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Raquitismo es un sindrome clinico caracterizado por un defecto en la mineralizacién del hueso
o del tejido osteoide en las zonas de crecimiento. La patogenia se asocia a una alteracién en la
calcificacion del cartilago epifisiario, reabsorcion osea y se expresa clinicamente como retardo
en el crecimiento y deformidad de huesos Iargos " Su etiologia se asocia a problemas de tipo
carenciales, sindromes de mala absorcién, enfermedad renal, enfermedades metabdlicas del
fosfato y los dependientes de vitamina D (Vltamln D dependency rickets, VDDR), ya sea por
resistencia (VDDRII) y/o por deficiencia (VDDR- I) ’La VDDR-I es causada por una deficiencia
de la enzima 1a-hidroxilasa y es de caracter autosomico recesivo por una mutacion en el gen
CYP27B1. La VDDR-II resulta de una mutacién autosémica recesiva en el gen del receptor de
la vitamina D (gen VDR), apareciendo un fendmeno de resistencia a la accion periférica del
metabolito activo, la 1,25-(OH) D3

En el siglo XVII, la mayoria de los nifios que vivian en las ciudades industrializadas de Europa
desarrollaron raquitismo. Desde esa época se reconoce la importancia de la exposicion al sol
para la prevencion y curaciéon del raqumsmo( » El fomento de la exposicion al sol y el
enr|queC|m|ento de la leche con vitamina D resulté en la erradicacién casi total de la
enfermedad®

Para la prevenmon se ha recomendado la suplementacion con vitamina D durante los primeros
afios de vida, especialmente en los grupos considerados de mayor rlesgo ) Las estimaciones
de las necesidades de vitamina D dependen en parte de la exposicion aI sol y las normas
utilizadas. Las dosis recomendadas de vitamina D, han variado en los Ultimos anos .
Actualmente la dosis diaria recomendada (RDA) de vitamina D para los nifios de 0 a los 12
meses son 400 Ul y 1 a 18 afios: 600Ul ©

Se analizan dos pacientes, de sexo masculino portadores de raquitismo en la unidad de
Endocrinologia del Hospital Roberto Del Rio. Ambos pacientes presentan alteraciones en
niveles de calcio, fosforo, fosfatasa alcalina y vitamina D. En base a los datos clinicos,
radiolégicos y de laboratorio, nuestros pacientes presentan un raquitismo vitamina D
dependiente tipo I, debido a que ambos responden al tratamiento con calcitriol mostrando
mejoria clinica, parametros de laboratorio e imagenes.

Habria sido oportuno la medicion inicial de 1,25 (OH2)D; en Chile no contamos con dicho
recurso. La confirmacion definitiva es con estudio genético.
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