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Symptômes cliniques
Contexte génétique : anténatal, histoire familiale
Pathologie osseuse : fractures, déminéralisation
Pathologie dentaire : chute de dents précoce (1)

Découverte fortuite sur bilan biologique (2)

Hypophosphatasémie
Valeurs de référence du laboratoire (3)

Tenant compte de l’âge
Valeurs en néonatologie

Examen clinique orienté (5)
croissance
rachitisme

Examen odontologique

Bilan phosphocalcique complet
Calcémie, phosphatémie, PTH, 25 OH vit D

Hypophosphatasémie compatible
avec une odontohyphosphatasie (7)

Dosage du pyridoxal phosphate (9)
Dosage de la phosphoéthanolamine

Génétique du gène TNSAP

Hypophosphatasémie compatible avec une hypophosphatasie (6)
Hypercalcémie, hyperphosphatémie, PTH basse, 25 OHD élevée

Anomalies osseuses et de la croissance, DEXA

Hypophosphatasémie « isolée » (8)
Anomalies osseuses :

Dysplasie cléido cranienne (évidente)
Forme d’ostéogénèse imparfaite:

sévère (évidente) ; modérée (à documenter, DEXA)

Valeur inférieure à la norme
Valeur douteuse (4)
Répéter l’examen

Valeur basse non confirmée
Contrôle à 1 an de distance

Surveillance clinique
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