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RESUMO 
 

HIPOFOSFATASIA E SUAS MANIFESTAÇÕES BUCAIS: RELATO DE CASO 

A hipofosfatasia é uma doença hereditária autossômica recessiva ou dominante 
que afeta ambos os sexos e raças caracterizada pela falha na ação da enzima 
- TNAP primordial na formação de tecidos mineralizados. A manifestação da 
mesma pode ocorrer desde o nascimento de um feto desmineralizado até 
fraturas patológicas das extremidades inferiores (fase adulta). Alguns sinais 
clínicos comuns são: perda prematura dos dentes decíduos, redução do osso 
alveolar, hipomineralização craniofacial, aumento da câmara pulpar, alterações 
de forma, estrutura e cronologia dentária. Através de exames laboratoriais, 
clínicos e imaginológicos observou se: Alterações morfológicas no crânio, 
séricas, baixa estatura e manifestações orais, que levaram à, exclusão do 
diagnóstico prévio de raquitismo e o  tratamento de hipofosfatasia. Este relato 
objetiva correlacionar os achados literários e clínicos do caso, e relatar as 
intervenções odontológicas evidenciando o papel do cirurgião-dentista no 
diagnóstico e preservação da saúde. 
 

Palavras-chave: Anomalias congênitas, fosfatase alcalina / genética, 
hipofosfatasia / genética 

 
 

RESUMEN 

 
HIPÓFOSFATASIA Y SUS MANIFESTACIONES ORALES: INFORME DEL 
CASO 
 
La hipofosfatasia es una enfermedad hereditaria autosómica recesiva o 
dominante que afecta a ambos sexos y razas caracterizada por la falla en la 
acción de la enzima - TNAP primordial en la formación de tejidos 
mineralizados. La manifestación de la misma puede ocurrir desde el nacimiento 
de un feto desmineralizado hasta fracturas patológicas de las extremidades 
inferiores (fase adulta). Algunos signos clínicos comunes son: pérdida 
prematura de los dientes decimales, reducción del hueso alveolar, 
hipomineralización craneofacial, aumento de la cámara pulpar, cambios de 
forma, estructura y cronología dental. Através de exámenes de laboratorio, 
clínicos e imaginológicos se observó: alteraciones morfológicas del cráneo, 
séricas, baja estatura y manifestaciones orales, que llevaron a la exclusión del 
diagnóstico previo de raquitismo y al tratamiento de hipofosfatasia. Este relato 
objetiva correlacionar los hallazgos literarios y clínicos del caso, relatar las 
intervenciones odontológicas evidenciando el papel del cirujano-dentista en el 
diagnóstico y preservación de la salud. 
 
 
Palabras clave: Anomalías congénitas, fosfatasa alcalina / genética, 
hipofosfatasia / genética 
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SUMMARY 

 
HYPOPHOSPHATASIA AND ITS ORAL MANIFESTATIONS: CASE REPORT 

 
Hypophosphatasia is an autosomal recessive or dominant hereditary disease 
affecting both sexes and races characterized by a failure of the - TNAP enzyme 
primordial in the process of mineralization tissues. The manifestation of the 
desease can occur from the birth of a demineralized fetus to pathological 
fractures of the lower extremities (adult phase). Some common clinical signs 
are: premature loss of deciduous teeth, reduction of alveolar bone, craniofacial 
hypomineralization, enlargement of the pulp chamber, changes in shape, 
structure and chronology of teeth. Clinical and imaging examinations revealed: 
morphological alterations in the skull, serum, short stature and oral 
manifestations, which led to the exclusion of previous diagnosis of rachitis and 
the treatment of hypophosphatasia. This report aims to correlate the literary and 
clinical findings of the case, and to report dental interventions evidencing the 
role of the dentist in the diagnosis and preservation of health. 

 
Key words: Congenital Abnormalities, Alkaline Phosphatase/genetics, 
Hypophosphatasia/genetics 
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INTRODUÇÃO 
 
           Descrita pela primeira vez em 1948 por John C. Rathbun, a Hipofosfatasia 

(HPP) é uma doença hereditária rara caracterizada pela deficiência na atividade da 

enzima fosfatase alcalina TNAP (Tissue-nonspecific alkaline phosphatase), essencial 

para o metabolismo de fosfato e formação de tecidos mineralizados(1). 

           Existem quatro genes humanos responsáveis pela codificação da TNAP. Sendo 

que os genes (ALPL, ALPP, ALPPL2) codificam a enzima de tecidos específicos, 

encontrada no intestino, placenta e células germinativas, e apenas um (TNSALP) 

codifica a fosfatase alcalina (FA) de tecidos não específicos, abundante no esqueleto, 

fígado, rim e dentes(2,3,4) . 

       A incidência de formas leves a moderadas da doença é provavelmente maior e 

provavelmente não diagnosticada(5). Estudos feitos no Canadá sugerem que a 

prevalência das formas graves da doença é de cerca de 1: 100000 nascidos/ vivos. No 

Japão, as pesquisas apontam que 2-3: 100000 nascidos/ vivos desenvolvem a forma 

perinatal letal da hipofosfatasia. Na Europa, por sua vez, estima-se uma prevalência 

de 1: 300000 nascidos/ vivos para os subtipos mais severos e 1: 6370 para as formas 

mais brandas da doença(2,6). Não existem estudos epidemiológicos publicados no 

Brasil acerca da prevalência ou probabilidade dessa síndrome.  

          Estudos de autópsia mostraram que a atividade da FA foi deficiente no osso, 

fígado e rim, enquanto que no intestino e placenta foi normal (2,3,4) indicando a redução 

seletiva da atividade de todas as isoformas do TNSALP em pacientes com 

hipofosfatasia. Embora não existam critérios formais de diagnósticos estabelecidos, 

em todas as formas da doença há a presença de uma ou mais mutações patológicas 

no gene TNSALP, afetando sua capacidade catalítica e/ou estrutura sua além de sua 

função na célula. 

          A enzima TNSALP realiza a desfosforilação de vários substratos, incluindo o 

pirofosfato inorgânico (PPi) que é um inibidor da mineralização óssea produzido por 

osteoblastos e condrócitos levando assim ao aumento do mesmo na matriz óssea 
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extracelular. Portanto, o acúmulo de PPI devido à falha do TNSALP prejudica a 

formação de cálcio/fosfato nos tecidos com hidroxiapatita, levando ao acúmulo de 

osteóides não mineralizados - uma característica do raquitismo e osteomalácia - 

explicando assim a dificuldade no diagnostico da HPP (3). A dose, número, diversidade 

e a penetrância gênica das mutações contribuem para a expressão fenotípica 

altamente variável da HPP(7). 

          A Hipofosfatasia possui a expressividade mais ampla de todas as complicações 

ósseas. Suas manifestações clínicas vão desde a morte fetal sem osso mineralizado 

em suas formas mais graves, perda precoce de dentes sem outros sintomas ósseos, 

até fraturas das extremidades inferiores na idade adulta em sua forma mais 

benigna(2,6).  

          Atualmente, seis formas clínicas principais são reconhecidas e guiam a 

estimativa do risco de recorrência, gravidade e prognóstico, sendo elas: forma 

Perinatal de Hipofosfatasia (Letal); forma Pré Natal de Hipofosfatasia (Benigna); 

Hipofosfatasia Infantil; Hipofosfatasia da Infância; Hipofosfatasia do Adulto e 

Odontohipofosfatasia. As formas perinatal letal e infantil são herdadas de forma 

autossômica recessiva. As formas mais leves, especialmente em adultos, podem ser 

herdadas de forma autossômica dominante ou recessiva em função do efeito que a 

mutação TNSALP tem sobre a atividade enzimática (2 3,6).  

          A forma perinatal letal ou tipo I apresenta as manifestações mais graves e em 

geral, é diagnosticada ao nascimento com rara sobrevida onde o neonato pode 

apresentar deformidades raquíticas no tórax, hipoplasia pulmonar encurtamento dos 

ossos longos e a morte se deve a falência respiratória(3,8). 

          A Hipofosfatasia pré-natal benigna ou tipo II pode ser detectada pelos sinais 

referentes aos ossos no período pré-natal como o encurtamento e curvatura dos 

membros, sendo comum a melhora espontânea dos sinais(3,8). 

          A forma do lactente ou infantil, tipo III geralmente apresenta sintomatologia 

durante os seis meses de vida e 50% dos pacientes morrem durante o primeiro ano de 
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vida. É caracterizada por malformações esqueléticas semelhantes ao raquitismo, 

complicações respiratórias devido à deformidades no tórax, membros encurtados, 

déficit do crescimento, presença de uma fontanela aberta e ainda, craniossitose (fusão 

prematura das suturas craniais) que levam ao aumento da pressão intracraniana, 

complicações renais, além da perda dos decíduos (presente em todos os tipos de 

HPP)(3,9,10,11,12,13). 

          A hipercalcemia é comum na hipofosfatasia tipo III e justifica os quadros de 

irritabilidade, má alimentação, vômitos, anorexia, polidípsia, poliúria, desidratação, 

constipação, a hipotonia, e convulsões. Radiograficamente, visualiza se uma 

desmineralização generalizada e alterações raquíticas das metáfises. O prognóstico 

geral em longo prazo é bom apesar de possíveis ocorrências de nefrocalcinoses, 

craniossinostoses e convulsões que podem ser fatais(2,8).  

          A forma da infância ou tipo IV é provavelmente a forma mais heterogênea, inicia 

sua manifestação após os seis meses de vida. Tem como um dos sinais 

característicos a perda dos dentes decíduos dentro de cinco anos, iniciando-se pelos 

incisivos. Pode ocorrer também o atraso de marcha, baixa estatura, pernas arqueadas, 

hipertensão intracraniana, deformidades esqueléticas como crânio dolicocéfalo e 

déficit do desenvolvimento motor. Radiograficamente são observadas pequenas áreas 

radiolúcidas mal delimitadas e uniformemente espaçadas, defeitos ósseos localizados 

próximos a extremidades de ossos longos e perda de osso alveolar. Geralmente 

acompanha um histórico de fraturas e dor óssea. Nas formas clínicas neonatais e 

infantis da HPP, as convulsões influenciadas pela deficiência central de vitamina B6 

são características, apesar do acúmulo plasmático de PLP(9,11,13,14,15).  

          A forma do adulto ou tipo V costuma ocorrer durante a meia idade, porém, pode 

se tornar debilitante(16,17,18). Os pacientes costumam apresentar histórico de perda 

prematura da dentição decídua e até dos permanentes (raro) podendo ocorrer dores 

na coxa e pé devido à pseudofraturas do fêmur e metatarsos, dor musculoesquelética, 

poliartropatia incapacitante ou condrocalcinose, fratura grave de baixo trauma, 
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incapacidade funcional e cirurgias ortopédicas(6,1219). 

           A Odontohipofosfatasia ou tipo VI atinge crianças e adultos e sua única 

característica clínica é o comprometimento dentário com perda prematura e 

espontânea dos dentes decíduos hígidos sem sinais de inflamação ou 

comprometimento periodontal que geralmente são indistinguíveis daqueles em 

pacientes com as formas adulto e infantil(3,8). A perda óssea alveolar é aparente, mas 

não há anormalidades esqueléticas evidentes(11).  

           A pseudohipofosfatasia apresenta mesmo quadro clínico e radiográfico da 

hipofosfatasia tipo III, porém com a atividade de FA sérica normal ou levemente 

aumentada(20,21). Nos casos em que a doença se manifesta de forma mais branda, o 

indivíduo não exibe alterações detectáveis na formação esquelética, apresentando 

perda precoce de dentes decíduos ou permanentes e outras anormalidades como: o 

atraso na erupção dos dentes, raízes curtas, falta de cemento acelular, defeitos na 

polpa, dentina e na formação do esmalte dentário, anormalidades da coroa, cáries 

dentárias, dor óssea, curvatura das pernas, fraturas recorrentes e insuficiência 

muscular(22). 

Segundo White (2016)(3), as formas da doença que apresentam manifestações 

tenras exprimem um prognóstico pior devido às complicações de suas alterações 

esqueléticas potencialmente letais(3,11,23). 

             A perda prematura de dentes decíduos é considerada uma característica 

marcante em praticamente todas as apresentações da doença(2,3). Diante disto, este 

relato clínico, tem como objetivo relacionar os achados da literatura com as 

características clínicas do paciente em questão e ressaltar a importância do cirurgião - 

dentista no processo do diagnóstico, tratamento e acompanhamento dos indivíduos 

com HPP.  

             Os registros obtidos neste relato foram previamente autorizados pelo 

responsável legal (mãe) através da concordância com o Termo de Consentimento 

Livre e Esclarecido utilizado no estudo, onde permite a divulgação de dados médicos, 
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odontológicos e de imagem de seu filho, presentes nos respectivos prontuários. 

             

                                                CASO CLÍNICO 

          Paciente leucoderma, 3 anos de idade, sexo masculino, nascido a termo (3,300 

kg; 46cm; perímetro cefálico 36; índice APGAR: 9 e 10), compareceu ao ambulatório 

de Genética do Hospital de Clínicas da Universidade Federal de Uberlândia com 

diagnóstico de raquitismo devido a síndrome de Hipofosfatasia deferido pela equipe de 

genética médica local. (Figura 1).  

  

 

          Por meio de exames de investigação metabólica, observou-se uma redução nos 

níveis do paratormônio (PTH) e aumento de cálcio excretado na urina, devido à grande 

quantidade de cálcio sérico. Sabe - se que o principal fator regulador da secreção do 

PTH pela paratireoide é o nível sanguíneo de Ca+, dessa forma a secreção do 

hormônio varia inversamente com a concentração sérica de Ca+.  

          A suspensão da medicação para raquitismo possibilitou a observação de níveis 

normais de vitamina D ativa nos resultados dos exames realizados descartando o 

diagnóstico anterior e os baixos níveis de fosfatase alcalina. 

          Ao exame clínico, o paciente apresentou baixa estatura, deformações 

esqueléticas semelhantes ao raquitismo, manifestações bucais como a perda precoce 

dos dentes decíduos (incisivos centrais inferiores, com um ano e seis meses) (Fig. 3). 

A mãe relatou durante anamnese que o mesmo apresentava intensa mobilidade 

Figura 1. Paciente V.S.O.S  durante avaliação odontológica no Setor de Pacientes  Especiais. 
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dentária, sem histórico de trauma ou sinais de inflamação, motivo pelo qual foi 

encaminhado para avaliação odontológica no Setor de Pacientes Especiais do 

Hospital odontológico da UFU.  A mãe relatou ainda que o menor apresentava 

dificuldade para andar, fraqueza muscular, queixa de dor nas articulações e pernas 

arqueadas.  

           Ao verificar o histórico familiar, foi observado que a mãe do paciente também 

apresentava baixa estatura, ligeiro encurvamento de ossos longos, histórico de dor 

óssea, algumas fraturas e a perda da dentição decídua precoce e espontânea, porém 

sem alterações na dentição permanente, assim como o paciente (relato próprio). 

          O paciente foi avaliado por equipe médica multiprofissional e ao exame clínico, 

observou–se uma modificação no formato do crânio (Fig. 3.), possivelmente devido, à 

craniossinostose que é um achado comum na hipofosfatasia capaz de alterar a 

pressão intracraniana e que, por isso, merece atenção (Fig. 3 A e B).  

          Outras manifestações clínicas como a alteração hormonal (excesso de pelos), 

dificuldades respiratórias necessitando de internações devido aos quadros de 

pneumonia e broncoespasmos também foram observados. 

          Ao exame radiográfico, foi verificada uma rarefação óssea universal, incluindo, 

bacia, rádio, ulna, fêmur, tíbia e fíbula bilateralmente com deformidade em “taça” das 

metáfises ósseas e encurtamento das diáfises (Fig. 2 .A), coluna vertebral (Fig. 2.B), 

mãos (Fig. 2.C)  e pés (Fig. 2.D), 

 
Figura 2: Radiografias de bacia e membros inferiores (A), coluna vertebral/vista frontal (B), mãos (C) e pés (D). 
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Ao exame de tomografia de crânio evidenciou se importantes alterações morfológicas, 

áreas de hipomineralização e tábua óssea fina (Fig. 3, A e B). 

 

 

                            

          Com a realização do exame radigráfico panorâmico foi possível observar a 

condição óssea e dentária, assim como a formação dos germes de dentes 

permanentes (Fig. 4).  

 

 

          Em continuidade aos exames diagnósticos foi realizado o sequenciamento 

genético da criança e seus responsáveis confirmando assim, mutações do gene 

TNSALP e concluindo o diagnóstico de hipofosfatasia.  

          No Setor de Pacientes Especiais da UFU, foram realizados vários exames 

clínicos, radiológicos complementares e retornos trimestrais justificados pela avaliação 

em alto risco. A equipe de atenção odontológica prestou atendimentos conservadores 

Figura 4: Radiografia panorâmica para observar condição óssea e formação de germes de 
dentes permanentes.  

Figura 3: Tomografia de crânio, perfis do plano coronal (A)  e plano axial (B) evidenciando áreas 
importantes de hipomineralização. 
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visando a proservação dos elementos dentários como profilaxias, orientações, 

higienização bucal supervisionada e selantes na face oclusal, quando indicados. 

          Mediante consulta de avaliação clínica odontológica, o paciente apresentou 

ausência dos dentes incisivos centrais superiores e inferiores, devido à esfoliação 

precoce e espontânea. Encontravam - se hígidos na cavidade bucal os elementos 

dentários; 84, 74,64 e 54. Notou - se também nas características dentais o atraso na 

cronologia de erupção, raízes curtas, defeitos na formação dentinária e do esmalte, 

anormalidades na coroa (formato de concha), redução da altura alveolar, ampla 

câmara pulpar. 

          Foram realizadas sessões de acompanhamento da erupção dos elementos 

dentários (75, 65) onde foram realizadas profilaxia e HBS visto que estes 

apresentaram inflamação periodontal durante a erupção além da avaliação da 

condição periodontal dos caninos. 

          Posteriormente houve necessidade de aplicação de selante nos elementos 

dentários 74,75, 84 e 85 e apesar do tratamento preventivo, em 2017 durante exame 

clínico o elemento 85 apresentou mobilidade e coleção purulenta com drenagem por 

via sulcular justificando sua exodontia.  

 

           

 

          

O paciente recebeu atenção integral, multiprofissional e multidisciplinar, sendo 

Figura 5: Ausência de dentes decíduos inferiores (A) e superiores (B) devido à esfoliação precoce espontânea.  Presença dos 
dentes decíduos  74,75, 84 e 85 (C).  Dente decíduo 85 após exodontia realizada em função da extensa lesão cariosa, mobilidade 
e comprometimento pulpar (D). 
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apresentada ao mesmo a opção do tratamento com reposição enzimática, 

acompanhamento nutricional, fisioterapêutico, odontológico e de outras áreas da 

saúde. Após o início do tratamento com reposição enzimática (Asfotase Alfa), o 

mesmo apresentou melhora significativa do seu quadro geral, especialmente no 

quadro respiratório. As internações por broncoespasmos e bronquite foram 

erradicadas, houve alívio das dores articulares (conjuntamente ao trabalho 

fisioterapêutico realizado na APAE), melhora na coordenação motora, na densidade 

óssea, motilidade e do crescimento. 

          Atualmente o paciente permanece em tratamento de reposição enzimática 

recebendo a aplicação subcutânea da enzima (Asfotase Alfa), três vezes por semana 

nas regiões de braços, pernas e glúteos, aplicadas em casa. O mesmo segue em 

acompanhamento no Ambulatório de Genética e no setor de Pacientes Especiais da 

do Hospital Odontológico da UFU e em tratamento por tempo indeterminado.  

 

                                                     DISCUSSÃO 

          A manifestação oral típica da hipofosfatasia é a perda prematura e espontânea 

de dentes decíduos, que também foi encontrada neste relato de caso, assim; esta 

característica pode ser um importante critério para auxiliar no diagnóstico da HPP.                  

         Apesar de muitos relatos na literatura descreverem os efeitos da doença sobre a 

dentição decídua, apenas alguns relataram estes sintomas na dentição 

permanente(6,8,24,25).  Além disso, outros achados orais já foram citados, como: redução 

da altura do osso alveolar, hipoplasia do cemento, ampliação das câmaras pulpares e 

dos canais radiculares, hipoplasia do esmalte, e formação retardada da dentina(8), 

corroborando para os resultados encontrados neste relato de caso. 

          Atualmente, existem algumas teorias que procuram explicar a esfoliação 

precoce de dentes decíduos sem sinais de trauma, inflamação e/ou reabsorção 

radicular. Uma perturbação e formação anormal do cemento já foi histologicamente 

observada em pacientes com hipofosfatasia, por isso tem sido proposta como a 
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principal razão para o início da perda dentária(25-,27). 

          A fosfatase alcalina é uma enzima essencial na formação de tecidos 

mineralizados. A mesma é responsável por hidrolisar pirofosfato inorgânico  liberando 

fosfato inorgânico (PI), o qual é essencial para a formação de cristais de 

hidroxiapatita(4,24,28). Sabe-se que o principal mineral contido no cemento é a 

hidroxiapatita, representando cerca de 60% do seu peso, sendo assim, essa estrutura 

periodontal está diretamente relacionada e prejudicada na hipofosfatasia. Esse fato 

pode explicar a mobilidade dentária observada em pacientes com HPP. 

           Okawa et al.(2012)(29) analisaram 19 casos de HPP a partir de informações 

coletadas em clínicas odontológicas de 29 hospitais universitários em todo o Japão. O 

estudo trouxe informações importantes sobre os principais dentes afetados e as 

causas primárias da esfoliação. Assim notou - se que a esfoliação precoce dos 

incisivos centrais inferiores 71 e 81 antes dos quatro anos de idade foi observada em 

74% (14/19 casos) e a taxa de esfoliação precoce dos incisivos laterais inferiores foi 

de 47% dos casos e esfoliação precoce dos decíduos anteriores superiores foi 

observada em 47% dos casos(29) reforçando a hipótese de que a região anterior é a 

mais afetada, assim como relatado no presente caso.  

          Segundo os autores supracitados, o acometimento destes dentes pode estar 

relacionado com o fato de que estes costumam ser os primeiros dentes a irromper na 

cavidade bucal, possuírem anatomia de raízes curtas e tamanho pequeno recebendo 

altos níveis de força dos tecidos moles periféricos. Acredita-se também o 

acometimento cementário dos tais resulta na incapacidade de suportar níveis elevados 

de cargas e pressão como em dentes sadios resultando no comprometimento 

irreversível dos tecidos periodontais e indução de perda óssea sem sinais de 

inflamação(29). 

          Lepe et al. descreveu um caso de hipofosfatasia na infância sem manifestações 

dentárias na idade adulta. Um fator importante a ser considerado é que no momento 

da ocorrência da doença na forma adulta, a odontogênese já havia sido 
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concluída(26,30,31). Esta hipótese poderia explicar a razão pela qual a mãe do paciente 

do presente relato de caso, assim como a maioria dos pais não apresentaram defeitos 

dentários detectáveis na dentição permanente.  

          Segundo W. Beertsen et al. devido ao defeito no cemento nos dentes de 

pacientes com hipofosfatasia, as fibrilas de colágeno do ligamento periodontal não 

conectam-se à raiz através das fibras de Sharpey. Na maioria dos locais, o ligamento é 

separado da dentina por uma camada densa contendo material não fibrilar(32,33). 

          Embora a condição periodontal não pudesse ser avaliada em todos os pacientes 

doentes, W. Beertsen et al. ,afirmaram que a perda de dentes decíduos não é 

necessariamente devido à infecção periodontal. Acredita-se que o crescimento apical 

do biofilme é o resultado e não a causa de perda de inserção na hipofosfatasia, isso 

quer dizer que o acúmulo de bactérias acelera o processo de esfoliação precoce, mas 

não é o responsável direto nesse processo(32,33). Apesar de não se poder afirmar a 

infecção seja a principal causa, neste relato de caso houve perda do elemento 

dentário 85 que apresentava mobilidade avançada, processo infeccioso com 

comprometimento pulpar e lesão cariosa extensa.  

          Além dessas alterações, outras anormalidades dentárias devem ser 

investigadas, como número, forma, tamanho, estrutura e características de erupção. 

Reibel.et.al(8) realizaram um estudo em 2009 no qual avaliaram cinco pacientes 

diagnosticados com hipofosfatasia e analisaram as características orais dos mesmos, 

correlacionando-as de acordo com o subtipo e gravidade da doença. Os autores 

concluíram que as características clássicas da hipofosfatasia (perda prematura de 

dentes decíduos, redução da altura óssea alveolar e aumento da câmara pulpar) foram 

observadas em todos os pacientes. Nas formas mais graves da doença, outras 

anormalidades dentárias, como alterações na forma do dente (coroas menores, 

anormalidades na forma das raízes), estrutura (hipoplasia do esmalte e alteração de 

cor na dentição permanente) e atraso na cronologia de erupção, também foram 

descritas(8). Estes achados também foram encontrados neste relato de caso. 
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          Sobre o tratamento da doença, foi descoberto e aprovado recentemente a 

terapia de reposição enzimática (Asfotase Alfa), oferecendo ao paciente uma melhora 

significativa do seu quadro geral. Dentro dessa melhora espera-se uma boa saúde 

óssea avaliada por radiografia, reestabelecimento da força muscular, crescimento 

importante em crianças muito comprometidas e de baixa estatura, melhora na função 

física e resolução da dor e incapacidade(34,35,36). Este tratamento foi a opção indicada 

para o paciente do presente relato de caso. 

          O desenvolvimento da tecnologia na área médica tem permitido o aumento da 

sobrevida sem sequelas aos pacientes(37) especialmente naqueles com ventilação 

mecânica ou convulsões dependentes de vitamina B6 (aumento da sobrevida de 5 

para 76% e de 0 a 77%), respectivamente e aumentando de 27% para 84% nos casos 

de 5 a 10 anos(37, 38). 

                                                       CONCLUSÃO 

             A atuação multiprofissional é essencial no diagnóstico e oferecer um 

tratamento adequado aos pacientes com HPP, assim sendo, é de suma importância 

que o cirurgião-dentista saiba diferenciar os sinais clínicos orais que doenças 

sistêmicas e genéticas apresentam, como mobilidade dentária avançada e perda 

precoce de dentes decíduos sem causa específica. Essa percepção clínica coloca o 

profissional da odontologia na importante função de contribuir para o diagnóstico, 

manejo e acompanhamento de pacientes com hipofosfatasia, oferecendo aos mesmos 

um atendimento integral adequado e multiprofissional. 

               A comparação entre as características gerais e odontológicas encontradas na 

literatura e neste relato de caso foram descritas na tabela 1. 

CARACTERÍSTICAS ENCONTRADAS NA 

LITERATURA EM PESSOAS COM HIPOFOSFATASIA 

    CASO 

CARACTERÍSTICAS GERAIS  

Dificuldades respiratórias (padrão eupnéico) + 

Pernas arqueadas + 
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Deformação esquelética semelhante ao raquitismo + 

Dificuldade/dor ao andar + 

Alteração no formato da cabeça + 

Alteração da proporção corpórea (baixo) + 

Craniossitose + 

Aumento do cálcio na urina (hipercalcemia) + 

Reduçao do PTH + 

Nível normal de vitamina D + 

Baixo nivel de fosfatase alcalina + 

Rarefaçao óssea universal + 

Encurtamento das diáfises ósseas + 

Fraturas por estresse  - 

Osteoartropatias - 

Mutação no gene Alpl (cromossomo 1) + 

Fraqueza muscular + 

Hipomineralização generalizada + 

Retardo no crescimento + 

Hipertensão intracraniana - 

Anormalidades metafisárias + 

Plagiocefalia - 

Baixos níveis do hormônio da paratireoide. + 

CARACTERÍSTICAS ODONTOLÓGICAS  

Perda prematura dentária + 

Atraso na erupção dos dentes + 

Raízes curtas + 

Falta de cemento acelular Não analisado 

Defeitos na formação dentinária + 

Defeitos na formação do esmalte dentário + 

Anormalidades da coroa + 

Caries dentárias severas + 

Perda dentária em adultos Não analisado 

Redução da altura do osso alveolar + 

Aumento das câmaras pulpares + 

Aplasia ou hipoplasia grave do cemento acelular Não analisado 
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