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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 41 afos en estudio por neurologia por cefalea migrafosa y crisis
de ausencia. Acude por cervicalgia y lumbalgia de larga evolucion, con leve rigidez al levantarse,
que no afecta al suefio y que empeora a lo largo del dia tras labores domésticas, con importante
cansancio.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion destaca contractura de ambos
trapecios y escoliosis leve por dismetria de miembros inferiores. Se realiza analitica general,
radiografia (Rx) y resonancia magnética (RMN) de columna destacando simplemente una fosfatasa
alcalina (FA) de 9, con TSH y resto de analitica normal. RMN y Rx con artrosis y protrusiones
discales L4-L5 y L5-S1. Repito analitica donde se confirma FA de 10 y cobre sérico de 243. Decido
derivar a genética con sospecha de hipofosfatasia y/o enfermedad de Wilson.

Juicio clinico: Hipofosfatasia del adulto. Odontohipofosfatasia.

Diagnostico diferencial: Hipofosfatasia, cervicolumbalgia, osteogénesis imperfecta, neoplasia,
patologia infecciosa sistémica, enfermedades reumatoldgicas crdnicas.

Comentario final: La hipofosfatasia en una enfermedad con herencia autosémica dominante y
recesiva, de penetrancia variable, por lo que encontramos formas neonatales muy agresivas y la del
adulto. Se caracteriza por una deficiencia de fosfatasa alcalina no especifica de tejido, que genera
una mineralizacién anormal del tejido 6seo y dental. Presenta clinica variable, que incluye
raquitismo, fracturas que no consolidan, osteoporosis, alteraciones de la denticion como pérdida
prematura de dientes. La clinica acompaifiante incluye dolor crénico, nefrocalcinosis, hipercalciuria,
insuficiencia pulmonar, condrocalcinosis y clinica neuroldgica. Tras el hallazgo de la FA indagamos
en otra sintomatologia compatible y en antecedentes familiares, encontrando que tanto la paciente
como su hermano y su madre carecian de la totalidad de las piezas dentales, habian tenido multiples
fracturas sin antecedente traumatico y antecedentes de colicos nefriticos. La madre de la paciente
tenia epilepsia diagnosticada. Se confirmé mutacion heterocigética patogénica c.334G > C
(p.Gly112Arg) en el gen ALPL. El estudio de sus familiares y el de enfermedad de Wilson contindan
pendientes. El tratamiento consiste en terapia con paratohormona.
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