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APRONEP

Asociacion pro-hifios con enfermedades progresivas
Cédula juridica #3-002-115312 / apronep89@gmail.com /

Bco. Costa Rica colones CR65015201-001-0170205-06 /délares CR06015202-001326683251

Nombre de ONG

Asociacidon pro-nifios con enfermedades progresivas
(APRONEP-ER) desde 1991

Descripcion breve de la ER
Raquitismo

Hipofosfatémico-ligado al
cromosoma X (XLH)

ORPHA:89936
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Es una enfermedad hereditaria, progresiva y de por vida que
puede afectar a los hijos y adultos independientemente de su
edad. Puede tener graves consecuencias en los huesos, musculos
y dientes.

La herencia es variante autosémica dominante o recesivo, ligado
al X. Es la patologia mas comun que produce fosfaturia (pérdida
excesiva de fésforo). La pérdida de fosfato a través de los rifiones
reduce la cantidad de fésforo que puede llegar a los huesos y a
los dientes.

Signos clinicos: crecimiento marcha retardada raquitismo, frente
prominente, relaciones entre trono extremidades alteraciones
maxilares y absesos dentales, deformidades en las extremidades
(genu vago o valgo), dolor crénico y fatiga, osteoartritis, depdsito
de calcio en los ligamento, manos y pies, alteraciones
multistémica (funcion muscular y energia), afecta el metabolismo
de P y sintesis de la vitamina D. Craneosinostosis (forma inusual
de la cabeza), dolores de cabeza. El tratamiento convencional
Fosfatos+vit D, pero no es muy efectivo

Principales retos

Diagnostico prenatal, andlisis molecular (gen PHEX), consejeria
genética, atencion integral educacidn a especialistas
(odontdlogos, nefrélogos, ortopedistas, genetistas, etc.),
seguimiento espaciado y acceso a tratamientos farmacoldgico
avanzado, de alto costo y no esta en la lista oficial de
medicamentos (LOM) Guias de tratamiento

Contacto por APRONEP

Ana Yanci Fallas Lopez-Coordinadora XLH. Tel. 8317-0962
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