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Infante con falla en el 
medro e hipotonía 

Department of Pediatrics, University of Columbia-Missouri, Columbia, MO
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CASO CLÍNICO
RNT femenino, 41 semanas AEG
Parto vaginal
APGAR 7-9
SGB (+) con profilaxis 
antibiotica 
Sin complicaciones

✓ Alta el 2do día de vida 
pesando 3.30kg

Peso 3.48kg 
Talla 48.5kg 
CC 35cm 

8 semanas de vida
- Mayor esfuerzo para la 

ingesta  (80cc/kg/día)
- Menor tono muscular
- Retraso en hitos motores 

gruesos 

2 semanas de vida
- Recupera el peso de 
nacimiento 

10 semanas de vida
- 4.36kg → SNG 120cc/kg/día
- Examen físico → retraso del 

desarrollo del cráneo
- Exs: laboratorio, Radiografía, 

Eco abdominal.
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EXÁMENES 
LABORATORIO

o Hiponatremia 
o Hipercalcemia
o Hiperfosfatemia
o FA
o PTH
o VIT D
o Pyridoxal 5 fosfato
o Fosfoetanolamina urinaria
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RADIOGRAFÍA 

⇨ Desmineralización metafisial
en humero distal, radio 
proximal y fémur. 

⇨ Suturas craneales indistintas 
y ensanchadas

⇨ Osteopenia difusa
⇨ Mala mineralización de las 

metáfisis de los huesos 
largos.
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Hipomineralización
ósea

RESULTADOS

Hipercalcemia
Hiperfosfatemia

FA 
Pyridoxal 5 Fosfato
Fosfoetanolamina U
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HIPOFOSFATASIA
de inicio infantil
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HIPOFOSFATASIA 
(HPP) 

▪ Disminución de Fosfatasas alcalina (FA)
▪ Fosfatasa alcalina: 

o Enzima glicoproteica, 95% TNSALP codificada por ALPL → Hueso, hígado, riñón, musculo. 
o Libera fosfato inorgánico necesario para la mineralización ósea y dental→ Pirofosfato inorgánico (PPi), piridoxal 5′-fosfato 

(PLP) y la fosfoetanolamina (PEA).
o Participa en la regulación de la proliferación, migración y diferenciación de las células osteoblásticas.

▪ Enfermedad heterogénea que se clasifica según edad de inicio de enfermedad o si tiene compromiso dental:

• Perinatal severa
• Perinatal benigna
• Infantil
• Infanto-juvenil
• Adulto

• Hipofosfatasia
• Odontohipofosfatasia

• Primaria (infantil)
• Secundaria

- Medicamentosa
- Enfermedades

Tipos Fecha de inicio Compromiso
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DIAGNOSTICO 
DIFERENCIAL  
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o Enfermedad metabólica congénita “ultra-rara” del metabolismo óseo-mineral
o Actividad deficiente/disminución de la Fosfatasa alcalina (TNSALP) por mutación en el gen 

codificador ALPL.
o FA anómala → acumulo de sustratos → inhibiendo la nucleación de Ca y P → alterando

metabolismo calcio-fosforo. 
o Característica clínica defectos en la mineralización ósea.

HIPOFOSFATASIA 
INFANTIL de inicio 
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SOSPECHA Y 
DIAGNÓSTICO

CLÍNICA

• Falla en el medro
→ Ganancia de peso insuficiente
→ Perdida de peso inadecuado

• Retraso de hitos motores
• Perdida prematura de 

dientes
• Dolor osteomuscular
• Debilidad 

• Disminución 
mineralización ósea

• Fracturas
• Metafisis débiles
• Radiolucencia

RADIOGRAFIA LABORATORIO CONFIRMACIÓN 
DIAGNOSTICACLÍNICA

• FA
• Hipercalcemia
• Hiperfosfemia
• Hipercalciuria
• Piridoxal fosfato
• FosfoEtanolamina

urinaria

• Estudio genético 
para el gen ALPL
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TRATAMIENTO 

o HPP presentaba  >50% mortalidad sin tratamiento
o 2012→ las primeras publicaciones de resultados terapéuticos con asfotasa alfa en HPP perinatal o infantil 

grave: 
✓ Mejora significativamente la mineralización ósea 
✓ Mejora niveles electrolíticos
✓ Mejora función respiratoria
✓ Mejora desarrollo motor
✓ Mejora crecimiento

o 2015→ Aprobación de la Agencia Europea del Medicamento para el tratamiento de HPP perinatal, infantil y 
grave de la infancia. 

Asfotasa alfa
FA recombinante humana

✓ Vía subcutánea
✓ Dosis habitual: 

6mg/kg/semana en 3 o 6 
dosis

✓ Volumen máximo por 
inyección 1 ml. 



EVOLUCION DEL 
CASO CLINICO

✓ Tratamiento con Asfotasa alfa
✓ Luego de 3 meses su peso mejoró 

significativamente 
✓ Radiográficamente leve mejora en la 

mineralización 
✓ Estudio genético a los padres : 

Herencia autosómico recesivo, por lo 
tanto, futuro hermanos tendrán un 
25% de posibilidades de HP



⇨ Hipofosfatasia en la infancia  es una enfermedad 
rara del metabolismo de la mineralización 

⇨ Enfermedad con escaso estudio/ publicaciones en 
Chile.

⇨ Síntomas clave son la falla en el medro y el retraso 
de hitos motores

⇨ Temprana sospecha y tratamiento tiene un efecto 
significativo en la mortalidad y morbilidad

⇨ Radiografía debería considerarse en todo paciente 
con falla de medro  y evidencia de mal desarrollo 
óseo. 

CONCLUSIONES 
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