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X-linked hypophosphatemia (XLH) is an X-linked disorder with dominant penetration,
caused by mutations in the PHEX gene, which encodes for an endopeptidase that is predominantly
expressed in osteoblasts, osteocytes and odontoblasts. PHEX mutations
cause increased production of fibroblast growth factor 23 (FGF23) that in turn leads to
hypophosphatemia by causing inhibition of the renal phosphate reabsorption and of the
synthesis of active 1,25-dihydroxyvitamin D. In children XLH is characterised by rickets,
bone pain, physical dysfunction, impaired growth, disproportionate short stature, lowerlimb
deformities, pathological fractures, dental malposition and dental abscesses. Although
phenotype may be variable in severity, early diagnosis and treatment are critical
to improve outcome. Laboratory tests show hypophosphatemia associated with hyperphosphaturia
and elevated alkaline phosphatase, while parathormone and calcium levels
are normal. For decades, patients have been treated with conventional therapy, including
active vitamin D supplementation and fractionated daily doses of oral phosphate
salts. However, these therapies rarely normalise the phenotype. More recently,
burosumab, a recombinant human IgG1 monoclonal antibody against FGF-23, has
been introduced for the treatment of XLH. In phase 2 trials, burosumab has been shown
to improve significantly clinical symptoms, as well as biological and radiological signs
of rickets.



						
						  Vuoi citare questo contributo?


						  L. Lucchetti, D. Fintini, M. Cappa, F. Emma
Rachitismo ipofosforemico X-linked
Medico e Bambino 2020;39(7):430-436 DOI: https://doi.org/10.53126/MEB39430
						

					

				




	L'accesso è riservato agli abbonati
	alla rivista che si siano registrati.

	Per accedere all'articolo in formato full text è necessario inserire username e password.

	Puoi accedere all'articolo abbonandoti alla rivista (link).
	
	Per acquistare l'articolo contattare la redazione all'indirizzo abbonamenti@medicoebambino.com.


	
			Username		
	Password		
	


		
	






			

			

			

      





    
        	Medico e Bambino
	Chi siamo
	Scrivi un articolo
	Ultimo numero
	Archivio
	Gli articoli più visti
	Referee 2022


    

    
        	M&B Pagine Elettroniche
	Su questo numero
	Ultimo numero in pdf
	Archivio
	Gli articoli più visti


    

    
        	Risorse
	Abbonati alla rivista
	Registrati sul sito
	Cambio password
	Congressi
	Recensioni
	Segnaliamo
	Domande frequenti



    

    
        	Social e Contatti
	
          MeB su FaceBook
          
	
          MeB su Instagram
          
	
          MeB su Twitter
          
	
          MeB su BlogSpot
          
	Contatti
	Privacy e cookie

        
    






Copyright © 2019 - 2024 Medico e Bambino - Via S.Caterina 3 34122 Trieste - Partita IVA 00937070324
redazione: redazione@medicoebambino.com, tel: 040 3728911 fax: 040 7606590

	abbonamenti: abbonamenti@medicoebambino.com, tel: 040 3726126







La riproduzione senza autorizzazione è vietata. Le informazioni di tipo sanitario contenute in questo sito Web sono rivolte a personale medico specializzato e non possono in alcun modo intendersi come riferite al singolo e sostitutive dell'atto medico. Per i casi personali si invita sempre a consultare il proprio medico curante. I contenuti di queste pagine sono soggetti a verifica continua; tuttavia sono sempre possibili errori e/o omissioni. Medico e Bambino non è responsabile degli effetti derivanti dall'uso di queste informazioni.

Unauthorised copies are strictly forbidden. The medical information contained in the present web site is only addressed to specialized medical staff and cannot substitute any medical action. For personal cases we invite to consult one's GP. The contents of the pages are subject to continuous verifications; anyhow mistakes and/or omissions are always possible. Medico e Bambino is not liable for the effects deriving from an improper use of the information.







       
	
	






  