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Resumo: Introducdo: A Hipofosfatasia € uma doenca rara que ocorre por mutacdo do gene da fosfatase
alcalina (FA) no cromossomo 1p36. Caracteriza-se por defeito na mineralizagdo dos 0ssos e
dentes. Apresenta baixa estatura, perda precoce de dentes, extremidades arqueadas, atividade
reduzida da FA sérica, excrecdo aumentada de fosfoetanolamina urinéria e ossificagdo irregular.
Descrigdo do caso: A.C.R.S,, pais higidos, ndo consanguineos, sem doencgas 0sseas na familia
USG morfologico mostrou alteragdes esqueléticas, feita hipotese diagndstica de osteogénese
imperfeita (Ol). Caridtipo de liquido amnidtico 46, XX [15]. IG= 38 semanas (P=3.205g,
C=47cm), membros inferiores e superiores curtos e curvos. Avaliacdo laboratorial: FA 27U/L
(n= 125-499U/l), cdcio, fosforo e PTH séricos normais. Raio X de membros superiores e
inferiores com osteopenia, trabeculado Gsseo grosseiro, varismos de fémur e exostoses nas
fibulas. A erupcdo dentéria iniciou aos 6m, com queda de incisivos inferiores a partir de 1a 3m.
Atualmente aos 2a 6m, mantém membros curvos e curtos e baixa estatura (Z= -2,5) Sem historia
de fraturas. Comentérios. A hipofosfatasia tem gravidade varidvel, desde natimorto até perda
precoce de dentes sem alteracdo 0sseas, e divide-se em seis classes. Apresentamos uma paciente
com quadro clinico caracteristico, compativel com a forma pré-natal benigna. Enfatizamos que
este quadro é diferencial de Ol e o diagndstico € feito através da dosagem sérica de FA.
Atualmente ainda ndo existe um tratamento especifico, mas a terapia com reposicdo enzimética
esta em estudo e é uma alternativa promissora para os casos graves da doenca.
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