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¢QUE ES LA HIPOFOSFATASIA (HPP)?
La hipofosfatasia o HPP es una enfermedad rara
del metabolismo éseo y mineral caracterizada por
un déficit de la actividad de la fosfatasa alcalina
no especifica de tejido (FANET), debida a
mutaciones en el gen de la FANET, esto lleva al
paciente a la hipomineralizacidén esquelética y del
cemento dental.
Esta enfermedad afecta a 1 de cada 100.000
personas y se considera una enfermedad de las
llamadas raras.

¢CUAL ES LA CAUSA DE LA HIPOFOSFATASIA?
Es causada por un defecto molecular en el gen que
codifica la fosfatasa alcalina no especifica de tejido.
TNSALP es una ectoenzima atada a la superficie
exterior de las membranas celulares de
osteoblastos y condrocitos.

TNSALP normalmente hidroliza varias sustancias,
incluyendo pirofosfato inorgdnico y piridoxal
5-fosfato, una forma importante de la vitamina B6.
Cuando TSNALP es baja, pirofosfato inorganico se
acumula extracelularmente y potentemente inhibe
la formacidn de hidroxiapatita y causa raquitismo
en bebés y nifios y osteomalacia en los adultos.

® Neonatal: es la forma mas letal, dado que el recién

e Lactante: deb

e Infantil: deb

o Adultos: despué

SINTOMAS DE LA ENFERMEDAD:
Se han descrito 6 formas de presentacion, con
manifestaciones y caracteristicas muy diversas:

nacido presenta un defecto de la mineralizacion
Osea, provocando el cierre de las fontanelas,
deformidades en extremidades y limitacion en la
mineralizacién de los huesos de la caja toracica con
el consiguiente compromiso respiratorio.
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