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Caso 1: Paciente masculino de 18 años con antecedentes de raquitismo diagnosticado en la infancia 
y obesidad. No presenta antecedentes quirúrgicos. Actualmente utiliza calcitriol en dosis de 0,5 a 
0,75 µg diarios por vía oral y vitamina D en dosis de 1600 UI al día. Pesa 119 kg y mide 177 cm. Niega 
dolor óseo, fracturas o litiasis urinaria. Refiere parestesias frecuentes y consume lácteos 
aproximadamente dos veces por día. No presenta fenotipo dental. Al examen físico destaca 
dentadura en buen estado, sin estigmas de Cushing, tiroides sin nódulos palpables, signo de 
Chvostek negativo, sin hallazgos patológicos a la auscultación cardiopulmonar y sin deformidades 
esqueléticas evidentes. Al diagnóstico inicial (edad: 1 año y 8 meses), presentaba fósforo 3,3 mg/dL, 
calcio 8,2 mg/dL, albúmina 4,9 g/dL, PTH 694 pg/mL, fosfatasas alcalinas 7881 U/L, 25 OH-vitamina 
D 25 ng/mL y creatinina 0,19 mg/dL. El estudio genético identificó una variante patogénica en el gen 
CYP27B1. 

Caso 2: Mujer de 30 años que consulta para evaluación por antecedentes de raquitismo 
hipofosfatémico diagnosticado en la infancia. Refiere talla baja y múltiples 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 tío 
y un primo. Los exámenes de laboratorio muestran fósforo 2,3 mg/dL, calcio 9,8 mg/dL, albúmina 
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 mEq/L y orina completa sin alteraciones. 
El estudio genético confirmó una variante patogénica en el gen SLC34A3. 

Caso 3: Mujer de 77 años con antecedentes de osteoporosis postmenopáusica y de hipotiroidismo 
primario. Fracturas costal, vertebral y esternal en el contexto de un accidente de tránsito. No tiene 
antecedentes quirúrgicos. Recibe tratamiento con levotiroxina 50 µg diarios por vía oral, calcio con 
vitamina D (500/800) una vez al día, y ha recibido tres dosis de ácido zoledrónico endovenoso en los 
últimos cinco años. Al examen físico pesa 49 kg, mide 149 cm, presenta dentadura en estado regular 
sin alteraciones evidentes de la dentina, escleras normales y sin otros hallazgos patológicos. En los 
exámenes destaca fósforo 4,2 mg/dL, calcio 9,5 mg/dL, albúmina 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 identificó una variante patogénica en el gen ALPL. 

 

En relación a los casos clínicos expuestos les invitamos a revisar el tema: 
“Aproximación diagnóstica del paciente con raquitismo/osteomalacia” 
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