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RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL CROMOSOMA X (XLH)

Listado de verificacion para el abordaje diagnoéstico y terapéutico de
personas con XLH

IMPORTANTE APLICABLE

PREDIAGNOSTICO
M (DT) M (DT)

Identificacion de valores de fosfato anormales. En el
informe de laboratorio deberian constar los valores
normales de fosfato referenciados a los rangos de
edad y sexo, especialmente en la edad pediatrica.
Marcar mediante alerta visual (p. ej. valor en rojo o con
asterisco) los valores fuera de rango.

1.1 2,0(0,0) | 1,9(0,3)

Identificacion de valores de fosfatasa alcalina (FA)
anormales. En el informe de laboratorio deberian
tar | I I FA ref [ I
19 |constarlos valores normales de . referenciados a los 1.8(04) | 1.8(0.4)

rangos de edad y sexo, especialmente en la edad
pediatrica. Marcar mediante alerta visual (p. ej. valor

en rojo o con asterisco) los valores fuera de rango.

En la historia clinica de revision del nifio sano de
atencion primaria, crear un apartado que recoja
posibles  sintomas  asociados a  raquitismo
hipofosfatémico ligado al cromosoma X como
malformaciones, arqueamiento, etc. que favorezcan la
sospecha diagndstica y realizar analitica en el centro
de salud (fosfato, vitamina D y FA), permitiendo asi la
derivacién a atencién especializada de forma mas
dirigida: Nefrologia, Traumatologia, Endocrinologia,
etc.

1.3 1,1(0,7) | 1,1(0,3)

Consenso de un protocolo conjunto para establecer
criterios para la derivacion desde Traumatologia a
Nefrologia o Endocrinologia cuando el/la paciente
presente malformaciones que no se deben al
crecimiento (diferenciar lo patolégico de lo fisiologico,
diagnostico diferencial genu varo).

1.4 1,6 (0,5) | 1,3(0,5)

DeI:'II’II,CIOI’I de“protocolos es.tandarlzados para la 18 (0,4) 1.9 (0,3)
peticion analiticas ante paciente con retraso de

1.5
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IMPORTANTE APLICABLE

PREDIAGNOSTICO
M (DT) M (DT)

crecimiento, fosfaturia, arqueamiento u otro tipo de
malformacion. [1]

Poner a disposicion de los equipos de atencion
formacion especifica adaptada a cada especialidad
(Medicina de Familia, Pediatria, Enfermeria vy
Traumatologia) en este tipo de enfermedades.

1.6 1,8(0,6) | 1,3(0,7)

Realizar educacion sanitaria pediatrica a las familias
con nifos resaltando la necesidad del seguimiento
periodico con el pediatra (Programa Nifio Sano),
especialmente ante retrasos del crecimiento o
malformaciones. Esto podria lograrse mediante la
programacion automatizada de citas telefénicas que
lleguen a los padres en funcion de la edad del nifio sin
necesidad de que las soliciten para evitar olvidos.

1.7 1,1(0,8) | 1,1(0,9)

Realizar consejo genético a adultos en edad
reproductiva. El conocimiento de los sintomas de la
patologia en edad adulta facilita el diagnéstico en
1.8 | descendientes. De este modo, ante un caso de - -
crecimiento disminuido con progenitor diagnosticado,
se facilita la derivacion a Nefrologia/Endocrinologia
Pediatrica para evitar demoras.

Importante, escala 0-2 donde: 0 = Poco, 1 = Bastante y 2 = Muy

Aplicable/factible, escala 0-2 donde: 0 = Nunca, 1 = A veces y 2 = Siempre

IMPORTANTE APLICABLE
M (DT) M (DT)

DIAGNOSTICO

Identificacion de valores de fosfato anormales en el
informe de resultados de las analiticas de acuerdo con
los valores normalizados de referencia por edad y
sexo, especialmente considerando diferencias en la
edad pediatrica, mediante alerta visual (p. €j. valor en
rojo o marcado con asterisco) para evitar que este
resultado pase desapercibido. No solo en atencion
primaria, sino también en atencion hospitalaria.

2.1 1,9(0,3) | 1,9(0,3)

55 Tras realizacion de analitica confirmatoria de 1.2 (0,6) 0,9 (0.5)

hipofosfatemia  hiperfosfaturica, posibilidad de




SE(A  —

IMPORTANTE APLICABLE
M (DT) M (DT)

DIAGNOSTICO

determinar el factor de crecimiento fibroblastico 23
(FGF23) en plasma para diagnéstico precoz, en
atencion hospitalaria. [2, 3, 4, 5]

Realizar diagnéstico diferencial una vez identificado el
raquitismo  (hipofosfatémico, por deficiencia de
vitamina D, dependiente, resistente a vitamina D,
etc.).[6]

2.3 2,0(0,0) | (0,3)1,9

Realizacion de estudio genético para confirmacion
2.4 | diagnostica. Posibilidad de extender el estudio | 2,0(0,0) 1,9 (0,3)
genético a familiares directos. [7, 8, 9]

Disponer de una unidad de referencia
2.5 | regional/provincial y de rutas claras de derivacion para | 1,7 (0,7) 1,7 (0,7)
el adecuado abordaje diagndstico del XLH. [10, 11]

Educacion para la salud por parte de los equipos
2.6 | multidisciplinares a pacientes pediatricos y adultos, asi | 1,7 (0,7) 1,8 (0,5)
como sus cuidadores/as. [12]

Importante, escala 0-2 donde: 0 = Poco, 1 = Bastante y 2 = Muy

Aplicable/factible, escala 0-2 donde: 0 = Nunca, 1 = A veces y 2 = Siempre

IMPORTANTE  APLICABLE
M (DT) M (DT)

TRATAMIENTO

Facilitar el acceso precoz a tratamientos innovadores
3.1 |una vez incorporados a la cartera de servicios de la| 2,0(0,0) 1,6 (0,5)
comunidad autonoma. [13, 14]

Monitorizar la eficacia de los tratamientos, la
3.2 . ) ) - -
adherencia y el estilo de vida.

Facilitar el acceso a tratamientos complementarios y no
farmacoloégicos en caso de que el/la paciente lo
requiera (p. ej., Odontologia, Psicologia, productos
sanitarios como una prétesis, etc.).

3.3 2,0(0,0) | 1,3(0,5)

Contar con un/a profesional del servicio de Farmacia
Hospitalaria en el equipo multidisciplinar de atencién a
personas con esta patologia para la adecuada gestion
del tratamiento farmacoldgico.
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TRATAMIENTO

Con la colaboracién de

(GQYOWAKIRIN

IMPORTANTE APLICABLE

disponible acerca de la eficacia de diferentes

tratamientos. [16]

M (DT) M (DT)
Monitorizar los eventos adversos asociados a los
tratamientos, notificarlos (son farmacos de especial
3.5 nientos, notificarlos (son | | Pectall 5 0(0,0) | 2,0(0,0)
seguimiento) y mitigar el dafo producido en ellla
paciente. [15]
Aplicar protocolos actualizados conforme a las guias de
ractica clinica basadas en la evidencia cientifica
3 |Proctica cini videnciacientitica |, 4 0,0) | 2,0 (0,0)

Importante, escala 0-2 donde: 0 = Poco, 1 = Bastante y 2 = Muy

Aplicable/factible, escala 0-2 donde: 0 = Nunca, 1 = A veces y 2 = Siempre

SEGUIMIENTO Y TRANSFERENCIA

4.1

Seguimiento por equipo multidisciplinar (Nefrologia,
Cirugia, Ortopedia, @ Traumatologia, = Enfermeria,
Farmacia, Psicologia, etc.). [17]

M (DT)

2,0 (0,0)

IMPORTANTE APLICABLE

M (DT)

1,4 (0,5)

4.2

Determinacion periodica de la hormona paratiroidea
(PTH) en el seguimiento en funcion de la edad del
paciente. Las guias de practica clinica establecen cada:
1-3 meses en nifios/as de 0 a 5 anos, 3-6 en niflos/as de
5 afos hasta la pubertad, 3 meses en la pubertad, 6-12
meses en adultos. [18]

1,8 (0,5)

1,9 (0,3)

4.3

Garantizar que en Atencién Primaria dispongan de la
informacion sobre medicamentos de uso hospitalario
prescritos.

1,8 (0,6)

1,7 (0,5)

4.4

Coordinacion del seguimiento entre atencion primaria y
especializada.

1,8 (0,4)

1,8 (0,5)

4.5

Disponer de procedimientos conjuntos entre las
especialidades involucradas (Nefrologia Pediatrica,
Endocrinologia Pediatrica, Nefrologia General vy
Reumatologia Adultos) para garantizar la continuidad
asistencial en las transiciones de la edad pediatrica a la
adulta o, en su defecto, de un procedimiento de

derivacion especifico, especialmente en el caso de

1,8 (0,5)

1,6 (0,5)
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IMPORTANTE APLICABLE

SEGUIMIENTO Y TRANSFERENCIA
M (DT) M (DT)
centros que atienden a pacientes procedentes de

diferentes comunidades auténomas.

En caso de que sea necesario prolongar medicacion
fuera de ficha (tratamientos nuevos), justificarlo en
informe de transferencia para que desde el Servicio de
Adultos Hospitalario sea mas facil obtener el tratamiento
en cuestion y asi favorecer la continuidad.

Educacion sanitaria a pacientes y sus familias en el
seguimiento y la transferencia Pediatria-Adultos.
Informacion sobre vacunas, interacciones
4.6 | medicamentosas, etc. Disponer de una persona de| 1,8(0,4) | 1,4(0,5)
referencia a la que consultar dudas a modo gestor de
casos. [19] (médico prescriptor, farmacéutico
hospitalario).

Informes de seguimiento con informacion completa y
4.7 | precisa para garantizar la continuidad de tratamientos | 1,6 (0,5) 1,8 (0,5)
en la transferencia de pediatria a adultos.

4.8 | Seguimiento odontolégico. [20] 1,8 (0,5) 1,7 (0,5)

Realizar la evaluacion de la experiencia (PREM) y de los
resultados (PROM) reportados por los/as
pacientes/cuidadores/as (incluyendo valoracion de
dolor) mediante la cumplimentacién de cuestionarios
validados o la formulaciéon de preguntas dirigidas en los
casos en los que no se disponga de tiempo suficiente.

4.9 1,7(0,5) | 1,4(0,7)

Importante, escala 0-2 donde: 0 = Poco, 1 = Bastante y 2 = Muy

Aplicable/factible, escala 0-2 donde: 0 = Nunca, 1 = A veces y 2 = Siempre
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