Brighter Hope

Foundation
Brighter Hope Foundation (FBA%HZEE "i
BEER) BL2IKE—RE ENPP1 fRZ 5]
ABCC6 iR > 8% S D% GACI Al info@brighterhopefoundation.org

ARHR2 B ERHERERHEXIFNES
PR, BAINESRIREARTIA, L&

SRERE, WA, HEHSNET @
HYBIT IR
ANEIIIANERT? www.brighterhopefoundation.org %ﬁ mzm) Lg% Ebﬂ]i

o MNFRAIMAEL S H5/)\A —_— ] k3
. DBEMHE, LUESEIR lz %@ﬂ_’,ﬁ / _gi .%%

« J3 Brighter Hope Foundation %ki2%

= PO Box 123 1 ﬁ{ﬁ ﬂiﬁﬁ
. ébﬂ%?ﬁiﬁﬁb Argyle, (;;(( 76226 @' ¢Ix'% \ 674
. SR EHEEE 50 "
- (5 BIRA

o ERNBIFHARIEE o
(ENPP1 k= 8%
ABCC6 TRZ)

AT KBS T BRI R EEMEXE
B, BEIEFEIFERRTA], LA

'17E Facebook LEHIFAAN BESZHFEE4H,
TR REERERERIN. @ n 0 m



mailto:info@gaciglobal.org

ALl
ad
Y|

5% 25

~
4

SRS ILIE / — BN E R

B (ABR M RRE T

{155 A (ENPP1 52 = ABCC6 52 Z)

GACIE!1f1ARHR2Henppl
BERTS|E, RENPPLR
PERY—8R 5. TERREAR,
IRAnge=EN, FEHNR
Z AR B BRI X TR
@, AXRLHHERERRERE
—EREZENER. FENE
&hge I T,

GACIZR 2l abcc6 EFH R
Tk, thikifiaABCC6IER
o EEBETRESEZER
R E R BRRIE LTLE
(PXE) , XE—MEISHE
REECEEEL, FMmsEsnsa
0, SRRk, BRES. (Ol
EMELRS

SITENPPIFRGF1IABCC6EIR

ba: [JEUATTRERM

ENPP1iR[&GFIABCCG6HERIGE B
KE#HITHER. KENEF
5, SERERFIE. OIME
MEEEE, UKRIREMEELL
FIRMEHEN. RN
T RETHIM#THIRE SIS
#HEXEE, I, RIEME
BEERHEZERNTFR, I8
SEHTHBERIEE, AR
AT, HRETRARIGT
HNEAT#R, AUEANTEX
L= BRI T3 L7ese
B4R,

AITHE

MG
FEUREFEHEENFHRFEAR
2Zhl, BEMZEZIEER
ARISHEETE (BN
IHEXIT LRI E) o

SEEMK

RESBInFKMFR, (B:ER
{ZENPP1iRF3Ei ABCC6HER
fER B ERHFIRALEE
o

CRYSVITA/IBUROSUMAB
XFhZ54E E BT iafr XBX
PR EER (XLH),
ENPPLERPE £ BB G E
burosumab, EAERGES

MESEPRE LTS,



	Brighter Hope Foundation（光明希望基金会）是全球唯一为因 ENPP1 缺乏或 ABCC6 缺乏而患有罕见疾病 GACI 和 ARHR2 的患者及其家庭提供支持的倡导组织。我们的使命是提高公众意识、传播信息与希望、推动研究，并努力争取更好的治疗选择。
	如何加入我们？
	为了及时了解最新的研究进展和相关信息，请通过电子邮件联系我们，以加入我们在 Facebook 上的私人患者支持群组。该支持小组仅限患者及直系亲属加入。

	联系我们
	info@brighterhopefoundation.org
	www.brighterhopefoundation.org


	患有婴儿全身动脉钙化症 / 二型常染色体隐性低磷性佝偻病 的成人 (ENPP1 缺乏或  ABCC6 缺乏)
	患有婴儿全身动脉钙化症 / 二型常染色体隐性低磷性   佝偻病 的成人(ENPP1 缺乏或ABCC6 缺乏)
	GACI型1和ARHR2由enpp1基因突变引起，是ENPP1缺陷的一部分。在成年人中，听力可能会恶化，并且出现逐渐恶化的骨骼和关节问题。石灰化韧带病会发展到一定程度的疼痛、不适和活动能力下降。
	治疗ENPP1缺陷和ABCC6缺陷：持续治疗的重要性
	脊柱融合 在可能需要插管的择期手术之前，患者应接受颈椎脊柱融合的医生评估（通过侧位颈椎X射线检查）。
	华法林 尽管没有临床研究，但避免在ENPP1缺陷或ABCC6缺陷的患者中推荐服用华法林。
	CRYSVITA/BUROSUMAB 这种药物通常用于治疗X联锁低磷性佝偻病（XLH）。ENPP1缺陷患者应避免使用burosumab，因为它可能会加重或实际诱发钙化。

	ENPP1缺陷和ABCC6缺陷是终身进行性疾病。长期的医学监测、骨骼健康护理、心血管和肾脏检查，以及眼部检查以查找血管样纹、听力测试和为了家庭计划而进行的遗传咨询都至关重要。此外，根据个体患者疾病并发症的情况，可能需要进行其他专科检查。积极治疗，并及时了解研究和治疗的最新进展，可以使人们在这些罕见疾病的困扰下过上充实的生活。
	GACI类型2由abcc6基因突变引起，也被称为ABCC6缺陷。成年患者可能会发展假性黄葡萄胶弹性纤维症（PXE），这是一种缓慢进展的钙化紊乱，影响结缔组织，包括皮肤、眼睛、心血管和消化系统。



