALPL-Gens 
 
*Weitere Informationen auf www.hypophosphatasie.net 

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

Genau genommen ist es die gewebe-
unspezifische alkalische Phosphatase, die fehlt 
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 außerhalb 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 Schäden kommen. 
Auch hemmt PPi seinerseits den Knochenstoff-
wechsel und bewirkt Hyperprostaglandinismus. 
 
Die Hypophosphatasie ist äußerst selten (in 
Deutschland  nur wenige Dutzend Fälle) und 
daher noch nicht ausreichend erforscht. Auch 
stehen nur wenige Geldmittel für die For-
schung zur Verfügung. Entsprechend gibt es 
auch noch keine erfolgreiche Therapie für die 
Patienten, die häufig einem starken Leidens-
druck ausgesetzt sind. Inzwischen wurden je-
doch bereits über 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 Vorgänge an den Osteoblasten 
weiter zu untersuchen, ebenso die Rolle der 
alkalischen Phosphatase bei anderen Stoff-
wechselvorgängen.  
 
Unser Verein Hypophosphatasie Deutschland e.V. 
leistet hierzu einen zentralen Beitrag, indem wir For-
schung und Aufklärung direkt unterstützen. Bitte 
helfen Sie uns bei dieser Arbeit; Mitgliedschaften 
und Spenden sind jederzeit herzlichst willkommen! 


