Wichtige Symptome bei Hypophosphatasie-
Patient:innen in der Rheumatologie

Haufige klinische Befunde

bei Erwachsenen mit
Hypophosphatasie (HPP)'-3

Knochen- und
Muskelschmerzen

Arthralgie/Arthritis
Myopathie
Chondrokalzinose

Osteomalazie
Stress-/Pseudo-/Fragilitats-
frakturen in jedem Lebensalter

Verzdgerte/schlechte
Frakturheilung

Gangauffalligkeiten
(Watschelgang)

Beeintrachtigung der
korperlichen Funktion und
Mobilitat (Gebrauch von
Gehhilfen)

Schlechter Zahnstatus,
Zahnverlust

Nierensteine, Nephrokalzinose
Nierenfunktionsstorungen

Fatigue

Depressive Stérung/
Angststérung

Mogliche
Differenzialdiagnosen'?

EntzUndliche Gelenkerkran-
kungen wie Rheumatoide
Arthritis, Spondyloarthritis oder
Osteoarthritis

Chondrokalzinose/Pseudogicht
Kollagenosen
Fibromyalgie

Osteopenie/Osteoporose
Osteomalazie, z. B. aufgrund von
Vitamin-D-Mangel

Morbus Forestier

Osteogenesis imperfecta

Parodontalerkrankung

Untere
AP-Referenzwerte*

35U/l
(0,58 uKat/l)
A 40U/l

(0,67 uKat/l)

Die alkalische Phosphatase (AP) kann auch zu niedrig sein!

Achten Sie auf die alters- und geschlechtsspezifischen Referenzwerte.

AP: alkalische Phosphatase, HPP: Hypophosphatasie

1 Barvencik F, Thieme-Refresher Rheumatologie. 2017; 10:13-24. 2 Feurstein J et al,,
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Bestimmung der alters- und geschlechtsspezifischen AP

|
I NORMAL ODER NICHT EINDEUTIG*
Differenzialdiagnostik

HPP-Diagnosekriterien nach Khan et al.'**

PERSISTIEREND ZU NIEDRIG

Obligates Kriterium: Persistierend erniedrigte Serum-AP-Aktivitat

Hauptkriterien bei Nebenkriterien bei

Erwachsenen: Erwachsenen:

e Nachweis einer ¢ Nephrokalzinose
ALPL-Genvariante « Chondrokalzinose

e Erhéhung AP-Substrate, ¢ Chronische muskuloskelettale
v.a. PLP (Vit. By) Schmerzen

* Atypische Femurfrakturen ¢ Schlecht heilende Frakturen

* Wiederkehrende Stressfrakturen e Fruhzeitiger atraumatischer
der MittelfuBknochen Zahnverlust

Mindestens zwei Hauptkriterien ODER ein Hauptkriterium
und zwei Nebenkriterien erfullt.
HPP-Diagnose

AP: alkalische Phosphatase, HPP: Hypophosphatasie, PLP: Pyridoxal-5'-Phosphat

*Die AP-Aktivitat kann normal erscheinen, z. B. nach rezenten Frakturen, in der Schwangerschaft oder bei
Vitamin-D-Mangel. *Adaptiert nach Khan AA et al,, basierend auf Konsensempfehlungen, die von der internationalen
Arbeitsgruppe (IWG) HPP entwickelt wurden.1 Khan AA et al., Osteoporosis Int. 2024; 35(3):431-8.

2 Jakob F, Diagnostik und Management der Hypophosphatasie, UNI-MED, 2. Auflage 2021.

Eine umfassende Ubersicht
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