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Paciente masculino de 3 años que al nacimiento presentó APGAR 7/9, peso de 3790 g y que eventualmente 
presentó dificultad respiratoria requiriendo ventilación mecánica y oxígeno suplementario. 

A los 3 días de vida, presentó convulsión tónico-clónica que requirió la administración de midazolam y luego 
fenobarbital, sin presentar mejoría. Responde satisfactoriamente a la administración de vitamina B6. Se le 
realizó una radiografía de tórax y cabeza que reveló desmineralización y deformidad en los huesos largos. Se 
le realizaron análisis de sangre que reportaron valores de Fosfatasa Alcalina de 7 U/L (valor normal en niños 
menores de 2 años: 85 - 235 U/L). 

Es referido desde el Red Cross Hospital en Tokio al Hospital Universitario de Shimane, Izumo, en donde el Dr. 
Takeshi Taketani desarrolla un protocolo de tratamiento para pacientes con Hipofosfatasia. En la primera fase 
del estudio se realizó un trasplante de médula ósea (en el cual la madre fue la donante). Durante los últimos 
años, este paciente ha recibido infusiones intravenosas de células mesenquimales, respondiendo 
satisfactoriamente al tratamiento; sin embargo, requiere aún de asistencia respiratoria. 

La Hipofosfatasia es una enfermedad esquelética hereditaria causada por mutaciones en el gen que codifica la 
isoenzima de fosfatasa alcalina no - específica de tejido (TNALP).1 El Pirofosfato Inorgánico, un sustrato de 
TNALP e inhibidor de la mineralización, se acumula extracelularmente, causando raquitismo y osteomalacia. 
En la forma infantil, el desarrollo postnatal se caracteriza por la falta de crecimiento y desarrollo asociado al 
raquitismo antes de los 6 meses de edad.2 
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