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Objetivo®: Reconocer el proceso de enfermedades raras en el caso de Acromegalia HXLH
Diagnéstico y tratamiento

DATOS DEL ORGANIZADOR DE LA REUNION

Entidad/Proceso: direccion de aseguramiento del derecho

Nombre: Martha Becerra Teléfono: Correo electrénico: mpbecerra@saludcapital.gov.co
Lugar de la reunion: Secretaria distrital de salud

Fecha: 27/11/2024  Hora de inicio: 15:00hrs Hora de Finalizacion: 17:00hrs

RESUMEN DE TEMAS TRATADOS 2

Se inicia reunion en la presentacion de la Dra. Sofia Gonzalez medica general manifest6 con el
proceso de patologia de acromegalia, realizando el proceso del consenso de JCEM 2020 en
este proceso, en el cual también manifesto el proceso de tratamiento para esta patologia.

Luego de la presentacion inicio el Dr. Sergio Bravo en el cual hablo con respecto al proceso de
la patologia de XLH en el proceso genético y como se establece ademas de la fisiopatologia de
la enfermedad, y luego estableci6 en el proceso de cobmo se debe manejar esta patologia.

Se termina la sesién con preguntas y respuestas por parte de los moderadores.

® o D en e © B B @ -

EVALUACION FRECUENCIA

Presién arterial Basal, & meses PQ BP

Ecocardiograma Anual
SR AP
Electrocardiograma Anual o 2]
Estudia de suefic Basal o antes de cirugia
E SR
CONSENSO Glucemia Semesiral a [ 4 ]
N
JCEM 2020 R , .
a0
T4 Libre Anual
Cortisal Anual NR Plaas..
- -
Densitametria 6sea Cada 2 afios w >
Radiogr afia de columna Anual
QA
Colonoscopia Cada 10 afios S| no tiene palipos

AcroQOL Anual

fipsen

1 El presente formato aplica tinicamente donde el proceso no sea el organizador o no se pueda contar con el acta.
2 Se podran incluir las filas que se requieran en cualquiera de los items del documento.
3 Agregar Evidencia Fotografica
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o

Las respuestas se han enviado correctamente.

Algo importante que puede hacer a continuacién

Guardar mi respuesta

Enviar otra respuesta

Microsoft Forms ’
=

iPreparese para su propia invitacién al evento!
Reg

Comenzar ahora =

w A

istro de eventos
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PQ BP
[ ¢ ] 4]
FACTOR FAVORABLE DESFAVORABLE o 0
[ ¢ ] a
TAMANO DEL TUMOR Microadenoma (< 10 mm) Macroadenomas 2 =
[+ ] [ 4]
INVASION No invasor Invasor '*’ .*—
4 sC
B
GH BASAL <50 ng/mL > 50 ng/mL
NR
HISTOLOGIA Somatotropos Mamo-somatotropos o e
ULTRA ESTRUCTURA Densamente granular Acidofilico QA
[+ ]
Horm Res 200;53 (suppl 3 ): 71-75
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PQ BP
[4] [ + ]
SR AP
2] o
. ey . E SR
Reaparicién de tumor posterior [ ] ]
. . acirugia —
E sC
Radioterapia # Mo
Tumor irresecable por condicién a
médica del paciente o probabilidad e >
baja de éxito quirargico
QA
o
o B Cotcet e Db Mot 2075 915 TR0. Wt oo, g/ 0 0SS D4 700 B e frapy el e peientes
PQ BP
[ 4] [+]
[ SR AP
Octreotide o o
E SR
Actua sobre receptores SST2, SST3 y SST5 [ 4] [+ ]
Manejo MEdICO. Controla crecimiento celular y secrecion GH i 4 sC
[ i [+
Anélogos de 1G Requiere dosis de impregnacién -
Presentaciones 20 mg, 30 mg .M. Qe
19
QA
4]
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PQ BP

MUCHAS GRACIAS .-

Guiding innovation & strategy, beyond science

ZIPSEN

Follow us: www.ipsen.com QA

in X f &o a

Chat de la reunién

QA PQ BP
T
AP E SR

Angeés Maria Perez Pona (No comprobsdo) Erick {No comprobado) Sonia Robayo (Extemo) 4.

NR

Naife Mayerly Solorza Rozo (Externo) %
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Hipofosfatemia
ligada a X (XLH)

Un enfoque desde atencién primaria

Imagenes extraidas de internet

VIRCP-KRN23-02447.10/2024

Tabla |. Clasificacién de los principales raquitismos segin su etiopatogenia

Calcipénicos Fosfopénicos
Adquiridas Carencial por déficit Déficit nutricional de fosfatos
de vitamina D Osteomalacia tumoral
Carencial por dieta Nefrop tubul dquirid:
pobre en calcio
Hereditarias ;| Vitamina D Raq hipofosf 0s hereditarios:
dependiente tipo | - RH hipofosfatémico ligado al X
Vitamina D - RH hipofosfatémico AD
dependiente tipop2 - RH hnpofosfatémlco AR
RH ico con h ia

Slndrome de Fanconi congénno

En negrita se remarcan los dos tipos de raquitismo mas frecuentes.
RH: Raquitismo hereditario.

In|C|a el proceso de revision bibliografica de hlpofosfatemla Ilgada a X (XLH)

NR

Pleas.

& -

tengo una pregunta. con fos
medicamentos para el manejo
de la patologia. solo existen lo
que la dra menciono, pero si el
paciente se vusive alergico a
as
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¢ Qué es la hipofosfatemia ligada a X?

1. Por un cambio genético se pierde un mecanismo de control de una hormona
(FGF23)
w 2. La hormona (FGF23), se produce en el hueso sin control, se aumentan sus niveles en la sangre.
r - \,
3 (¥,

3. £l cuerpo no puede absorber el fésforo en el 4. El cuerpo no puede retener el fosforo en el

intestino nnon

. 8 $

s e

—— . i ; 2 : ImAnanae aviraidae da intarnat
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Debemos tener en cuenta 4 analisis para

realizar un adecuado diagnostico de XLH " o
SR E
o [+ ]
Manifestaciones o _
Clfnicas Perfil Bioquimico BOME -
:
o -
cB
Perfil Prueba €3
Radiolégico Genética .
QA
a
. ° O
¢Como se presenta la enfermedad? 4
n PQ n BP
Craneosinostosis: Mala salud dental:
Alargamiento del craneo. \ » / Se presentan abscesos o caries k. E - SR

Ag2 e

N= 57

Crecimiento retardado:

: Y '] ] Crecimiento desproporcionado:
Los nifios crecen menos de lo normal. a
& Crece mas el tronco que sus piernas.

) Pt
Raquitismo: ' \

Falta de nutrientes(minerales)
en el hueso \ /

% £
°
\ an
Retraso en la marcha: 0

Se demoran para caminar.
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5@ P -
Crecimiento pediatrico en pacientes con XLH
PQ BP
Percentiles de altura ) [ + ] [ 2 ]
[ Mujees B Hombres D | =
- N o o
190 » Los pacientes pedidtricos
presentan problemas de
crecimiento que pueden
resultar en una altura final
£ £ mayor o igual a -2 DEs’
‘; : » La mayoria de los -
H 3 pacientes recibian o
< k- actualmente metabolitos
orales de fosfato y i
vitamina D’
70 70 \ >, QA
2 4 6 8 10 12 14 16 18 20 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20 o
Edad, Afios Edad, Afios
XLH = X-linked hypophosphatemia; SD = standard deviation.
. hekiigiatit al. Endocr Connect. 2014:3R13; 2. Linglart et al. ICCBH 2015. Poster 198,
Perfil Bioquimico en Raquitismos
PQ BP
[+ ] [+ ]
Cuadro 1. 2 genes, proteinas mutadas y hallazgos de laboratorio en suero o plasma y ofina o € o SR
RHLX RHAD RHAR tipo 1 RHAR tipo 2 RHHH
Gen PHEX FGF23 DMPY ENPP1 SLC34A3 S5 S
Locus Xp22 12013 4q2 6023 924 [+ ] [ ]
Proteina PHEX FGF23 DMP1 ENPP1 NaPi-lic
Fosfato (s) Bajo Bajo Bajo Bajo Bajp
Caicio (s) Normal Normal Normal Normal Normal
1,25(0H).0, Ao
HPT (s) Normal/Alto Normal NormaliAlto Normal Bap
FGF-23(s) Nomal M
Fosfato (0) Alto Alto Alto Alto Alto
Caicio (0) Bajo Bajo Normal/Bajo NormalBajo Alto [+ ]
e >
RHLX: raquitismo hipofosfatémico ligado al cromosoma X; RHAD: raquitismo hipof émico inante; RHAR: raquitiss 2Ut0SOMICO recesivo,
RHHH: raquitismo hipofosfatémico hereditario con hipercalciuna; HPT: hormona paratiroidea; s: sangre; o: orina. (Modificado de Santos F*y Bonnardeaux A y Bichet DG.)
QA
[+ ]
_Veliscueg Jones s Modoeos Domingo Mara Raquaismos hipolostatécos horadtarios Bol Mod Hosp Infant Mex. [ovista on fainfomot] 2013 Dic ctado 2024 Jun 06}, 70(6 ) 421431
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Desarrollo normal de los miembros inferiores en el plano
coronal
PQ BP
+20°) Il n
DEVELOPMENT OF THE TIBIO-FEMORAL
ANGLE DURING GROWTH
VARUS - E SR
; ‘v.u.ous - [ ¢ | B
‘ |
i |
| i
v ‘ i
1 yr\ 2yrs 3yrs dyrs Syrs Gyrs Tyrs [8yrs |9 yrs 110 yrsi1 yrs|12 yrs!13 yrs
\ | i | | , |
| ; L] i
s \ /‘\ R | / M
g = = =
- 77 >
<
Se100 i |
| ‘ : |
2 82l = 2 s zla = sl 8| s QA
080 % 3l g ¢ 2 202l gl g 2|2 o
Test ID: PHOS - Clinical: Phosphe ), Serum [Interned]. April 2022) [Clinical
C N ), et al. "Expert f die , treatment, and follow-up of X-linked hypophosphatemic rickets (XLH)." (2024). 17
@ Experando enla sals de espers & X
Desarrollo normal de los mien - wees o0 el plano
coronal S o |
PQ BP
+20° ﬂ ll
DEVELOPMENT OF THE TIBIO-FEMORAL
N ANGLE DURING GROWTH
l VARUS - E SR
-15°\ ! | VALGUS - n n
“ “\‘\ | | | \
Age Genu Valgum (IMD) | Genu varus (ICD) a G a sc
6 months 0-2 cm 0-5cm :
12 months 0-2 cm 0-4 cm
2 years <6 cm 0-2 cm
3-4 years <6 cm 0-2 cm M
7 years <6 cm 0-2 cm o
77
v | )Y
‘ | | \,/' ‘ |
1. ol 2‘ gl 2! & 2 =2 e =l al u o s = QA
g2 2| &l 2% 3303 33 33| E|
gs3 5! 8 20 3l ¢ ¢' ¢ gi gl gl 2| 2| ¢ o
0 P8 ikt s i S Bt 12022, Ospo , -
Crdenas-Aguilers, Juan Guillermo, et al, "Expert consensus on evidence-based recommendations for the disgnosis, treatment, and follow-up of X-finked hypophosphatemic rickets (XLH)." (2024), 17
m— o 7
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Estructura del Gen PHEX y algunas variantes
patogénicas

Se han identificado mas de 1000 variantes patogénicas en XLH
No ha sido posible establecer la relacion genotipo fenotipo

P GlysTAG

arfp Prossaten § SUELIA

1 Ruppe hiips/www nchi nim nih gowbooks/NBK83985! Accessed March 13, 2018; 2 Econs et sl Bane Miner 16942417, 3 Linglart et al. Endocr Connect 20143 R13-R30, 4. Skinar of al. X-linked
hypophosphateme (XLH) impairs skelotal health outcomas and physical function n affectod aduts. Postor presanted al. Endocrine Socaty's 97th Anaual Mesting and Expo, March 5.8, 2015, San Diogo, CA, 5
Hardy of al Radobogy 199,171 403

2 it ot 01/ 10 3380cell 2021 617738 Clinical and Genetic i f 163 Chinese X4
¢ Como afecta mi vida la hipofosfatemia ligada a X? ﬁ
La mayoria de pacientes presenta baja estatura y Ejemplo de una deformidad en paciente
arqueamiento de los huesos de las piernas diagnosticada con la enfermedad
1000%  gg,0% 9
= 80,0% 72.0% 63,09
S5 600%
S8 g 400% 133% 167%
o 'E a 20,0% i =
gss 00% . . -
s & ® ® & &
o

- & & ®
0{?’ "&"é’ "e.,@ ‘a‘@y 0"0

Paciente: Nifia de 2 afios recientemente
inea de padres/cuidadores de nifios con XLH (N=90)* diagnosticada con XLH.

Condiciones esqueléticas reportadas en una encuesta internacional en |

Los rayos X muestran una deformidad ésea.

¢ Como afecta mi vida la hipofosfatemia ligada a X?

Psicolégico

artic para

Limitaciones funcionales y dolor reportados en una Qol relacionada con salud, _'eP°"°d° en una encuesta
encuesta internacional en linea de padres/cuidadores 3 internacional en
de nifios con XLH (N=90)' linea de padres/cuidadores de nifios con XLH (N=90)?

La mayorfa de pacientes tienen marcha anormal, dolor en el Los nifios con la enfermedad tienen menos calidad de vida
hueso y las articulaciones. que otros nifios de su edad.

100% . 80 WEdad0-4  #Edad512  wEdad 1318
c 84,0% 80,0% US General Population
°  80% Norms Mean = 50, SD = 10
2 60
i 50,9
] 60% ° 43
os 2|40 36,6
] T 351
<t 40% [ 29,3
8 5
- @20
3 20% 10,0% =
L [ ;
' Marcha anormal Dolor Uso de ayudas Puntuacion del Examen Fisico  Puntuacion del Examen

">
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Manejo y opciones terapeéuticas a7 g
E SR
[+ ] o
Fosfato oral ~
Terapia — )
convencional a0 U
= . Analogos de
ngi?gfggza;e)r(n i« vitamina D o™
(XLH) i
ANl Terapia dirigida :
N anti FGF23 Anticuerpo &
monoclonal
Burosumab o
PQ BP
(1] o
E SR
o [+]
:‘ sc [P
[ |~
v JR
GRACIAS @
sV
o
QA
[+ ]
COMPROMISOS ADQUIRIDOS POR LA SDS
COMPROMISO RESPONSABLE FECHA

(Dependencia/Proceso/SDS)
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DATOS DEL ASISTENTE (s) A LA REUNION (como representante de la SDS)

NOMBRE CARGO DEPENDENCIA/PROCESO FIRMA
Nancy Rico Galeano | Profesional Subdireccién de Firmado ), )
Especializado | Aseguramiento y Garantia digitalmente por w@@\@c\m

del Derecho a la Salud Nancy Rico Galeano
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