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Atraso no crescimento?
Olhe de novo. Pode ser HPR

Entenda os sinais que podem indicar Hipofosfatasia
desde a infancia.

HPP = Hipofasfatasia
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O crescimento infantile a
importdncia da atuacdo médica
multidisciplinar’~

O crescimento infantil é um marcador
essencial da saude global da crianca’=2.

Desde o nascimento, o acompanhamento
da velocidade de crescimento, da evolugao
ponderal e da aquisicao dos marcos
motores permite aos profissionais de
saude identificarem precocemente
alteracdes que podem sinalizar condi¢des
clinicas subjacentes, incluindo disturbios
metabdlicos 6sseos!2.

Cada conquista motora é uma janela
aberta para o crescimento saudavel, ja que
todo o processo é dinamico, complexo e
influenciado por multiplos fatores!z2.

Desde os primeiros sorrisos até os
primeiros passos, cada etapa do
desenvolvimento motor reflete a harmonia
entre fatores genéticos, hormonais,
nutricionais e metabdlicos2.

A curva de crescimento, o ganho de peso
e altura, o surgimento dos dentes, a
aquisicao da marcha independente: todos
sdo marcos que, ao serem alcancados
dentro dos periodos esperados, sinalizam
que o organismo da crianca estd seguindo
seu curso natural de desenvolvimento?.

Alguns pardmetros fundamentais incluem?:

* Peso e altura ao nascer:
importantes para o prognéstico do
crescimento futuro.

<4 Padrio de ganho de peso:

principalmente nos primeiros dois anos.

4 Velocidade de crescimento:
desaceleracao ou estagnacao
sdo sinais de alerta.

<4 Marcos motores:
sentar, engatinhar, andar.



E quando
algo nédo
segue o
esperado?:°

Crescimento abaixo da curva
projetada

Atraso para engatinhar, ficar
em pé ou andar

Dor dssea que nao se explica
apenas por quedas ou
traumas

Queda precoce de dentes de
leite com raiz, sem trauma
associado

Fadiga, dor cronica e
fraqueza muscular

Esses sinais ndo podem ser
ignorados. Para quem acompanha
essa jornada, perceber pequenos
desvios pode mudar toda uma
histéria. O crescimento abaixo do
esperado pode ser multifatorial.
Olhe de novo. Pode ser
hipofosfatasia (HPP).



Pardmetros de crescimenfo e
marcos do desenvolvimento - °

Monitorar o crescimento e os marcos motores vai além de acompanhar nimeros em

uma curva, mas interpretar sinais preciosos sobre o funcionamento interno do

organismo como um todo?#,

Existem os principais marcos no desenvolvimento infantil que indicam ndo apenas a

evolucdo neuroldgica e forca muscular, mas também a integridade do sistema dsseo

e o equilibrio hormonal, essenciais para sustentar o crescimento e o

desenvolvimento saudavel2,

Principais marcos do desenvolvimento 2

Desenvolvimento

Motor

Desenvolvimento
Dentario

Desenvolvimento
Comportamental

0 a 6 meses

6 a 9 meses

9 a 12 meses

12 a 18 meses

18 a 24 meses

5-7 anos

Rola, inicia sustentagao
da cabeca, senta com
apoio

Senta sem apoio,
engatinha

Fica de pé com apoio,
da os primeiros passos

Anda com seguranca,
comeca a correr

Corre bem, sobe e
desce degraus

Desenvolvimento motor
refinado (pular,
equilibrar-se em um pé,
escrever)

Inicio da erupcgéao dos
primeiros dentes
(incisivos inferiores)

Mais dentes anteriores
(superiores e inferiores)

6 a 8 dentes presentes

Aparecimento dos
primeiros molares

Presenca de caninos e
segundos molares

Queda dos dentes de
leite (incisivos) e inicio
da denticao
permanente

Sorri socialmente,
reconhece rostos
familiares

Estranha pessoas
desconhecidas,
responde ao préprio
nome

Aponta para pedir algo,
imita gestos

Usa palavras simples,
entende comandos
basicos

Forma frases simples,
demonstra autonomia
("eu faco")

Capacidade de cooperar
em grupo, inicio da
alfabetizacao
emocional

Adaptado de Dahir KM et al. Seattle (WA), 1993-2025; Miriouni E et al. Front Pediatr. 2023 Aug 22;11:1229666.



Em algumas situacoes, o desenvolvimento nao
acontece como o esperado e, por isso, uma
investigacao mais aprofundada pode ser necessaria.

Durante o crescimento, o metabolismo mineral é intenso: a formacdo de matriz dssea, a
mineralizagdo correta e o remodelamento constante dependem de enzimas especificas,
como a fosfatase alcalina (FAL)’. Deficiéncias nesse processo podem comprometer a
resisténcia e o desenvolvimento dsseo, resultando em manifestagées como”:

4. *Dor nas costas,
Peito deformado,
— problemas ao

falta de ar frequente .
urinar e exames

e tosse persistente .
de urina alterados

*Dor

musculoesquelética
persistente

+Queda dos dentes
precocemente

+Deformidades no
formato da cabeca
e dor forte

+Deformidades %

ésseas
progressivas

*Desempenho motor
aquém do esperado

4>Fragilidade éssea
e fraturas

Tais sintomas podem indicar a Hipofosfatasia (HPP), um distirbio metabdlico
que pode se apresentar inicialmente de forma sutil, podendo ser confundido com
quadros mais conhecidos de atraso constitucional do crescimento. Além disso, o

raquitismo pode ser considerado como um diagndstico diferencial na HPP®.
O diagndstico precoce de HPP pode impactar de forma positiva a qualidade de

vida do paciente.®




+.. .

Sinais clinicos da
HPP na infancia °'°

A Hipofosfatasia (HPP) € uma doenca genética hereditdria rara que, em bebés e
criangas, pode se manifestar por complicacdes esqueléticas, odontoldgicas,
respiratérias, neuroldgicas e fraturas recorrentes.’

Embora rara, a HPP deve ser considerada no diagndstico diferencial de pacientes com
atraso nos marcos do desenvolvimento ou com sinais sugestivos de disturbios
metabdlicos, como fraturas frequentes ou queda precoce dos dentes, especialmente
antes dos cinco anos de idade.*°

o O diagnéstico diferencial da HPP varia
@ de acordo com a idade do paciente °°

Periodo pré-natal e neonatal 1°
e Sintomas mais graves
» Fraqueza do térax, dificultando a respiragdo espontanea
» Necessidade frequente de suporte de oxigénio ou intubacao

Infancia-adolescéncia (6 meses a 18 anos) 91°
e Deformidades ésseas
Dores e fraquezas musculares e articulares (raquitismo)
Calcificagdes nos rins
Perda prematura de dentes com raiz intacta, sem sangramento

Baixa estatura
Marcha atipica
Atraso ou perda dos marcos motores

Adulto (a partir de 18 anos) %1°
 Persisténcia de dor éssea e muscular

Deformidades ortopédicas

Fraturas atipicas

Impacto na mobilidade e qualidade de vida
Perda precoce de dentes permanentes!2

Importante: alguns casos apresentam
convulsées antes mesmo de alteracées

dsseas serem detectadas. ™’

Fadiga crénica?213



Alguns sinais clinicos podem ser
confundidos com outras condi¢des, como o
raquitismo. Mas eles sdo diferentes e cada
um deles precisa de atencao e
tratamentos especificos.®10.14

Causa principal

Fosfatase
Alcalina (FAL)

Calcio e fésforo
séricos

Deficiéncia de vitamina D, calcio ou
fésforo

Elevada

Geralmente baixos

Mutagao genética no gene ALPL
(deficiéncia de fosfatase alcalina).

Baixa

Calcio normal ou elevado; fésforo
normal ou elevado

Idade de i Pode manifestar desde o periodo
. - Infancia ) .
manifestacao pré-natal até a vida adulta
Perda precoce de dentes com a raiz
Principais Deformidades dsseas, dor dssea, intacta, fraqueza muscular, fraturas
sintomas atraso no crescimento atipicas, deformidades dsseas,
convulsoes, dores, baixa estatura
PecheE e Alargamento das metafises, Hipomineralizagao dssea,
arqueamento de ossos longos pseudo-fraturas, craniossinostose
Terapia de reposicao enzimatica,
Suplementagao de vitamina D, cdlcio suporte ortopédico e tratamento
Tratamento

e fésforo

sintomatico com equipe
multiprofissional

Adaptado de Pahel BT et al. StatPearls; 2025 Jan.; Tournis et al. Journal of Clinical Medicine, 10(23), 5676.; McKiernan FE et al. J Bone Miner Res. 2020;35(11)2123-2131.

Um diagnostico
adequado feito o quanto
antes pode mudar a
jornada de crescimento
de uma crianca!
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Diagnostico da HPP
e atuacdo conjunta

A abordagem da Hipofosfatasia (HPP) requer a atuagao de uma equipe

multiprofissional, considerando a complexidade dos sintomas e o impacto

global no desenvolvimento infantil. *°

Pediatria

Primeira linha na
deteccao dos sinais
clinicos e
coordenacao inicial
da investigacao.

Nefrologia
Investigacao e
monitoramento de
nefrocalcinose e
alteracoes
metabdlicas
renais.

Geneticista

A confirmagao do
diagndstico é
essencialmente
clinica, mas, em
casos
inconclusivos, a
avaliagao de um
geneticista pode
ser fundamental.

Odontologia

Avaliacao e tratamento da perda
precoce de dentes deciduos, prevencao

Neurologia

Avaliacao de convulsées e
acompanhamento de possiveis
impactos neurolégicos
associados, como a
craniossinostose.

de complicac¢des bucais.

Endocrinologia
Avaliacao dos
disturbios do
metabolismo
0sseo e
acompanhamento
longitudinal do
crescimento.

Ortopedia
Manejo de fraturas
atipicas,
deformidades
0sseas e
orientacdes para
suporte
ortopédico.
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Exames para realizar '’

Py
0 [

Fosfatase Alcalina (FAL)
Principal exame inicial — valores ajustados por idade e sexo
sdo altamente sugestivos.

Vitamina B6 (Piridoxal 5'-fosfato, PLP)
Avaliacao dos niveis plasmaticos.

Calcio e Fosforo Séricos
Avaliacdao complementar para desequilibrios minerais.

Radiografias de ossos longos
Para investigar alteracdes estruturais (ex.: hipomineralizacéao,
pseudo-fraturas, craniossinostose).

Excrecao urindria de fosfoetanolamina
Em alguns casos como marcador adicional.

Teste genético para muta¢des no gene ALPL
Confirmacao definitiva do diagndstico.*

*O teste genético ndo é obrigatdrio para conclusdo do diagndstico de HPP.

Quando o olhar especializado se faz necessario? '’

O encaminhamento especializado é indicado nos seguintes cenarios:

Confirmagao de baixos niveis de fosfatase alcalina sem causa evidente
Sinais radioldgicos atipicos de raquitismo

Histéria de perda precoce de dentes associada a outros sintomas 6sseos
Presenca de fraturas atipicas ou fraturas recorrentes em criancas pequenas
Associagao com convulsdes ou nefrocalcinose inexplicadas

Histéria familiar de HPP

Presenca de mutag¢ao em ALPL

Os especialistas responsaveis pelo diagndstico e tratamento sdao os endocrinologistas,
geneticistas e reumatologistas. No entanto, ortopedistas e pediatras tém um papel
importante no inicio da jornada, ao reconhecer sinais e sintomas e encaminhar o paciente
para os especialistas adequados.

Referencie se necessdrio!
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Linha do Tempo dos Sintomas
da Hipofosfatasia (HPP)

e Hipomineralizacdo éssea detectada por ultrassom
e Fraturas intrauterinas

Pré-natal : . .
e Térax pequeno e deformado (risco de insuficiéncia
respiratéria ao nascimento)
Neonatal ¢ Dificuldade respiratéria (térax fragil)
( . ¢ ¢ Fraturas espontaneas
nascimento

¢ Deformidades désseas visiveis

até 6 meses - . L. .
) ¢ Convulsoes (podem ser responsivas a vitamina B6)

» Baixa estatura ou desaceleragao do crescimento
e Dor dssea crénica

Infancia- e Fraturas recorrentes (especialmente metatarsos)
adolescéncia e Perda precoce de dentes de leite com raizes intactas
(6 meses e Atrasos nos marcos motores
a 18 anos) e Craniossinostose (fechamento precoce das suturas
cranianas)
¢ Nefrocalcinose (depdsito de célcio nos rins)
e Persisténcia de dor éssea e muscular
Adulto . Deformidac,1e§ ortopédicas
_ e Fraturas atipicas
(a partir de ¢ Impacto na mobilidade e qualidade de vida
18 anos)

¢ Perda precoce de dentes permanentes
e Fadiga crénica

Diferentes perfis de pacientes precisam
de vocé e do seu olhar atento.

Como se trata de uma doenca hereditdria, investigar o histérico familiar é
fundamental. Outros membros da familia também podem estar afetados e se
beneficiar de um diagnéstico precoce.

11
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