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Descripción de un caso pediátrico
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La hiperfosfatasemia es una elevación marcada de la Fosfatasa Alcalina, generalmente, 

un hallazgo incidental en el área de atención primaria. En la mayoría de los infantes, 

corresponde a una entidad caracterizada por el aumento temporal de la fosfatasa 

alcalina, en ausencia de enfermedad hepática u ósea, que se normaliza semanas o meses 

después, conocida como Hiperfosfatasemia Transitoria Benigna de la Infancia. Sin 

embargo, dada la presencia de esta enzima en diferentes órganos y tejidos tales como el 

hígado y hueso principalmente, se hace indispensable realizar un adecuado enfoque 

diagnóstico con el fin de descartar patologías graves. 

Se presenta a un lactante mayor, asintomático, con hallazgo inesperado de 

hiperfosfatasemia, con resultados hepatobiliares negativos a excepción de la fosfatasa 

alcalina (1766 U/L), lo que llevó a la ampliación de estudios para descartar patología 

ósea encontrando deficiencia de la vitamina D y hallazgos en imágenes diagnósticas 

sugestivo de raquitismo carencial.  
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La actividad de esta enzima varía según la edad. En los primeros 

3-6 meses de vida se eleva fisiológicamente, con un incremento 

de sus valores de 2 a 3 veces durante la pubertad y se mantiene 

por encima de estos durante 1 a 2 años. Estas variaciones se 

explican debido a que su mayor expresión se presenta en los 
(3)niños en edad de crecimiento por acción en los osteoblastos . 

CASO CLINICO 

Las fosfatasas alcalinas (FA), corresponden a diversas 

isoenzimas, localizadas en la capa externa de la membrana 

celular de diferentes tejidos, entre ellos: placenta, intestino, 

células germinales y tejidos inespecíficos como riñón, 

leucocitos, huesos e hígado; siendo estos dos últimos los 

principales liberadores de más del 80% de la fosfatasa alcalina 
(1)(FA) sérica  En niños el 85% de esta enzima se encuentra a 

(2)nivel óseo y 15% a nivel hepático . 

Paciente masculino de 23 meses de edad, nacido en Bogotá, 

Colombia, fruto de tercera gestación de padres no 

consanguíneos, embarazo controlado, parto vaginal prematuro 

sin causa aparente a las 36 semanas, peso y talla adecuado para 

la edad, estancia en unidad neonatal por síndrome de dificultad 

respiratoria con ventilación mecánica invasiva y egreso con 

oxígeno en casa. Como antecedentes patológicos cursó con 

bronquiolitis a los 6 meses de edad, síndrome bronco-

obstructivo a los 16 meses y rinitis alérgica. Adicionalmente, 

La hiperfosfatasemia es una elevación marcada de la fosfatasa 

alcalina (FA), usualmente un hallazgo incidental, pues suele ser 

el médico de atención primaria quien la detecta. Está 

determinada por muchas causas, principalmente benignas; no 

obstante, en algunos casos, se considera un marcador 

importante para el diagnóstico de diversas patologías; de ahí la 

relevancia de realizar un adecuado enfoque diagnóstico. Se 

presenta el caso clínico de un paciente con hiperfosfatasemia 

secundaria a una alteración ósea, como causa poco frecuente. 

INTRODUCCIÓN 

 

paciente con historia de alergia a la fresa, huevo y proteína de 

leche de vaca. A nivel familiar, padre sano, madre con 

antecedente de dermatitis atópica y rinitis alérgica, y hermanos 

con rinitis alérgica y asma. 

Se realizó seguimiento de la FA que, si bien tuvo un descenso, 

persistió en valores fuera de la normalidad (1240 U/L), por lo 

cual se solicitó valoración por gastroenterología pediátrica, 

s iendo descartada enfermedad hepatobil iar,  y por 

endocrinología pediátrica, servicio que solicitó laboratorio que 

evidenció función renal, electrolitos en orina y séricos, 

proteínas en orina y paratohormona (PTH) dentro de límites 

normales. Por el contrario, la 25 OH vitamina D (13 ng/ml) y la 

1,25 OH vitamina D (16.5 pg/ml), en niveles deficientes, y 

radiografía de huesos largos con ligero ensanchamiento 

metafisario en puntas de fémur. 

Con base a esos resultados, se consideró paciente con 

deficiencia de vitamina D, con cambios paraclínicos de 

raquitismo carencial que explicarían la elevación de la fosfatasa 

alcalina como marcador de recambio óseo. Actualmente, se 

encuentra en manejo con vitamina D y calcio y seguimiento 

periódico ambulatorio por las especialidades. Específicamente, 

Ingresa remitido por síndrome bronco-obstructivo. Al examen 

físico hallazgo de tinte ictérico en palmas y plantas lo que llevó a 

la toma de paraclínicos para descartar patología de origen 

hepatobiliar. Los resultados mostraron: cuadro hemático, 

electrolitos, uroanálisis, frotis de sangre periférica, tiempos de 

coagulación, deshidrogenasa láctica, gamma-glutamil 

transferasa, bilirrubinas, transaminasas, amilasa y lipasa dentro 

de rangos de normalidad para la edad, a excepción de la 

fosfatasa alcalina que se encontró significativamente elevada 

(1766 U/L), con otro control de 1762 U/L, siendo el valor 

normal para la edad (23 meses) de <673 U/L. Adicionalmente, 

se encontraron radiografía de tórax y ecografía abdominal 

normales. Dado lo anterior, se re-interrogó a la madre quien 

refirió alto consumo de betacarotenos, lo cual podría explicar la 

aparición del tinte mencionado. 

Hyperphosphatasemia refers to a marked elevation of Alkaline Phosphatase, usually an 

incidental finding in the area of primary care. In most infants, it corresponds to an entity 

characterized by temporary increase of the alkaline phosphatase, in absence of liver or 

bone disease, and the resolution after weeks or months, known as Benign Transient 

Hyperphosphatasemia of infancy. However, given the presence of this enzyme in 

different organs and tissues, mainly in liver and bones, it is essential to carry out an 

adequate diagnostic approach in order to rule out serious pathologies. 

We report an asymptomatic infant with an unexpected finding of hyperphosphatasemia, 

with negative hepatobiliary results with the exception of alkaline phosphatase (1766 

U/L), which led to the realization of other studies to rule out bone disease, resulting in a 

vitamin D deficiency and imaging findings suggestive of deficient rickets. 
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Dado que la FA se encuentra presente en diferentes órganos y 

tejidos, se han descritos múltiples causas de su elevación, las 

cuales se pueden clasificar en: fisiológicas, patológicas, 

benignas, idiopática y otras (tabla 1). Cabe resaltar, que una de 

las más frecuentes en la infancia y en los preescolares es la 

hiperfosfatasemia transitoria benigna de la infancia (HTBI), 

que se puede diagnosticar una vez se hayan descartados 
(4)patologías hepáticas y óseas . 

en el seguimiento de endocrinología pediátrica realizado a los 5 

meses de la hospitalización, la madre del paciente hace 

referencia a una buena adherencia a la suplencia de vitamina D y 

calcio. Se recibió el reporte de FA dentro del rango normal para 

la edad de 318.9 U/L. 

 

La hiperfosfatasemia se define como la elevación marcada de la 

fosfatasa alcalina. Su prevalencia en niños es desconocida, sin 

embargo, suele ser un hallazgo incidental en los servicios de 

atención primaria. Es importante establecer el origen con el fin 

de realizar diagnósticos diferenciales, ya que se puede 

considerar un marcador de enfermedades graves. 

DISCUSIÓN 

Tabla 1. Causas de hiperfosfatemia. 

En 1954, Bach publica la primera descripción de HTBI, como 

un incremento transitorio y marcado de la FA en niños sin 
(5)hallazgos clínicos sugestivos de enfermedad hepática u ósea  

Posteriormente, Kraut et al. incluyen otros criterios para 

establecer el diagnóstico de esta condición, entre los cuales se 

encuentran: edad menores de 5 años, ausencia de síntomas o 

enfermedad, ausencia de clínica o laboratorios propios de 

patología hepática u ósea, elevación de la FA de 3 a 50 veces por 

encima de rango de normalidad para la edad, estudios de 

isoenzimas elevadas en hueso y/o hígado y resolución entre los 
(6)siguientes 4 meses posterior al diagnóstico . La causa de la 

HTBI aún no está establecida; sin embargo, se ha encontrado 

asociación con infecciones de la vía aérea y gastrointestinales 
(7,8)de tipo viral, otitis media crónica e incluso asma . 

Se han repor tado ot ras  causas  benignas  como la 

h i p e r f o s f a t a s e m i a  f a m i l i a r  b e n i g n a  ( H F B )  y  l a 

hiperfosfatasemia asintomática no familiar persistente 

(HANFP). La primera, entidad poco frecuente, se caracteriza 

por una FA persistentemente elevada en varios miembros de una 

misma familia en ausencia de causas claras que la expliquen; es 

hereditaria con un patrón autosómico dominante. En segundo 

lugar, la HANFP, la cual carece de antecedentes familiares y 

muestra persistencia de la elevación de la FA por más de 4 
(9)meses  

En cuanto al enfoque diagnóstico, tras el hallazgo casual de 

niveles elevados de la FA, es primordial descartar en primera 

instancia las causas fisiológicas las cuales no aplican en nuestro 

caso, y paralelamente, realizar una adecuada historia clínica y 

exploración física. Se debe iniciar con un interrogatorio que 

indague: antecedentes personales de enfermedades óseas, 

hepáticas, intestinales, genitourinarias o paraneoplásicos, 

factores de riesgo de raquitismo como prematuridad, 

exposición al sol, duración de lactancia materna, consumo de 

fórmula fortificada con vitamina D, toma de medicamentos 

(tabla 2) y síntomas asociados. 

Tabla 2. Medicamentos potencialmente causantes de la elevación de la 
(10,12)fosfatasa alcalina . 

Tomada y modificadas de: http://pfarmals.portalfarma.com 

(web del Consejo General de Colegios Oficiales de Farmacéuticos de España). 
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En segundo lugar, se debe realizar un control de la FA, así como 

se realizó en el sitio de remisión y en nuestra institución. En 

nuestro paciente estas persistían aún elevadas, pero en 

disminución respecto a la inicial. 

Existen varios métodos que permiten identificar las diferentes 

isoenzimas según sus propiedades físicas. Por ejemplo, el 

método más utilizado para esto es la electroforesis que ha 

demostrado que la isoenzima hepática es termoestable, mientras 
(12)que la ósea y la placentaria son termolábiles  No obstante, lo 

que se realiza de forma rutinaria en nuestro país, tanto por 

disponibilidad como por costos es la medición de la FA total 

sérica. En la siguiente tabla se muestran los valores de 

referencia según la edad y el género (tabla 3). 

Al examen físico, se debe dirigir hacia la búsqueda de signos de 

hepatopatía (ictericia, acropaquia, hepato-esplenomegalia, 

ascitis, eritema palmar, telangiectasias) y alteraciones óseas 

tales como deformidades y/o dolores óseos, fracturas, entre 
(10–12)otros . Ninguno de estos hallazgos se observaron en nuestro 

paciente, a excepción de un aparente tinte ictérico que como se 

explicó anteriormente, fue a causa del consumo de 

betacarotenos. 

Es importante tener en cuenta que hasta el momento no se ha 

establecido un punto de corte específico para determinar 

hiperfosfatasemia. Sin embargo, diversos estudios han tomado 

como valor de referencia niveles superiores a 1000 U/L. 

mientras que otros, han considerado que resultados de 3 a 5 

veces el límite superior para adultos es significativo para 
(13)diagnosticarla . En el caso índice, el valor de la FA superó las 

1000 U/L, y fue 2,6 veces mayor que el límite superior para su 

edad. 

(10,12)Tabla 3. Valores normales de fosfatasa alcalina

Por la deficiencia de vitamina D y calcio, fue necesario iniciar la 

suplencia calculada para la edad, con buena adherencia al 

tratamiento. En el seguimiento realizado por endocrinología 

pediátrica, se recibe el reporte de la fosfatasa alcalina con una 

disminución del 81.9% (de 1,766 U/L a 318.9 U/L), ya en rango 

de normalidad para la edad. 

Finalmente, de no identificarse etiología hepática u ósea, se 

debe pensar en otras causas o si bien todos los resultados son 

normales, es necesario realizar un nuevo control a los 3 meses 
(11)siguientes , y según el contexto del paciente atribuirle una de 

las condiciones benignas como diagnóstico de exclusión, ya que 

constituyen las etiologías más frecuentes de hiperfosfatasemia. 

Por tanto, es imprescindible saber que esta condición existe y 

cuáles son las posibles etiologías para realizar un adecuado 

enfoque diagnóstico y manejo de esta. 

El estudio debe continuar con análisis de laboratorio tales como 

hemograma, glucemia, función renal y perfil hepatobiliar 

completo. Siguiendo a esto, y de acuerdo con los hallazgos, se 

orientará el diagnóstico según la sospecha. Por tanto, si es de 

origen hepático se debe completar estudio con: perfil lipídico, 

serología para hepatitis, ecografía o TAC abdominal. Si por el 

contrario, se sospecha una alteración ósea, se deben medir: 

calcio, fósforo, paratohormona, proteínas totales y albúmina, 

electrolitos en orina, 1,25 dihidroxi vitamina D3, 25 hidroxi 

vitamina D, radiografía de huesos largos, radiografía de cráneo, 
(10,12)edad ósea y/o gammagrafía . En nuestro paciente, se solicitó 

valoración por gastroenterología pediátrica descartando 

hepatopatía. Esto, llevó a la búsqueda de alteraciones óseas, 

motivo por el cual fue valorado por endocrinología pediátrica. 

Los estudios solicitados demostraron una deficiencia de la 25-

OH- vitamina D y de la 1,25-OH-vitamina D, y cambios 

imagenológicos que explicarían la elevación de la fosfatasa 

alcalina como marcador de recambio óseo. 
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