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X-chromosomale Hypophosphatämie (XLH) –  
zu wenig Phosphat, nicht nur für den Knochen

Menschen mit X-chromosomaler Hypophosphatämie (XLH) sind in ihrem Alltag  
stark beeinträchtigt.1 Wie ermöglichen Sie Ihren XLH-Patient:innen neue Lebenswege?  
Die Experten klären Sie auf: Seien Sie dabei und diskutieren Sie mit!
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XLH ist eine seltene chronische Erkrankung des Bewegungsapparats, die 
durch renalen Phosphatverlust gekennzeichnet ist.2,3 Dieser wird durch 
eine übermäßige Produktion des Hormons Fibroblastenwachstumsfaktor 
23 (FGF23) verursacht, das an der Aufrechterhaltung der 
Phosphathomöostase beteiligt ist.2-4 

XLH ist eine genetische Erkrankung, die durch inaktivierende Mutationen 
im PHEX-Gen verursacht wird. Diese werden X-chromosomal dominant 
vererbt.2 Die Erkrankung tritt jedoch bei bis zu einem Drittel der 
Patient:innen auch spontan auf – ohne familiäre Vorgeschichte.2,5   

XLH ist eine fortschreitende und lebenslange Erkrankung. Sie zeigt 
sich typischerweise während der ersten beiden Lebensjahre mit einer 
Verformung der unteren Extremitäten, beeinträchtigtem Wachstum und 
verzögertem Laufen oder abnormalem Gang.1,2,5  

Aber XLH kann auch jahrelang undiagnostiziert bleiben. Eine XLH, die 
in der Kindheit nicht erkannt und behandelt wird, führt häufig zum 
Fortschreiten der Symptome bis ins Erwachsenenalter und zu erheblichen 
zusätzlichen Komplikationen.1
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