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Peu Yppyxewa Noaydax

Yapyxemse MNoaydax okynsba naumjeHTe, NopoaunLe U CTpydrbake
ca 3ajeHNYKMUM LM/beM — Aa YHanpeam AujarHoCTUKY, Nieyerbe 1
KBasiMTeT XXMBoTa ocoba ca X-BesaHoM xunodochareMmnjom
(XLH).

Kao yapy»xere nauujeHaTa, )Xenmmo aa LonpuHecemo
eflyKauuju, paHOM npeno3HaBakby 1 60/b0j NoapLILM
ocobaMa Koje X1Be ca 0BOM peTKoM 6oneluhy.

Hawa mucuja je fa ceaka ocoba ca XLH pobuje
npaBOBpPEMEHY AujarHoay, ogrosapajyhy Tepanujy
N afleKkBaTHY 34paBCTBEHY Hery.

,TIPUPYYHHNK 3a MeaMLNHCKO 0COb/be"” je HaCTao y OKBUPY NpojeKTa
+XLH - Kaga 3Hat-e Mera XXMBOT", KOju ce peann3syje y3 puHaHCHjCKY
noAapLuKy EBporcke yHuje Kpo3 cybrpaHTHHI Nporpam npojekra

SHARE-RD, y napTHepcTBY ca YApy»xerem ,Xpabpuwa" n
YaApyxerem obonenux og immepoma (LIPA).

@ LIPA 7% noRBs HR/\BRI§ i SHARERD MOOY®AX
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Capgpxxaj
LLTa je X-BesaHa xunodochatemumja? XLH

XLH kop peue
lpog. ap Maja hophesnh MunoLwiesnh

- KnnHnyka cnvka 1 paHo npeno3HaBame
- 3alUTO je BaXKHO fa oBY Zely NpBo BUAU nefnjatap?

- Buoxemujcke aHanunse

- AndepeHumjanHa gujarHosa ...

XLH kop, oapacnux
Hou. ap Mapko CtojaHoBuA

- KnuHunyka cnuka

- Kapga nocymmnaTun Ha XLH
- OunjarHocTuka (naéopaTopuja 1 paguonoruja)

- CTomaTonowku npobnemu kog ogpacnmx ca XLH

Jleyemse

- KoHBeHUuWOHanHa tepanuja
o Kop peue
e Kop ogpacnux

- CaBpeMeHa UusbaHa Tepanuja - burosumab (Crysvita)

- ONwWTHN UM/bEBN Nlevera Kop, ofgpacnux
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LLiTa je X-Be3aHa xunogocdaremuja (XLH)?

X-Be3saHa xunodocdatemuja (XLH) je peTka HacnegHa 601ecT KOCTHjy
KOja oBOAN A0 CHWXKeHOr H1Boa docdopa y Kpeu 1 fo nopemehaja
MuHepanuaauuje kocTtujy. Kog Hajseher 6poja 6onecHMKa nountbe aa
ce ucnosbaBa y IeTUHCTBY, Kaja feTe NoyYunHse Aa Xxofa 1 Tpaje TOKOM
YMTaBOr XMBOTA.

Bonect HacTaje 36or myTaumje y reHy PHEX. HegoctaTtak docdopa
foBoau fo nopemehaja MUHepanuaaymje KOCTUjy Koa, aeLe 1
ycrnopeHor pacTa.

Kopa peLe 6onect ce MaHUdecCTyje Kao paxuTuc, a Kog oapaciux
jaBrbajy ce pas3nuunTu NpobsemMm Kao WTo cy 60/I0BM Y KOCTUMA U
nojaesa gedopmuTteTa.

Kog jegHor 6poja 6onecHuKa 6051ecT ce ucnosbasa y afiyiTHOM 06y
Kafa [LOBOAM [0 Npobnema jep je 6una Henpeno3HaTta y LeTUHCTBY.
WHumaeHua nojaBe oBe 6onectu usaHocu 1:20 000 go 25 000
HoBopofeHe aele rae y ctaHoBHMIWTBY Ha 100 000 ocoba nma 5 ocoba
ca oBoM 6oneluhy.

PaHo oTkpuBaH-e 1 npaBusIHO nevyer-e XLH no6osbluaBajy KBanuTet

JKMBOTa U CMakbyjy pU3UK 0] KOMM/IMKaLuja.

?m‘ NORBS H&\Bﬁlgf X SHARERD MOAY®AX
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X-Be3aHa xunodocdaremuja Kop aeue

Mopemehaju MrHepanusaLmje KOCTUjy KoA AeLie HasnBamMo paxnTUCOM.
PaxuTuc Mmoxke 6uTtu nocnegmua nopemehaja y Metabonmsmy
Kanuujyma, docdopa nnu ButammHa D. X-BesaHa xunodocdatemuja
(XLH) ce kog geue MaHUbecCTyje paxutucom, a nocneauua je
HepocTaTKa dhocdopa 360r HeroBor noBehaHor nsnyymMBatsa YpMHOM.
Y3pok oBor nopemehaja je reHeTUYKu.

KnuHuuyka cnuka un paHo npeno3sHaBarbe

Kog cBakor feTeTta ca KpMBUM Horama (nocrie npBe rognHe XWBoTa)
Tpeba cyMraTu Ha XLH. KnuHuyka cnuka X-BesaHor
xunodochaTeMujcKor paxuTnca pasnukyje ce of ButTamuH D 3aBUCHOr
paxuTuca (Koju ce npeBeHVpa NpUMEHOM BUTaMMHa D TOKOM npBe
rogvHe XXnBoTa), a MoXe ce NpumeTnTu Beh namehy Lwector 1 aesetor
MeceLa XX1BOTa, UM KacHuje, MoYeTKOM Jpyre roaguHe XXneota Kaja
JeTe no4yHe aa xoja.

LIPA 7% NoRes i bill 4 sHarero MopyoAX
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[JoMuHUpajy NnpoMeHe Ha A,OHbUM eKCTPEMUTETUMA Y CMUCHTY
KpuBJ/bera Hory, a no Tuny 138 X Hory unu O Hore. lMopep onucaHor,
KJIMHUYKY CJIUKY YMHE:

HenponopLMOoHaNHO HU3aK pacT Ha padyH ckpahera pemypa,
paxuTUYHe 6pojaHuLie,

n3pa)keHu ppoHTaNHuU Ty6epw,

Xxunonsnasuja cpegte gawujanHe nuHuje,

KacHO 3aTBapatbe Benuke (poHTaHene,

eKcTpaocasiHe Kanuudukaumje,

nowl KBanuTeT 3y6a, yuyecTano KBapeke, MepuanuKasHu
ancuecu.

Hajo36ubHuja akyTHa KOMMIMKaLMja je cpacTakbe KOCTHjy Jlobare
ca nocnepvyHUM pa3BojeM xugpoLedanyca.

3alTo je Ba)KHO Aa OBY AeLy NpBo BUAU neaujaTap?

Huje peTko Aa OBy AeLy NpBO BUAMW OpPTOMNeA, KOju NiaHupa XupypLuke
WHTEpBEHUMje ca LuuibeM Kopekuuje aebopmMuTeTa AOHMUX
ekcTpemuTeTa. MehyTnm, ycnex oBUx XMpypLUKUX MHTEpPBEHLMja Y
MHOroMe 3aBWCHU Of KBasiMTeTa KOLITaHOTr TKMBa 360r yera je
Heonxo4HO Aa CBaKo AeTe ca ,KpUBMM Horama" npBo nperneaa
neavjatap U UCKJby4u paxmuTuC 1 apyre MeTabosinuke 601eCT KOCTHjy.
Y noctaB/bakby AnjarHose X-BesaHor xunodochateMmjckor paxmtuca
o, Benvke noMohu Moxe 6MTM aHaMHEeCTUYKM nojaTak Aa UCTK
npo6sieM nMa jegaH o4 poauTesba.

@ LIPA 7% noRBs HR/\BRK < SHARERD MOOY®AX
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Buoxemujcke aHanuse

Y 6MoxeMujcKMM Hanasnma perucTpyje ce xunodocdaremuja u
noeuLeHa ankanHa ¢ocdaTasa, JOK Cy BpeAHOCTU Kanunjyma
HopManHe. Tpeba uMaTu y BUay fa ce oncer HopMaaHux
KOHUeHTpauuja docdopa u ankanHe dhocdartase pasnukyjy no
y3pactuma. Of KopucTHu je ogpeantn u dpakTop pacta pubpobnacTa
(FGF23) koju je Koz, 0BUX 60NECHMKA NOBULLEH. PEHArEHCKN CHUMaK
KOCTUjy yKa3syje Ha CMaHbeHy MUHepanusaumjy a Ha oKpajuuma gyrmx
KOCTWjy BULE Ce 3Hauu paxutuca. Hajoorbe je HanpaBUTW peHAreHCKN
CHMMaK Ha MecTy re Cy NMpoOMeHe HajuspaxkeHuje, a To cy Hajuelhe
3rno60oBm KOmeHa.

MoTBpAa AMjarHose je reHeTUYKa.
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OudepeHunjanHa gujarHosa

3a aunjarHosy paxuTtuca noTpebHo je yTBpAUTU NMOBULLEHY
KOHUeHTpauujy ankanHe docdaTase, koja NocToju n'y ButamuH D
CEH3UTUBHOM PaxuTucy (T3B HYTPUTUBHOM paxmTUCY), anu U APYrUMm
paxutucuma (ypohenu nopemehaju y metabonusmy ButamuHa D, gyru
o6nmum xunodocdatemmjckor paxutuca). XunodochateMujcku
paxuTuC ce jaBsba M y 6osiecTMMa Tybyna 6ybpera, pasnnymTe
eTunosioruje, Koju H1cy nocnegmua nopeharba FGF23. Y cnyyajy
owTehera 6ybpexxHor kaHanuha (Ty6ynu 6y6pera) nopen
xunodocdatemmje perucTpyjy ce u agpyrv aumpodasHu u
eNIeKTPONINTUHKU Nopemehajn.

LIPA" % NoRss ku?f < SHARERD MOAYOAX
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XLH kox oapacnux nauujeHaTa

Oppacnu naumjeHTn ca XLH mory natutu oa:

e 60/510Ba y KOCTMMAQ,

« Yewher jaBrbarba U TEXEr cpacTakba
npenomMa KocTw,

o 60/510Ba y TETUBHMUM Npunojuma muwnha,

« ynana KopeHa 3y6a v AecHMU,

e paHor rybreerba 3y6a,

e 3amMopsbmBOCTU MuLKha,

e ManakcanocTu,

e 60J10Ba y KNYMMU, KyKOBUMA UNIn
KONeHnma,

e XPOHMWYHOT yMOpa.

Tero6e ca kocTumMa 1 muwmnhrma Mory
BOAUTU U O TELLKUX MHBaNuAuTeTa u
3HayajHor cMarberba pagiHe CnocoBHOCTU U
KBanuTeTa XXuBOTa.

Wnyctauumja s nnyHe apxmse
ayTopa, y3 carsacHoCT nauujeHTa.

Y peTKuM HajTexnm npumepuma 360r HegoctaTka pocdopa mory ce
jaBUTK 1 aHeMuja 1 nopemMehaju cpyaHor putMa, unu Tewwkohe y paay
6ybpera.

?g
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Kapa nocymwatu Ha XLH

BehuHa nauujeHaTa ca XLH anjarHocTukyjy ce Kao geua. BaxHo je ga
nawuujeHTn Koju cy 6UIM AnjarHOCTUKOBAHW Y AETUHCTBY, NpaheHn 1
neyeHu Kop, neaujatpa (eHLOKpUHOMOra unu MetTabosnora), HacTaBse Aa
Ce HaKOH 3aBpLUeTKa NeAujaTpujcKor neversa rnpaTe U fiede Kop,
WHTEPHWCTE - eHAOKpMHosIora (3a ogpacne) y3 TUMCKO ydelhe apyrux
chneuuvjanucTa — optonega, ctromartonora, dusunjatpa u gpyrmx. 36or
npo6nema y npenosHaBamy, M pasHOIMKOCTU MOryhnx ncnosrbaBaksa,
noHekag ce XLH oTkpuje Tek y ogpacniom foby.

Jlekap Koju pagu ca ogpacnMma Kaga ce nNpBu NyT CycpeTHe ca
naumjeHToM Koju 6onyje og XLH, Mo)xe Ha OBY AMjarHo3y NocyMmbaTu
Ha OCHOBY:

WUnyctayuja us nn4yHe apxmse
ayTopa, y3 carnacHocCT nauyujeHTa.

%ﬁ
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OujarHocTuka (nabopaTtopuja, pagnonoruja)

JTabopaTopujcke aHanuse cy ko nauunjeHata ca XLH Bpno
KapakTepucTuyHe. [10BO/bHO je 3a NoYeTak CpPOBECTM OCHOBHE,
jedTUHe 1 WMPOKO [OCTYMHe aHanu3e Kpeu U Mmokpahe. OCHOBHU
nabopaTtopujcku neyat XLH ynHe HM3aK docdop y KpBM, @ NPEBUCOK
dhocdop y ypuHy. NoTpebHO je n3padyHaTu npoueHaTt pocdarta Koju ce
peancop6yjy y 6ybpery un younTu Aa je HeafiekBaTaH 3a Tako HUCKY
BpeAHocT ¢ocdaTa y KpBMU.

Hajyewhe cy noBULLIEHN KPBHM NMOKa3aTesbu KOLITAHE N3rpajHe u
pa3rpafHbe (CepyMCcKM MapKep KOLTaHOr NPOMEeTa) of Kojux je
HajaocTynHuja ALP.

KapaKTepuCTUYHO je fa Cy KpBHU U
YpVHapHUW nokasaTerbu Kanuujyma
HeHapyLleHn 1 Aa Hema ryouTka apyrmx
cyncTaHuu ypuHom ocum docdata. Mepere
FGF23 y kpBUY, XOPMOHa 4mnjn BULIAK je
OofroBopaH 3a HacTaHak XLH je kopucHo anu
HMje He3a0buNasHo 3a NOCTaB/baHe
AnjarHose HUTU 3a yBofere nnun npaheme
Tepanuje. ButamuH D y KpBU je CHUXXEH U He
nonpasJsba ce afleKBaTHO HaJOKHaAOM.
leHeTcke aHanun3e NoTBphyjy y3poK 6onecTw.

Papuorpadcku ce youyaBajy: Bapyc
KPUBJ/beke AYrmx KOCTHjy HOry, NaTonoLuKe
dbpakType n nceypodpakType, eHTe3onaTuje,
3ape6/barbe (PpoHTANHUX U NapujeTaniHuX
KOCTHjy nobame.

WnycTaymje n3 nmyHe apxuse
ayTopa, y3 cariiacHoCT nauujeHara.

. w
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CtomaTtonowku npobnemu kog ogpacnux ca XLH

MNpo6nemu ca 3ybuma cy Mehy Hajuewwhe NpucyTHUM KOMMNnKaumjama
XLH, a Mmory gofaTtHo fia oTeXaBajy KBaJIMTET XXMBOTa OBUX NaunjeHTa
1 Aa noropliaBajy apyre Komnavkauuje 601ecTu.

Mpy cTOMaTOMIOWKOM Mpersiefy ce Mory oTKpUTU FHOjHe ynane 3y6a,
nedekTn rnefm n paHu ryéutak sy6a. Npobnemu ca sayéuma Mory
BOAUTY NOHaB/baHUM MHbEKLMjaMa U 0apasnTU ce Ha HeafeKBaTHY
MCXPaHy, a TELLKO Ce MOry peLunT UMnaaHTMMa Koju ce cnabo
npuxBaTajy y KoCTu BUI1LE.

WnycTaumje u3 IndHe apxuBe ayTopa, y3 carsiacHoCT nayujeHara.

LIPA 7% noRBS HRBRIgf < SHARERD MOAYDAX
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Jleyerbe

KoHBeHUMOHanHa Tepanuja
Kop peue

KoHBeHLMOHanHa tepanuja nogpasymeBsa npumMeHy conu dpocdopa
(noferbeHe y Tpu f0 NET AHEBHUX A03a) M aKTUBHOT 06/1MKa BUTaMUHA
D. Conu docdopa ce aajy nepopanHum nytem y o6aunky tTabnera unm
coslyumje 1 nocteneHo ce yeoae 36or moryhe aujapeje. Tepanujy
aKTUBHMM 061MKoM BUTamMuHa D (1,25-auxugpokcuxonekanymdepon)
Tpeb6a npunarofjaBatv y o4HOCY Ha pa3BOj CeKyHAapHoOr
Xvrnepnapatupeovamsma.

YcnewHocT KOHBEHLUMOHAHe Tepanuje ce npouersyje npaheremM
TeNleCHe BUCKHE, MOBMAYeHeM PaXUTUYHUX MPOMEHA, Kao U
oapefhumBarbeM KoHUeHTpaumja docdopa n ankanHe docdartase y KpBu.

?gﬁ
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Kop opapacnux

KoHBeHUMOHaNHa Tepanuja akTMBHUM BuTaMuHom D u pocdaTtma
MOXKe ia YMakbM UM OTKJIOHU CaMO HeKe CUMNTOMe 60IeCTU U He
npy)a afieKBaTHy Hopmanusaumjy Hueoa docdopa y Kpeu. HeonxogHo
je npahetrbe HMBOA Kanuujyma y KpBu u Mokpahu, HUBoa xopMoHa
napalTUTacTe Xiesfe 1 pu3nkKa of nojase kameHa y 6ybpery.

MNpuMeHa cTaHgapAHOr, HeaKTUBMpaHOr BUTamMuHa D
(xonekanuudepona) je npobnemaTnsoBaHa BUCOKUM NPUCYCTBOM
FGF23 koju crnpeyaBa HeroBy afiekBaTHy akTuBauujy. MarbkaBoCcTU
KOHBEHLMOHasHe Tepanuje cy HeMoryhHOCT Aa cnpeyun unm nonpasu
eHTe3onaTuje, NojaBy UM TEXUHY AeHTanHUX ancueca, Aa afeKBaTHO
HopManusyje docdop y kpeu n Mokpahu. OBaj BUA neversa He aenyje
Ha Y3pOYHM MexaHn3aM, He MOAHOCHK ce f06pPO, a MOoXe Yak 1 nosehaTn
pU3uK off Kamerba y 6ybpery u of, CEKyHAapHOT U TepLmjepHor
xvnepnapaTuponansma.

dororpacguja npeyseta ca nnatpopme Canva.

%
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CaBpeMeHa Luu/baHa Tepanuja

HajBa)kHujy HOBUHY Yy nevyersy XLH npepctaBsba nek burosumab
(Crysvita) koju je npBa Lu/baHa Tepanuja Koja fenyje Ha caM y3poK oBe
6onectun. OBaj NeK, NpUMeHseH Y BUAY NOTKOXHE UHjeKLMje ANPEKTHO
HeyTpanuayje FGF23 Koju je y3pok ryébreera dochopa Mokpahom u
pasnarara ButamuHa D.

OBO MOHOKJ/TOHCKO aHTUTenNo je og 2018. ogo6peHo 3a neverse
xunogocatemuje (kako y XLH Tako 1 oHe y3pokoBaHe ogpehieHum
TymMopuma). Mpumerbyje ce:

« Kopa geue cTapwuje og roguMHy faHa - Ba nyta MeceyHo, CyrnkyTaHo,
» KopA ogpacnux - jeAHOM MeCceyHo.

CaBpemeHe MeflyHapoaHe eKkcnepTcke npenopyke caseTyjy burosumab
(Crysvita) 3a ogpacne XLH nauujeHTe ca TelKUM 0671MKOM 60/1eCTy,
HeycrnexoM W KoMnankauujaMa KoHBeHUMoHanHe Tepanuije. MNMopeg
6p3e 1 noyaaaHe ayroTpajHe Kopekumje dpocdarta y KpBuM U YpUHY, oBa
Tepanuja AoKa3aHo J0oBoAM [0 Nobosbliatba MUHEPAsHE MYyCTUHE
KOCTK, CMatbetba pagnorpadckux 3HakoBa ocTeomasnauuje u
HanpcHyha KocTu, no6osbluakba MUWMhHE cHare U KBanuTeTa XXUBOTa
“ 0O CMakbetba yYecTanocTy AeHTanHmx aéeleca.

‘4}3«
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OnwTH LUWHLEBU Nleyera oapacsux

Jleyerse xunodocdaremuje Kog OfpaCMX je N3Y3eTHO BaXXKHO MaKo je
pacT 3aBpLUeH a AedpopmMaumje KOCTK YecTo TpajHe. Koa HeneuyeHux
naumjeHTa ca XLH HecnyTaHo nporpeanpajy KoMmnnukauuje Ha KocTuma
n MuwmnhumMa fo Tewknx MHBanuMaMTeTa U 3Ha4YajHOr cMakbera pagHe
CMOCOBGHOCTM N KBanMTETa XUBOTA. YecTe cy apTpanruje un
ocTeoapTpuTuc (Hajuelwhe Ha KyKy 1 KoJleHMMa), FojasHoCT U
MeTabonnuke KoMnamkaumje.

PeTKe anu eKCTpeMHO ornacHe s

H Articular Cartilage ———*—o ~ ‘o= Cartilage Loss
KOMIJIMKaLumje cy cnuHanHa s e e e
CTeHO3a 1 LuepebenapHa _ / \\N7
XepHujaumja.

Healthy Knee Joint Osteoarthritis

UnycTtpaumja: brgfx / Freepik

XPOHWYHM 60/ ¥ CMaHbeHA NOKPET/bUBOCT MOTY JOBECTM 10
[ENpPecBHOCTU 1 NMOBNaYerba U3 KOHTakara ca Apyruma. Jleyere
oApacnyx je yCMepeHo Ha KoLTaHo-3rno6He Terobe, Koje cy nocneauua
MUKpO-NpesioMa uiu octeomManauuje, NOTOM Ha HeraTuBHe edekTe
MahbKa aKTUBHOT BUTaMmHa D Ha cpue v KpBHe cyfoBe, MeTabonmsam,
WUMYHWUTET U apyre byHKUMje.

Moce6HO je of 3Havaja fieyerbe Yy, 3a KOCTH, U3BaHPEAHO OCTE/bUBOM
nepuogy TpyaHohe u aojerba Kao 1y hasamMa npe M HaKOH OPTOMEACKUX
WM CTOMATOJIOLLKMX MHTEPBEHLM]a.

TR
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HaCHeT]VIBaI-be, nopoanyHa aHaMHe3a
N reHeTU4YKO TeCTupame

Y3pok X-BesaHe xunodochartemuije je Mytauuja y reHy PHEX (ren:
Xomoror eHgonenTugase Koja perynuiue pocar, og eHrn. Phosphate-
regulating endopeptidase homolog).

Ycnepn mytaumje y PHEX reHy koju ce Hanasu Ha
KpaTKOM Kpaky xpoMo3oMma X (Xp22) nonasu go
noeehaHe akTUBHOCTU hmnbpobnacTHor pakTopa
pacTa 23 (FGF23; og eHrn. Fibroblast growth
factor 23), wWTO fOBOAM A0 CMatbeHe TybynapHe
peancopnuuje pocdaTa, Te HacTaje XPOHUYHU
ryéutak docdopa nytem 6ybpera u
xunogocdaTteMmja - CHUXEHE BPEAHOCTH
docdaTa y KpBM LUTO je rnaBHM y3poK
nopemehaja MnHepanusaumje KocTujy u 3yba.

JeTekumnja naToreHe reHeTUYKe BapujaHTe - MyTauuje y
ogroeopHoMm reHy PHEX noTtephyje KNMHWYKY AnjarHosy u
omoryhaBa npeunsHo reHeTMYKO caBeToBare. FeHeTUuKo
TecTupare ce Npenopyuyyje Kog cBux ocoba ca KINNMHUYKMN U
6MOXEMUJCKUN MOCTaB/bLEHOM CYMHOM Ha X-Be3aHy
xunodocdatemmjy. Uma Takohe n KibyyHy ynory y
pasnukoBamy X-BesaHe xunodocdaTteMuje o ApYrux peTKux
y3poka xunodocdartemuje.
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X-Be3aHu JOMMUHAHTHU 06pa3au, HaCl'IeT]VIBaI-ba

X-BesaHa xunodocdaTtemuja ce Hacnehyje no X-ee3aHOM JOMUHAHTHOM
o6pacuy HacnehjuBama.

» YKONIMKO je obonena mMajka :
o 50% peue (M cuHoBa v hepku) umajy pusuk aa he Hacnegutm
6onect
« YKONuKo je oboneo otal;
o cBe hepke he 6uTn obonene
o HujeaaH cuH Hehe 6UTK 060neo

Pasnor: reH ce Hanasu Ha X xpoMo3oMy (Xp22).

MNMopofnyHa aHaMHesa je YeCTO NO3UTUBHA, anu He Mopa BUTH yBeK
No3nUTMBHA. [eHETMYKO TecTUpare NoTBphyje KIMHUYKY AnjarHosy.
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NMopoauyHa aHaMHe3a

Kop X-BezaHe xunodocdateMuje 4eCcTo y NOPOAULIA NOCTOjM:

¢ HW3aK pacT Kop BuLUe YnaHoBa nopoaue
o pedopmutetn Hory (“O” unum “X” nepopmuteTn)
* paHa noTpeba 3a OPTONEACKUM MHTEpPBeHUMjaMa
¢ npobnemu ca 3ybnma.

BonecTt MoXe pa ce nojaBv NpPBU NYT KOA, HEKOI YiaHa nopoauLe n
MyTauuja je HOBOHacTana (e HoBO) 6e3 NO3UTUBHE NMOPOANYHE
aHaMHese. [TocToje n nopoanyHe hopmMe 6onecTu, rae je X-sesaHy
xunodochaTteMujy ocoba Hacneanna og poauTesba.

360r BapujabusiHe TEXXMHE CUMNTOMA, HEKM YTaHOBU MOPoAULIE MOTY
nmatu 6nare KNIMHUYKe MaHudecTauuje UM HenpenosHaTe CUMNTOME,
a Aa cy unak Hocuoum MmyTaumje y redy PHEX n ga umajy 6onecr.
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OcHOBHe KapaKTepucTuKe X-Be3aHor AOMUHAHTHOM ‘
Hacnefusarba

8

4

Popocnos kog XD 6onectu
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Ynora npumapHe 3gpaBCcTBeHe 3aluTUTe

PaHo npeno3HaBare

MpumapHa 3gpaBcTBeHa 3allTUTa NPeACTaB/ba NPBU HUBO KOHTAKTa
naumjeHTa ca 34paBCTBEHUM CUCTEMOM U UMa KIbYYHY YOy Y paHOM
npeno3HaBatby NaumjeHaTa ca X-Be3aHoM xunodocdaTeMujom.

X-Be3aHa xunodocdaTeMuja Tpeba Aa ce pasMOTpU KOA CBaKOr AeTeTa
KOje nMa 3HaKe paxuTuca Kog Kojux Hema NoBoSbHOI oAroBopa Ha
CTaHAapAHy Tepanujy BUTamuHom D.

WUnycTaumje u3 nyHe apxuse ayTopa, y3 cariacHOCT nayujeHara.

Hajuewhu KNMHUYKM 3HALM KOjU MOACTUYY CyMHbY Ha X-Be3aHy
xunodochaTemujy cy:

AMCnponopuyoHanaH Hu3ak pacT,
AehopMUTETM AOHUX eKCTpeMuTeTa - genu varum / valgum,
3aMOp NpU aKTUBHOCTMMA M 60/10BM Y KOCTUMA,

AEHTaNHM Npo6sieMu (peKypeHTHM ancuecw, XMnomMuHepanusauuja
3y6a),

No3WTWBHA MOPOANYHA aHaMHe3a C/IMYHUX CUMMNTOMA.
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[OmjarHocTuyka Tpujaxka u ynyhusawe cneyujanuctuma
u cybcneuunjanuctuma

Jlekap npMMapHe 34paBCTBEHE 3alUTUTE UMa YNIOTY Y IPaBOBPEMEHOM
ynyhusarby ocoba ca cyMHOM Ha X-Be3aHy xunodocdartemMujy Ka
neawujaTpy, MeTabonory, Hedponory, eHAOKPUHONOTY, KIIMHUYKOM
reHeTuyapy, YuMe ce CMakbyje ANjarHOCTUYKO KallHbeHbe.

MeTa6onnmykmum 6onectuma KOCTVij Ko ogpacnux ce 6aBu WHTEPHUCTa-
€HOOKPUHOJIOT.

Kop cyMHbe Ha X-Be3aHy xunodocdartemujy y npuMapHoj 34paBCTBEHO]
3awTnTK Tpeba oapeanTM HUBO Kanumnjyma, pocdopa v ankanHe
docdartase y KpBU, a KoA feue ypaauTu n peHANEHCKU CHUMaK KOCTHjy
(mopyuyja, KoneHux 3rno6oBa UK LeNnx AOHUX EKCTPEMUTETA).

®otorpaguje npeysete ca nnatpopme Canva.
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CneunduyHe aHanuse - FGF23, ucnutmeame dbyHkLmje Tybyna u

reHeTUYKO UcnNuTUBame - pafe ce y TepuujapHoj 34paBCTBEHOj YCTAaHOBM,
Kyfa ce nauujeHT ynyhyje.

Kop X-Be3aHe xunodocdatemMuje noctoju xunodbochatemuja y3
NnoBuLLIEHE BPEAHOCTM ankasnHe pocdarase, HOpMasiHe BpegHOCTH
Kanuujyma u nosuileHe spegHoctn FGF23.

HakoH nocTaB/barba CyMHse Ha X-Be3aHy xunodocdateMujy nOTpe6HO
je ynytutun ocoby koa ogrosapajyhux cneuumjanucra u cyécneumjanucra

y TepuMjepHy 34paBCTBEHY YCTAHOBY MM CNeuunjannm3oBaHm LeHTap 3a
peTke 6onecTw.
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Ynora nsabpaHor nekapa

N3abpaHu nekap, Ha HUBOY NPUMapHe 34paBCTBEHe 3alTuTe, Tpebano
6K fa 6yae Kapuka nosesmBama XLH nauyumjeHaTa ca cBum
HeOoNXoAHWM eKcnepTnuMa 3a AujarHoCTUKOoBaHe, Nnpahere 1 neyere
oBe 6051ecTn. UcToBpEMEHO, OBU NlEKapu KOju Cy Y Haj6nmxem u
HajpeJOBHMjEM KOHTAKTY ca nauujeHTuma Tpebso 6u ga npsu
NMocyMHajy Ko, HeoTkpuseHux ogpacnunx XLH naunjenara, a ga
NMOMOTHY fia Ce 3a NauujeHTe fleyeHe y AeTUHCTBY CKpaTu BpemMe
TpaH3uumnje o neanjaTpmjcke [0 MHTEPHUCTUYKE HALIEXXHOCTMU.

Tpeb6a pa nmajy cnyxa ga npBu NpenosHajy Heke of, 6pojHuX
KOMMMKauuja oBe 6051eCTy, yKibydyjyhn naTonoLke npenome,
owTeherbe cnyxa, NojaBy kKameHa y 6y6pery nnm arnobHux owtehema.
Tpeba ga 6yay Ao6po ynosHaTu ca MoryhHoCTMMa 1 orpaHu4yeHuma
KOHBEHLMOHAIIHe Tepanuje Kao 1 ca NocTojarbeM CaBpeEMEHE LiuibaHe
Tepanuje. UsabpaHu nekap Moxxe NpBU Aa perucTpyje nojasy
CKeneTHUX KOMMnKaLumnja Ha aHTMpPecopnTUMBHOj Tepanuju 3a
0CTeonoposy, u Aa noMucan Ha moryhe NnpuKprMBeHe nauunjeHTe ca
ocTeoMarnatmjom.

MpumapHa 3gpaBCcTBaHa 3alliTMTa MMa M ynory y npoceehuBatby 1
efyKaluju naumjeHaTa u HUXOBUX NOpoauLa 1 LWKpe 3ajefHuLe, O
OCHOBHUM KapakTepucTMkamMma u KoMmnankaunjama XLH.
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Mynmn,ucuunnm-lapl-m npucTyn

MynTuancumnnamHapHu NpUcTyn y nevemy X-BesaHe xunodocharemuje
npeacTaB/ba CTaHAAPA CaBpPeEMEHe KIIMHUYKeE npakce, C 063MpoM Ha
KOMIMJIEKCHY naToduaunonorunjy 60nectn 1 MynTUCUCTEMCKE
MaHudecTaumje.

EdurkacHa anjarHocTuKa, nevyerse 1 MeANLMHCKO nNpahere 3axTeBa
KOOpPAMHWCAH paj BULLIE CnielunjanmcTa u cybeneymjanmucra.
MynTuancumnnamHapHu NpUCTyN yKibydyje MeTabonora, negujatpujckor
W agynTHOr eHAoOKpuUHosora, Hedponora, opToneaa, croMmaTosnora,
bun3mnjaTpa, KNIMHWMYKOT reHeTnYapa, 1 No NoTpedu ncuxonora.

Linrb oBakBOr NpUCTyna je MHTerpucaHa npoLeHa u AyropoyHo
npaherbe cBMX acnekata 60/1eCTU — METABOIUYKUX, CKENETHHUX,
AEHTaNTHUX U QYHKLMOHAMHUX.

®otorpacuja: DC Studio / Magnific

®otorpaguja: laros / Magnific
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Tum cneumjanucra - ynore

Y Cp6uju je rnaBHu nekap 3a aete ca XLH Hajuewhe negujaTap
MeTabonor. MynTuamcLumnaMHapHn TuM ce popmMmpa npema KInHUYKOj
notpebu cBakor nauujeHTa.

MeTa6onor
o MNOCTaBJ/ba KJIMHUYKY, 6BUOXEMUjCKY, PaANONIOLLKY U FeHETUYKY
AunjarHosy,
BOAM Nleyekbe M NpaTu OAroBOp Ha Tepanujy,
npaTu pacT U pa3Boj AeTeTa,
npaTu napameTpe Tybysncke pyHKumje,
no NoTpe6u yKksbyuyje Apyre cneuujanucre.

Hedponor
» npoueHa TybynapHe dyHKuUUje,
« npahere KOMNMKaLmja Tepanuje: xunepkanuuypuja,
HedpokanuymHo3sa.
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EHpokpuHONor
« MpoLeHa pacTa (aHTPONOMETPUjCKN NapaMeTpu), 6p3uHe
pacTa, cTagujyMme paxutuca, npoLieHa 6uoxemMmjcKmx
napametapa (¢pocdartu, ankanHa pocdarasa, PTH, 1,25(0H),D;
" Apyrn),
npuMembyje caBpeMEHO JieYeke U y4ecTByje y

mynTtnaucymrinHapHom MeauuuHCKOM npaherby oAarosopa Ha
nevyeme.

OpTtonep

» eBanyauuja gedopmMuTteTa AOHUX EKCTPEMUTETA,
 MpoLieHa UHAMKALMja 32 XMPYPLLKO NleyeHse,
» npahere yHKLMOHANHOr cTaTyca.

Crtomartonor
o paHoO Npeno3HaBakb€ AeHTaJIHUX npo6nema (aedekTn 3y6He
rnefiu, cMarbeHa MUHepanu3aumja 3y6a, ancuecm),
o MpeBeHLMja KOMIIMKaLMja v AYropoYHO oYyBare (PyHKLmje
3yb6a.
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dusujarap
« nporpamu pexabunurauuje,
« KOpeKuuja nocType, nobosbluiawe muwimhHe cHare u
N3 PXX/bUBOCTMH,
« MNpeBeHUMja ceKyHAapHUX aedopmutera u cmameke 6ona.

KnuHuukmu reHeTUYap
« MoJieKy/lapHa NoTBpAa 6onecTu U AeTeKuuja MyTaLmje,
o reHeTUYKO CaBeTOBakbe (PU3MK NpeHolueHa 6051ecTu Ha
NOTOMCTBO, NpeHaTasiHa ANjarHOCTUKaA).

lNMcuxonor

o CMpPOBOAMU NPOLIEHY NCUXOJOLLKOT (PYHKLIMOHUCaHA
(eMouMOHaNHU cTaTyc, KBaNUTET XKMBOTA, afanTauuja Ha
XPOHWYHY 60necT),

 MpYy)Xa NCUXOJOLIKY MOAPLUKY NaLMjeHTy y cyoyaBakby ca
AUjarHo30M U AYroTpajHMM TOKOM 6onecTy,

e y4yecTByje y papy ca nopoauLoM paam yHanpehewa
pa3ymeBaHba 6onecTm.
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MpepaHOCTH MyATUAUCLUNNIMHAPHOT NPUCTYNA

o 60J/ba KOHTpONa cuMnToMa 605ecTy,

e MpeunsHa gujarHocTuKa,

e MNpuMeHa cneunduryHe Tepanuje,

e ONTUManaH pacT ¥ pasBoj Ko JeLe,

e MpeBeHUMja 1 paHo Jleyerse
KoMMvKauuja 6onecTy,

e MpeunsaH nsjaH nevyerba u MeguLMHCKOr
npahemsa,

e 3HayajHo noboJsbluakbe KBanuTeTa
YKMUBOTA.

Lums MynTuamcumMnanHapHor neyema je
npaBoBpeMeHa AUjarHoCTUKa, NpeLu3Ha
Tepanuja U KOOPAUHMCAHO MEAULUHCKO
npahemse.
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Mpaherwe nayujeHaTa - BpeMeHCKM NnaH 3a ogpacne

MauwnjeHTn ca XLH 3axTeBajy TUMCKy 6pury CTpydYHaKa pasnmynTux
061acT¥ MeguLMHE U CTOMATOJOrMWje, Y3 NOCEBHY NaxkHby Mpu
npenacky us geuujer y ogpacno gobta. KoopamHauuja nsmehy
neanjaTpujCKNX U UHTEPHUCTUYKMX EHOOKPUHOIOra, CTOMAaTos10ra,
peymaTornora, ¢pusunjaTapa u optorneaa HeonxogHa je pagu
cBeobyxBaTHe U afekBaTHe NoMohu oBUM nauujeHTUMa.

Ha ceaka 3 Meceua: nabopaTopujcke aHanuse
4 Kanuujyma, pocdaTta, a30THUX MaTepKja, Mapkepa

KOCTHOr npomeTa u PTH y kpBu.

Ha cBakux 6 meceuum: feTasbaH GU3nKanHu npernes
— 6 M CTOMATOJIOLIKM Npernes; KIMpeHc KpeaTuHUHa U
Cawn Py 24h ypuHy.

JeaHoMm roguwmrse: nperneg optoneaa, OPJI
nperneg ca NpoLeHOM Cryxa, peyMaTosIOLLIKK

C. — 1 nperneg, npoueHa MuwmnhHe GyHKLMje, ynTpasByK

6y6pera (unun Ha 6 Meceum y cryyajy

HedpokanuunHose).

Ha cBake 2 roguHe: npoLieHa KBanuTeTa XX1MBoTa
ofrosapajyhum ynuTHUKOM.
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MNpema noTpe6u: NCcMxonoLlKe KOHCYNTaLmje 1 NoApLLKa; FeHEeTCKO
caBeTOBaH€e NMpu NiaHupary TpyaHohe; pagmorpaduja KykoBa, KoeHa
unm 6yTHUX KOCTWjy; opTonaHTomorpaduja; exokapanorpaduja (kog
apTepujcke xunepteHauje); MP Mo3ra n KuuMeHe MoxauHe (jake
rnaBo6osbe, nopemehaju BUAa, HEYPOSIOLKU CUMNTOMM).

WnycTaumje n3 andHe apxuse ayTopa, y3 carsiacHoCT fnayujeHara.
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KrbyyHe nopyke 3a 3apaBcTBeHe pagHUKe

Mpouermbyje ce aa Mehy Hama XKMBM Yak o 5 ocoba ca XLH Ha 100 000
CTaAHOBHWKA, anu MHOMM of Hux he Moxxa ocTaTv HenpenosHaTy.
HefnoBo/bHO f06PO NO3HaBaHe 0Be 601eCTM Yy OAPACciOM J06Y MOXe
BOAUTW NOrpeLLIHOM MporfiallaBamky 3a OCTEONOpo3y nUnu
peymatonoLuke 6onectu. [peluke y npeno3HaBakby MOry BOAUTH Y
MOrpeLLIHO Jleyerse ca WTETHUM nocneuuama Ha KOCT.

dotorpacuja npeyseta ca nnatpopme Magnific
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Tero6e Koje NoYntby y paHOM AETUHCTBY, MojaBa 601€CTU KOZ, BULLE
CPOAHUKA, KPUBIbEHE KOCTUjy HOTY Y3 KapaKTEPUCTUYHE BUOXEMMjCKE
Hanase CHWxeHux ocdaTa y Kpu — onoMumbyhu cy curHanu fa ce
oBa 60/1eCT 6p30 NpenosHa v He NoMella ca 3HavajHo Yelhom
0CTeonopo3oM. KfimHnyKa ucnosbaBsarsa 601ecTv cy BeoMa
pasHonuKa 1 601eCT MOXe oCTaTu Hemnpeno3HaTa 4o ogpaciior 1o6a,
Kaja cy KoOMMaukauuje yaHanpegoBare.

PaHo npeno3HaBakse U 61aroBpeMeEHO UCMUTUBAHE U NEYEH-E CYy Of,
npecynHOr 3Hayaja 3a CMakeHe KOMMnKaLumja Ha KocTuma u 3ybuma.
JocTynHocT yurbaHe 1 Bpno edurkacHe Tepanuje npeAcTaBsba
NpekpeTHWLY Y neyemny nauumjeHaTta ca XLH.
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3axBanHOCT CTPYYHOM TUMY

Yapyxxemne Mogydax nspakaBa MCKpeHy 3axBasiHOCT JleKapuma Koju
CYy y4eCcTBOBasM y NpUNpemMu oBOr NpUMpyYHMKa U HECEBUYHO Noaenuu
CBOje 3Harbe N UCKYCTBO:

» [pod. ap Maja hopheeuh Munoweewuh, neanjatap metabonor ca
MHcTUTyTa 3a 34paBCTBEHY 3alUTUTY Majke u geteta Cpbuje ,Op
BykaH Yynuh” ns beorpapga,

» Mpod. ap UBaHa KaBeuaH, negujatap KIMHUYKKU reHeTMYap ca
NHcTuTyTa 3a 3apaBCTBEHY 3alUTUTY Aele 1 omnaanHe BojsoguHe
n3 Hosor Caga,

» [ou. ap Mapko CtojaHoBuh, cneunjanucta eHAOKpPUHOMOrnje ca
KnuHke 3a eHpoKpUHOnorujy, anjabetec n 6onectm metabonunsma
YKUC.

HonxoB JONPUHOC U CTPYYHOCT oMoryhunu cy Aa oBaj NpuMpyYHNUK byae
noysaaH uasop nHdopmavmja 3a nekape u MeuLMHCKO 0cobrbe y
npenosHaBary 1 neversy XLH.
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CIP — KaTanorusauuja y nyénukaumju
HapopgHa 6ubnunoteka Cpbuje, beorpag

616-056.7(035)

HOPHEBUR Munowesuh, Maja, 1966-

Mpenopyke o paHOM npenosHaBarby X-Be3aHe xunodocdaTtemmje
(XLH), vHankaunjaMa n caBpeMeHUM TepanujCKUM NpUCTynuma :
NPUPYYHUK 3a MeguLUMHCKO ocobsbe / Maja hophesuh
Mwunoweswuh, Mapko CtojaHoBuWh, MiBaHa KaBeyvaH. - Yavak :

Mpexa y3ajamHe nogpLuke y pamunujapHoj xunodocdaremumju —
Mopydax, 2026 (Hauak : Medigraf). - 29 cTp. : unycTp. ; 21 cm

Kop. Hacn. - Tupax 300.
ISBN 978-86-909248-0-6

1. CTojaHoBuh, Mapko J1., 1976- [autor] 2. KaBeuaH, MBaHa, 1970-
[autor]

a) HacnegHe 6onectu - MpupyyHmum
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3AJEAHO MOXXEMO HAMPABUTU PA3JIUKY!

XueoT ca XLH goHocm 6pojHe n3asoBe, anu y3 NOAPLLKY U NpaBUIIHY
Tepanujy Moryhe je XXMBETU KBANIMTETHO M aKTUBHO.

Hucte camu — 3ajegHo yyMMo, pacTeMo 1 NoZpIKaBaMo jefjHU gpyre.

YKONWKO XenuTe fla casHaTe BULLE O HalleM YAPYXEeHY Unu ce
NPUAPYXXWUTE HALLO]j 3ajeAHMULM, CNIOGOAHO HAC KOHTaKTUPajTe.

€, 064-841-51-52 E &2 m
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INTERNATIONAL
/pOdeah [MoHOCHM YnaHoBMU

m,/udruzenje-podufah-23b75836b/ mefyHapoaHe XLH anujaHce  Aciizice

lMpojekat ,, XLH - kaga 3Hawe MeHa XXUBOT" ce peann3yje y OKBUpY
cybrpaHTHHI nporpama y cknony npojekta SHARE-RD, koju NORBS
cnpoBoAM y3 puHaHcujcKy noapLuky EBporncke yHuje, y
napTHepcTBY ca YApyxewem ,, Xpabpuwa” n Yapyxewem
o6osiennx og numgoma (JIUIMA). 3a cagprxkuHy oBor MaTepujana
UCK/bYYMBO je o4roBopHo Yapyxeme , [logygax” n Ta cagpxmHa
HHUMOLUTO He n3pa)x«aBa 3BaHU4YHe cTaBoBe EBporcke yHuje.
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ISBN 978-86-909248-0-6
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	Уколико је оболела мајка :
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	Лекар примарне здравствене заштите има улогу у правовременом упућивању особа са сумњом на X-везану хипофосфатемију ка педијатру, метабологу, нефрологу, ендокринологу, клиничком генетичару, чиме се смањује дијагностичко кашњење.
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	Код сумње на X-везану хипофосфатемију у примарној здравственој заштити треба одредити ниво калцијума, фосфора и алкалне фосфатазе у крви, а код деце урадити и рендгенски снимак костију (доручја, колених зглобова или целих доњих екстремитета).

	Истовремено је обавезно искључити и друге узроке хипофосфатемије, укључујући нутритивни рахитис, дефицит витамина D, Fanconi синдром, туморску остеомалацију код одраслих и друго.
	Улога изабраног лекара
	Изабрани и породични лекар су кључни у интердисциплинарној синхронизацији метаболога, ортопеда, стоматолога, радиолога, реуматолога, физијатара, ендокринолога, као и приступу и праћењу чланова породице дијагностикованих XLH пацијената.
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	Мултидисциплинарни приступ у лечењу X-везане хипофосфатемије представља стандард савремене клиничке праксе, с обзиром на комплексну патофизиологију болести и мултисистемске манифестације.
	Ефикасна дијагностика, лечење и медицинско праћење захтева координисан рад више специјалиста и субспецијалиста. Мултидисциплинарни приступ укључује метабологa, педијатријског и адултног ендокринолога,  нефролога, ортопеда, стоматолога, физијатра, клиничког генетичара, и по потреби психолога.
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