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Diagnosi Ragionata di Ipofosfatasia, Ipofosfatemia ed Osteogenesi Imperfetta, in Pediatria

L'ipofosfatasia (HPP) é una rara patologia metabolica ereditaria causata da mutazioni
genetiche che colpiscono la fosfatasi alcalina tessuto non-specifica (TNALP), un enzima
presente in tutti i tessuti, ma soprattutto a livello delle ossa, dove svolge un ruolo fonda-
mentale nel processo di mineralizzazione scheletrica. Una bassa attivita enzimatica
dell’ALP sierica e manifestazioni da difettosa mineralizzazione di ossa e denti rappresenta-
no le principali caratteristiche della patologia. L'eta di insorgenza e la severita delle altera-
zioni biochimiche e cliniche identificano i diversi sottotipi di HP

L'ipofosfatemia legata all’X (XLH) é un disordine del metabolismo osseo causato da
una mutazione genetica che determina un‘alterata regolazione dei livelli di fosfato con
una riduzione del suo riassorbimento renale, una diminuzione dei livelli di fosfato nel
sangue e una ridofta sintesi di vitamina D attiva. Tali alterazioni biochimiche rappresen-
tano la causa principale delle caratteristiche cliniche della patologia, quali rachitismo,
deformita degli arti inferiori, dolore osseo, difetti di mineralizzazione dei denti
e alterazioni della crescita nel bambino.

L'osteogenesi imperfetta (Ol) comprende un gruppo eterogeneo di malattie genetiche
caratterizzate da alterazioni a carico del tessuto connettivo, responsabili delle principali
manifestazioni cliniche, quali fragilita ossea, deformita scheletriche e altri segni di altera-
zioni connettivali. Tuttavia, lo spettro clinico dell’Ol & estremamente variabile e compren-
de molteplici quadri clinici possibili, da forme letali tipicamente neonatali fino a forme

lievi che spesso possono eludere la diagnosi. L
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Esame clinico - GENERALE Esame obiettivo - ARTI INFERIORI

Deformita arti inferiori
Difficolta/Dolore alla deambulazione - Fratture

Ritardo di crescita staturale/Bassa statura

Ipotonia - Difficolta respiratoria HPP

Ritardo di crescita staturale/Bassa statura disarmonica | - 3 Deforrpifé arti inf‘e.riori‘(vgrism.o, .valgismo,
lpotonia - Andatura anserina "" ' XLH forme combinate) - Arti inferiori corti rispetto al tronco

Difficolta/Dolore alla deambulazione - Caviglie rachitiche

Ritardo di crescita staturale/Bassa statura - )
/ Fragilita/deformita delle ossa lunghe,

Ol maggiormente femore o tibia (tra i 6 mesi e 2 aa)
Esame obiettivo - CRANIO FACCIALE
HPP Craniosinostosi - Fontanella prominente

Perdita prematura dei denti decidui - Ipoacusia

Craniosinostosi - Bozze frontali - Ipoplasia zona
XLH centrale del volto - Ascessi con fistole gengivali in denti
apparentemente sani (soprattutto incisivi e canini)

Esame obiettivo - ARTI SUPERIORI e TRONCO

HPP Deformita ossa lunghe - Malformazioni del torace
XLH Braccialetto rachitico - Rosario rachitico

Fratture ricorrenti/Deformita ossa lunghe
Malformazioni del torace - Scoliosi

Volto triangolare - Platibasia - Colorazione grigio-azzurra
delle sclere - Ipoacusia (trasmissiva, neurosensoriale,
ol mista) - Dentinogenesi imperfetta, caratteristico
ingiallimento e apparente trasparenza dei denti
che appaiono spesso consumati precocemente
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