
Dona de 52 anys amb fractura 
espontània de fèmur dret

X. Surís, V. Ortiz, A Ponce, N. Busquets, 
N. del Castillo

Hospital General de Granollers



14-01-2013 Urgències COT

“paciente que consulta por  dolor cadera derecha de 
años de evolución, agudizada estos últimos días”





Intervenció quirúrgica: osteisíntesi



• Estudi AP e material fixat amb formol:
– teixit  medular ossi amb canvis reactius



17-4-13
“callo precario y lento”



19-06-2103        à 18-09-2013



18-09-2013

• Consulta MI per hematomes espontanis als 
darrers 15 dies

• Analitica amb 12.100 Plq. 
• Comentada amb hematologia Dx PTI inicia 

corticoides 1mgr/kg/dia amb pauta descendent 
que es poden retirar al febrer del 2014 (sense 
recaiguda)



Consulta a reumatologia febrer 2014

• 53 anys. Treballadora de la neteja a l’hospital
• Pares amb consanguinitat (cosins germans)
• 7 germans: Un amb retard mental i fractura traumàtica de colze a la 

infància
• No hàbits tòxics
• HTA à hidrosaluretil
• PTI tractada amb corticoides 
• Sense altres antecedents ni factors de risc per fractures
• No fractures vertebrals
• Estudi analític



Estudi analític

28/03/2014

glucosa 108

creatinina 0.9

AST 21

ALT 17

FFAA  (35-104) 18  (15,16,11)

GGT 11

Calci  (8,5 - 10,5) 10.8

Fosfat  (2,5 - 4,8) 6.1

TSH 0.33

Cortisol 197

PTH 45

Calci orina 24 hores 99

Vit D 25OH 12,6

Vit D 1-25 OH 42



DMO

L1-L4 1,033 gr/cm2 T score -1.2

Fémur total 0,95 gr/cm2 T score -0,4

Sospita clínica

Dona jove amb fractura atífica de fèmur en el context de 
FFAA baixes i hiperfosfatèmia…



Estudi genètic
• Anàlisi del gen ALPL à variant p.[(Vai128Met)] també anomenada V128M.  A 

l’exó 5 i als dos alels del gen (homocigosis), previament descrita i 
enregistrada (un cas)

• Vitamina B6 244 (20-150)

Piridoxina (piridoxal-5 fosfat)







Hipofosfatàsia
• Malaltia hereditària amb deficiència de FANET (FA no 

específica de teixit)
• Herència variable cromosoma 1p36-34
• 1/100.000 naixaments
• FANET ; enzim que s’expressa a OB i condròcits i 

hidrolitza substractes fosforilats (piridoxal-5’fosfat, 
pirofosfat inorgànic (PPi)  i fosfoentanolamina)

• PPi à inhibeix mineralització d’òs i dents-



Hipofosfatasia: subtipus
• Forma neonatal 
• Forma del lactant
• Forma infantil
• Forma de l’adult: 

– OM amb fractures de metatarsians i fèmur 
– DMO variable 
– Condrocalcinosi i calcificacions heterotòpiques. Alteracions 

dentàries

• Odontohipofosfatasia
• Pseudohipofosfatasia



Hipofosfatàsia : diagnòstic

• Disminuciò persistent FFAA
• Augment dels subtrats de l’enzim
• Augment de  P i Ca (no sempre)
• PTH i Vitamina D normals
• Rx no-especifica
• Bx òssia à OM
• Estudi genètic
• Dx diferencial FFAA baixes



Hipofosfatàsia : tractament

• Formes greus
– Tx moll d’os
– GH
– Forma soluble de FANET recombinant humana 

(TNSALP-Fc-D10)
• Adults

– PTH / teriparatide



Nou episodi de dolor intens amb impotència 
funcional a gener 2015





+ -



Sexe edat Dent. Fx FF
AA

Genetica Tx durada FFAA Clinica Imatge

♀ 56 Si 3MT
Femur D

10-
24

Heterocigot 
EXO 10

TPTD 5on/2off
/16on

FFAA
24à46

6 setm 2-10 
mesos

♀ 56 Si MT
Femur E
Femur D

8 2 mutacions 1-84 1 any on
2m off
1 any on

8 à22 4 
mesos

8 mesos

♀ 64 ? Femur E
(10 anys)
Femur D

8 2 mutacions 1-84 18 mesos 8à25 2 
mesos

“llarg”

♀ 75 ? MTT
Braç E
Humer D i E

14 Not 
performed

TPTD 24 mesos 14à30 No 
fracture
s 
durant 
Tx

DMO 
+ 8,6% CL
+ 1.2% FT

♀ 53 Si Femur D i E 20 - TPTD 34 mesos 20à31 Few 
weeks

4-16 m

♀ 53 Si Femur E i D
Vert

3-8 2 mutacions 
Exo 6

TPTD 13 m 8->19-
>11

Milloria 
inicial 8-
10 m

13 m

♀ 43 ? Costals
Femurs
Pelvis
Humer

21 Heterocigot
EXO 12

TPTD 12 = Empitjor
ament

Pseudoartr
osi humer



• Teriparatida. Inici desembre 2014

• Milloria del dolor a les dues setmanes
– EAV: 8.5/10 à 2/10 (15 dies) à 0/10 (3 mesos)



28/03/2014 21/1/2015
FFAA (35-104) 18  (15,16,11) 25

Calci (8.5-10.5) 10.8 9.9
Fosfat (2.5-4.5) 6.1 5.4
Vit D 25OH 12,6 15

Piridoxina (20-150) 244 177



Evolució imatge
TAC 23-02-15
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