
Hypophosphatasie (HPP)
ist eine erbliche, fortschreitende und sehr seltene Systemerkrankung, die 
schwerwiegende Folgen für multiple Organsysteme des Körpers hat und zu 
behindernden oder lebensbedrohlichen Komplikationen führen kann. HPP 
kann Männer und Frauen jeden Alters betreffen.1-4

Welche Symptome treten auf?1,9-15

Rippen & Lunge

• Unterentwicklung der 
Rippenknochen und der Lunge

• Atemprobleme, die eine 
Beatmungshilfe erfordern (besonders 
bei Neugeborenen und Säuglingen)

Wie wird HPP verursacht?1,5-8

HPP ist eine erbliche Systemerkrankung, bei der durch eine Genmutation das Enzym alkalische 
Phosphatase (AP) in zu geringer Konzentration oder mit geringerer Aktivität im Körper hergestellt 
wird. Dadurch kommt es bei HPP-Patient:innen zu einer mangelnden Knochenmineralisierung, da 
das Enzym AP Kalzium und Phosphat nicht ausreichend miteinander verbinden kann. Zusätzlich 
können sich Pyrophosphat, Kalzium und Phosphat an verschiedenen Stellen im Körper ansammeln 
und zu den verschiedenen Symptomen der HPP führen.

Knochen

• Mineralisierungsstörung der Knochen

• Häufige, auch atraumatische Frakturen

• Knochendeformitäten

• Knochenschmerzen

Zähne

• Vorzeitiger Milchzahnverlust 
(z. T. mit intakter Wurzel)

• Frühzeitiger Verlust bleibender Zähne

• Zahnfleischerkrankungen und starke 
Karies

Schädel & Gehirn

• Verformung des Schädels durch 
verfrühten Verschluss der 
Schädelnähte (Kraniosynostose) 
mit ggf. Hirndruckerhöhung

• Krampfanfälle (besonders bei 
Neugeborenen und Säuglingen)

• Kopfschmerzen und Depression

Nieren, Magen-Darm-System

• Nephrokalzinose (Ablagerung von 
Kalzium in den Nieren)

• Niereninsuffizienz

• Gedeihstörung, Übelkeit und 
Erbrechen (besonders bei 
Säuglingen und Kleinkindern) 

Weiterführende Informationen unter: 
www.hypophosphatasie.de

www.strensiq.de (Log-in erforderlich)

Muskeln & Gelenke

• Muskelschwäche

• Muskel- und Gelenkschmerzen

• Gichtähnliche Probleme 

• Gangauffälligkeiten („Watschelgang“)



Wo finden Betroffene Hilfe?

Selbsthilfegruppen bieten Betroffenen Informationsmaterial, Kontaktadressen und die Möglichkeit zum 
Austausch. Die deutsche Selbsthilfeorganisation ist: Hypophosphatasie Deutschland e.V. (www.hppev.de)

AlPaCa – Das Alexion Patient Care Program unterstützt Patient:innen mit umfassenden Informationen in 
Form von Broschüren und Artikeln, persönlicher Betreuung und Erinnerungsfunktionen – ohne medizinische 
Beratung, die bleibt in den Händen des ärztlichen Behandlers.

Mehr unter: https://alpaca-programm.de/hpp/

Wie wird HPP diagnostiziert?

• Da die Symptome der HPP anderen, gängigeren Erkrankungen ähneln können, kommt es oft zu 
Fehldiagnosen.1,16

• Die Diagnose HPP wird auf Grundlage der klinischen Beurteilung und einem einfachen Bluttest gestellt, 
mit dem die dauerhaft erniedrigte AP-Aktivität nachgewiesen wird.1,15

• Eine frühe, korrekte Diagnose ist entscheidend, um Patient:innen richtig behandeln zu können.1,15

Daher gilt es, die Bekanntheit der Erkrankung zu steigern:
https://alexion.de/therapiegebiete/seltene-stoffwechselerkrankungen/hypophosphatasie/hpp-awareness

Wie wird HPP behandelt?1,5

• Ziele einer Therapie sind die Stärkung des Knochens, die Vermeidung von Knochenbrüchen, die Reduktion 
von Schmerzen, der Erhalt und die Unterstützung der für den Alltag wichtigen Körperfunktionen, sowie 
die Verbesserung von Mobilität und Lebensqualität und bei Säuglingen der Überlebenschancen.

• Regelmäßige Physiotherapie kann dabei helfen, die Körperfunktionen und die Mobilität zu erhalten.
• Eine Schmerztherapie sollte nach Bedarf durchgeführt werden.
• Vitamin D und Kalzium sollten nur in Rücksprache mit dem Arzt eingenommen werden, da sie in hoher 

Dosierung die HPP verschlechtern können.
• Bestimmte Osteoporose-Medikamente wie zum Beispiel Bisphosphonate sind bei HPP kontraindiziert.
• Für Erwachsene und Kinder, bei denen die ersten HPP-Symptome im Kindes-/Jugendalter aufgetreten 

sind, gibt es eine Enzymersatztherapie zur Behandlung der Knochenmanifestationen.
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Daher gilt es, die Bekanntheit der Erkrankung zu steigern:
www.leben-mit-hpp.de

Weitere Informationen finden Sie unter alexion.de
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