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Dos pacientes, hermanos, han sido diagnosticados y estin bajo tratamiento por dis-
plasia 6sea con hiperfosfatasemia, también conocida como enfermedad juvenil de Paget,
hiperfosfatasia hereditaria y otras sinonimias. Se trata de una enfermedad hereditaria auto-
sOmica recesiva, caracterizada clinicamente por deformidades esqueléticas, enanismo y pseu-
doparilisis. Los hallazgos bioquimicos mads caracteristicos son elevacion muy alta en la con-
centracion sérica de fosfatasa alcalina de origen 6seo (m4s de 1,000 U.L.), Ca y P séricos nor-
males, y aumento de hidroxiprolina urinaria total. Radiolégicamente se observa engrosa-
miento y rarefacciéon de la boveda craneal; ausencia de hueso compacto en Ia corteza de los
huesos largos y presencia de hueso esponjoso radiolucente; y engrosamiento de los huesos
tubulares de la mano. Histologicamente se observa hueso trabeculado en vez de laminar, y
con microscopia electronica se observan depdésitos cristalinos en las mitocondrias de los
ostcoblastos, hallazgo caraclerfstico a esta enfermedad.

Las caracteristicas clfnicas, bioquimicas, radiolégicas e histolégicas sugieren un re-

cambio de hucso extraordinariamente ripido debido a un incremento anormal tanto en la
resorcion como ¢n la formacion osea.
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