[am—

 E—
Sociedad Chilena
de Endocrinologia
y Diabetes

“APROXIMACION DIAGNOSTICA A RAQUITISMO/OSTEOMALACIA”

Presenta: Dr. Alberth Burnier C.
Endocrindlogo Adultos
Hospital Las Higueras Talcahuano
GRUPO GESUR

Caso 1: Paciente masculino de 18 afos con antecedentes de raquitismo diagnosticado en la infancia
y obesidad. No presenta antecedentes quirurgicos. Actualmente utiliza calcitriol en dosis de 0,5 a
0,75 g diarios por via oral y vitamina D en dosis de 1600 Ul al dia. Pesa 119 kg y mide 177 cm. Niega
dolor dseo, fracturas o litiasis urinaria. Refiere parestesias frecuentes y consume lacteos
aproximadamente dos veces por dia. No presenta fenotipo dental. Al examen fisico destaca
dentadura en buen estado, sin estigmas de Cushing, tiroides sin nddulos palpables, signo de
Chvostek negativo, sin hallazgos patoldgicos a la auscultacién cardiopulmonar y sin deformidades
esqueléticas evidentes. Al diagndstico inicial (edad: 1 afio y 8 meses), presentaba fésforo 3,3 mg/dL,
calcio 8,2 mg/dL, albimina 4,9 g/dL, PTH 694 pg/mL, fosfatasas alcalinas 7881 U/L, 25 OH-vitamina
D 25 ng/mLy creatinina 0,19 mg/dL. El estudio genético identificd una variante patogénica en el gen
CYP27B1.

Caso 2: Mujer de 30 afios que consulta para evaluacion por antecedentes de raquitismo
hipofosfatémico diagnosticado en la infancia. Refiere talla baja y multiples pseudofracturas, sin
fenotipo dental. Ha sido tratada con sales de fosfato y calcitriol. Presenta antecedentes de litiasis
urinaria en tres ocasiones. Tiene antecedentes familiares de raquitismo no caracterizado en un tio
y un primo. Los exdmenes de laboratorio muestran fésforo 2,3 mg/dL, calcio 9,8 mg/dL, albdmina
4,9 g/dL, PTH 23 pg/mL, fosfatasas alcalinas 123 U/L, 25 OH-vitamina D 24 ng/mL, creatinina 0,9
mg/dL, calcio urinario en 24 horas 510 mg, bicarbonato 24 mEg/Ly orina completa sin alteraciones.
El estudio genético confirmd una variante patogénica en el gen SLC34A3.

Caso 3: Mujer de 77 afios con antecedentes de osteoporosis postmenopausica y de hipotiroidismo
primario. Fracturas costal, vertebral y esternal en el contexto de un accidente de transito. No tiene
antecedentes quirdrgicos. Recibe tratamiento con levotiroxina 50 pg diarios por via oral, calcio con
vitamina D (500/800) una vez al dia, y ha recibido tres dosis de 4cido zoledrénico endovenoso en los
ultimos cinco anos. Al examen fisico pesa 49 kg, mide 149 cm, presenta dentadura en estado regular
sin alteraciones evidentes de la dentina, escleras normales y sin otros hallazgos patoldgicos. En los
examenes destaca fésforo 4,2 mg/dL, calcio 9,5 mg/dL, albimina 4,3 g/dL, fosfatasas alcalinas 25
U/L, PTH 59 pg/mL, 25 OH-vitamina D 54 ng/mL, creatinina 0,63 mg/dL y vitamina B6 498 nmol/L. El
estudio genético identificé una variante patogénica en el gen ALPL.

En relacién a los casos clinicos expuestos les invitamos a revisar el tema:
“Aproximacion diagndstica del paciente con raquitismo/osteomalacia”



Bibliografia

1.

Florenzano P, Cipriani C, Roszko KL, et al. Approach to patients with hypophosphataemia. Lancet
Diabetes Endocrinol. 2020;8(2):163-174. doi:10.1016/52213-8587(19)30426-7

Schmidt, Tobias et al. “Prevalence of low alkaline phosphatase activity in laboratory assessment: Is
hypophosphatasia an underdiagnosed disease?.” Orphanet journal of rare diseases vol. 16,1 452. 28
Oct. 2021, doi:10.1186/s13023-021-02084-w

Murshed M. (2018). Mechanism of Bone Mineralization. Cold Spring Harbor perspectives in
medicine, 8(12), a031229. https://doi.org/10.1101/cshperspect.a031229.

Primer on the Metabolic Bone Diseases and Disorders of Mineral Metabolism. 92 ed. Hoboken, NJ:
John Wiley & Sons; 2019. p. 684—695.



