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El Ragu.ttis,no //!pofosfatémico Familiar o Jiesistente a 11t 

tarntna /J, es un cuadro el Ín ico perfectamente deftn ido. Es -

transm t t ido con e ara e ter dominan te 1 igado u I,, mos trtindo a­

l os varones hornoctgotos rnás severumente afectados; en la mu. 
jer el alelo normal puede modtftcar la e:rpres tán del ¡¡ene -

anormal. 
La caracter(sttca prtnctpal,de donde toma su nombre,, es­

la pobre respuesta a dosis altas qu.e se u.t.tltsan de 11tta111t­

na .D. 
Ertsten dos corrientes de opinión para tratar de erplt -

car la natu.ralesa del defecto primario: la primera apoya 

u.na anormal tetad tn le tal en el me tabol tsmo de 1 a "t tamtna J), 

con alteración de la absorción intestinal de calcio v desa­

rrollo de htperparattrotdtsmo secundario con fosfat&rta. La 

segunda sostiene que el d~fecto primario se encuentra en el 

transporte transepiteltal de ortofosfatos tanto a--ni11el tu.­

bular renal, como en el intestino, el cual no depende de la 

acción de PTH. Mu.lttples trabajos en los gu.e se ha encontra 

do escaso efe e to be~é.ftco con 1 a adm in is trae tón de v t tam tna 

JJ, aún en su. forma actt11a y los resultados sattsfactortos -

que ,obtenidas .. con la administración de fosfatos. apoyan la­

segu.nda, 

En es te t tpo de ragu i t tsmo los s tunos y s {n tomas son los 

mismos vue se obseruan en raqutttsmo de otra ettolog(a. pe­

ro se acompaña de ciertas modalidades o caractertsttcas pro 

ptas. 

La htpofosfatemia es constan.te JI cursa con n.ormocalcemta 

La RTP04 se encuentra disminuida con aumento en su ezcre 

stón,las demás funcionas r~nales son normales. 81 trataaten 

to .s a base de fosfatos y 11t tamtna IJ, con buenos resu.l ta -
dos en tanto más temprano se inicie rfste. 
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El lla~uttts1no Htpofosfat.J .. .tco l"amtltar o Raquitismo Re­
s is ten te a l'i t. IJ, es u11 cuadro el (n tco perfectamente deft 
ntdo, 'J'Ue puede pre6"tt"tarsfi de manera aislada o /or1¡¡anda -

parte de dtversos padec tr;i lf!t¡ tos ;ie tt1bÓl LCIJS, en su mas;orla 

determinados genéticamente. 1º• 14 

'-lbrtgt 11 cols, en 1937 descrtbieron .fo curr¡dÓ" .t"1 Ha 
qutttsmo !ltpofosfatémico en un ntiio <les_oués de dosis mast 
vas de vi tamtna IJ, e tnventaron la frase de Ragui tismo Re 
ststente a l'tta1ntna /J, Chrtste11sen, cuatro años 1ni!s tarde­
notó la ocurrencia /a1nil tar de éste desorden 11 en 1958 en 
contró la htpofosfate1nta como prtme1•a ocurre11cta. 4 •12 rt 71 -

ters JI cols. en ese nitsmo a1fo es tablt!Clerori tJ Z u1 1Jdo tt8 trans 
mtstón genéttca domtnante llgado a x. 2• 4 

El conocimiento de éste proceso patológtco por ,oarte del 
pediatra y del médtco general que attende il niiio~ es' de par 
ticular tmportancta por lo dtsttntos mecanismos 9ttopatogé­
ntcos que lo condicionan, por las varta11tes cl(ntcas 11 para 
el {71 teas que se pres en tan duran te su evoluc tón, as { como 1 a 
necestdad tmpertosa de ,,,.tahlecer el diagnóstico 11 ... anejo -
en forma oportuna y adecuada, tratando de evttar en lo post 
ble las defor1ntdades óseas y la tnvaltdes <Ue en ocastones­

llova a estos pact~ntes cuando no no dd el tratamttinto opor 
tuno.13,14 

Por tal mo t tvo es tmportan te hacer una rev ts tó11 lo mc!s -
amplia postble y tratar de. conocer todos los factores tmpltt­
cados en su ftaiopatou~nta para·11evar el trata~lento ad~­

cuado 
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..4: pesar de los casos ocaciOnales y esporádicos se sabe­

que el raqutttsmo htpofosfat.ímtco fa1ntltar, es una enfer1ne 

dad( au tosóm tea do1n tnan te) en algunos parteTLtes, como lo 

mene tonan Chan y cols. y as ( 111 tsmo mene tonan que es tran.s-

mtttdo con caracter domtn·ante ltgado a .l. Pero no todos 

los miembros de una famtlta exhiben los síntomas de raqul­
ttsmo. 4•9 Los estudios Iniciales documentando herencia do-

·mtnante ligado a .l están bien expandidos y continúan soste 
ntend~ .. la htpótesls. 9 Niños de una madre afectada tienen -

50% de posibilidades de padecer la enfermedad, mientras 
que n tngúno de los h tjos y todas 1 as hijas de un pa<J.re 
afectado heredan el rasgo en su. cromosoma X.-·Los varones -
homoctgotos son más severamente afectados que las mujeres­
heteroctgotos, porque el alelo normal en la mujer modtftca 
1 a expr~s tCfn del gene anormal • 14 Be esperado, de acuerdo -

con la htpótests de Lyon que ln tnactlvactón al aaar de 

uno de los cromosomas .L cause diferente e:rprestán de la en· 
fermedad y contribuye a la vartablltdad y dtsmtnuye las ma 

71tfes tac tones de enfermedad Ósea en las mujeres. Los dife­

rentes productos de genes implica diferentes modos de he -
rene ta. 4114 

Formas h_;bttuales de transmisión genética. Stmbolog!a 

• ; 1 •• 
Del padre enfermo, solo 

JJe •adre enferma afecta 
de los h tjos·. ... -o 

c5 • • 

6 

Sano 
Afectado 

aj'ecta a las hl.Ja¡; 

fuir lht#e 1 

! 

a las htjas y potenctalmente al ~0% 

• 



4 

El caleta es el catión más abundante del cuerpo iz.umano. 

éste elemento tnterutene en el desarrollo y constttuctón -

normal del esqueleto, como catallaador en el mecanismo de­

la co agulac tán s a11ou inea, en 1 a ac t lvac tón de d iuersos sis 

temas ena tmáttcos, en 1 a transmts tón neurornuscul ar, neural 
y en la contracttbtltdad tanto del músculo ltso como del 

estrtado. 17• 111 -

Su con ten tdo en el esqueleto us del 99-f, del e aleto to -

tal orgdnico y el 1'/. restante se encuentra distrtbutdo. en• 

los ]{guidos intravascular, tntersttciaL 9 -intrace1rl1&.~:· 18 

Las e tfras normal es en '1uero san de 9 a 11 mg /dl. del -

35 al 40'/. .se encuen<ra ltgada a las prateinas constituyen­

do la fracción no difustble; la fra~clón difustble se en -

cúen tra en su mayor ptlrte ion izada, con una pequeña pro por 

alón no iorii:iada{5-15~) unida a citratos, .foafatas,sulja -

tos, lactatos y bicarbonatos. La far.7ia dtfustble Lont.,ada­

es la z!ntca fisiolÓgicumente actiua. y constttuye la frac·· -

ctón. que es regulada homeostc!ticamen.te. A este r11specto de 

be recordar:.,.E? 'JU•J .l:is lflOí.~lf:.c wlon.es de la conct:-ntración -

sérlca de CJ.lcto total no se refleJ·:!fi neces:irLz.riente en al 

t~,rJ.c ;UIL¡¡·.:; d.t! 1 ·_l ,x,1 .. r,:1::" trae ión de cale io iÓn tco. 1 ? 

La mayor parte de caleta_. no dt/usibl~ se. en.cu.entra ur .. t.­
da a la albJmlna y sal~ una praparctón pequeña(10-15f,} a -

globu.ltnas. De esta manera la conce12tr.:ictón de calcio to -

tal variará con las modificaciones en la concentración de­

la albúmina sértca en proporción di.recta especialmente en­

lo que se reftere a los estados htpoalouminémtcos • .De esto 

se ha calculado que la concen·tractón sJrtca d..e caleta to -

tal se reduce aproximadamente en proporción de 0.8 mg/dl -

par cada g /dl de d tsmtnuc tón de la caneen trae ión de alblÍm t 
na par debajo de 4 g/dl. 17•

18 Para l!lantener la concentra -

ctón e,~t.:ucelular de ca.lelo dentro de llmites normales. se 

requ !ere del é<iu. tl tbrto es trecha -
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entre los factores que concl.tctonan la sal tcl.a el.e caleta 'el.el 
. espacio ertracelular; formaclón., Ósea. secrestón tntestinal 

v /tltractón glomerular v los que dete~14lnan su tngreso1 -
resorción Ósea. absorción intestinal V reabsorción tubular 

renal. J los tres ~tueles. hueso. intestino y riñan. actú­
an dtversos factores que modulan el movimiento el.el calclo­

hacta o desde el espacio e:rtracelular; los m<Ís tmportantes 
el.e estos factores son la hormona paratlroldea, la vitamina 

D V la cale t ton lna. Cuadro 1 
El fósforo se encuentra en todos los organtsl/Jos vtuos -

cl.ebtcl.o a que constttuve un elemento energéttco fundamental 
mente en el desarrollo el.e los procesos biológicos celula -
res. De e.Sta nianera. se le encuentra tnter'vtntendo en to· -

das las funciones metabólicas corporales ¡¡de manera rele­

vante en el mantenimiento el.e 1- Integridad. estructural de­

las células on el progreso del crect11Ztento corporal .... la 

s {n tes Is Ósea v en 1 a regulación el.el equ tl lbrlo ác tdo:. ba-
17,19 se.--,. 
.Apro:rimacl.amente el 80~ el.el fósforo se halla contenido -

en el esqueleto v 10-15~ en el músculo. Se encuentra ad.e -
inás ampl 1 amen te el. ts tribu Ido en el cuerpo en for111a de compu 
esto el.e fosfato orgántco que constituye parte el.e macromolé 
culas como los /osfol{ptcl.os, ácidos nucleicos y /osfoprote 
tnas. requeridos para las functones mttocondrtales. Bs el­
prlnc lpal an Ión el.entro de 1 a célula,- en con tran.cl.ose en con­

cen t.rac Ión apro:rtmada de 100 a/J'q/1. • .A nivel Intracelular -
Interviene en la regulactón el.el me.tabolls1110 tnter•edlarto­
de,,protelnas,grasas ¡¡particularmente el.e los hidrato& de -
earb'ono• . .Además participa. en la ;,,g~laclÓn el.e -diversas re­

acc tones ena tmdttcas laportan tes que Incluyen entre o tras-
1a

1

gltcoltsts. amtnouénests~ htaro.rtlactó..n en el c•.zrbón 1-
del. 25-hlcl.ro:rlcol.ecalcl/erol V 1.a síntesis de1 ;;,;;¡ d.ifosfo 

· '91tcerato en los erttrocttos. '-demás es el componen.te D&CÍs­
lmportante del ATP, compuesto que Interviene en una a~plta 
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1Jarledad de procesos fts lo lóg tcos ~"e Incluyen la con tractt 
btlt1tad 1J1uscular, la función nouro .. lÓgtca 11 al trans,?orte -­
elúctrlco. lln el l(quldo eJ:tracelular l~ 111a11or part" del 
fósforo se encuentra en forma de tones de fosfatos l tbres­
(ortofosfato) aprorLmad.ament• lli'/. se presenta untdo a prote 
tnas 11 en menor proporción formando ·co1J1pleJos con dt1J9rsoc­
cnttones. La concentractón sértca de fosfato en cond.tc.tones 
normalu 1Jar(a en relactón a la edad. del paciente, 11a que -
se· obseruan 1Jalores sup<Jrtores a menor edad.( cuadro 8). lil­
fosfa to co11 tenido en los ul tr.ien tos es absorb td.o a n tu el tn­
tes ttnal en forma actl1Ja, prtnclpalmen te a ntuel de duodeno 
11 el 11e11uno, por acctón de un mecants1Ro de transporte d.epen 

atente de calcio 11 potasto. La absorción de fosfatos es 'tn­
crementada por la acción de la uttamtna D, es dtsmtnutd.a 
por la tngesta de et.tetas con alto contentdo et.e calcto 11 al­
parecer no guarda r11lactcfn con la absorción de grasas., 

Aprortmadalllen te el 9li'/. ddl fosfato del suero se ftl tra a 
tra1J/s de la membrana glomerular;cte esta proporctón,80-90'/o­
serc! reabsorb td.a por los tubulos ren••les 11 el r9s to ere re ta 
do en la ortna. Es tud tos de mtcropun tura l&an demostrado que 
el 60-?0'/o del fósforo ftl trado se reabsorbe en el tilbulo· -
prortmal 11 una proporción ta111btt!n stgntflcattua en el tilbu­
lo dtstal. De los factores que lnterutenen en esta reabsor­
ctón el mc!s tmportante es la hormona parattroldea;stn embar 
'[jo, otros facto res que tumb tén con trtbu¡¡en son1calcL ton tnar 
hormona de crectmtento, glucocortlcotdes, ezpanstón del uo­
lil111en ertracelular, ca~ga de fas.fato ftltrado, 1Jltaatna ~ 11 
sus metabolttos, estado c!ctdo-base 11.conqentractón slrtcá.­

de tones dt!Jalentes co,.o caleta 11 111agneslo. 's{ •fs,...·se ha 
observado que la tlrocalctto1'11'a u la er,0'1'lsLÓn del 1Joli!111en 
del l(qutdo ertracelu.lar tienen tamhtén ef~oto fo,,fn.tilrtco¡ 
en cam.bto la hormona de crectmtento tncr~1nenta la reabsor­

ción de fosfato. Los rosu.l tados ob tentdo.• con la admtnts trQ 
ctón de glucocorttcotdes son contradtctorlos, 11ª que se ha 
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ab:,·eru1do t:Lnto tncrer.iento cou10 rellucclón de lu. fJXCl'estón de 

fosfltos en la ortn2 • .Plnal.aente se ha demostr,d.o que lr• ul­

tamtn•l D y s:ts metabo.lttos l11crementan 1.1 reabsorción de /Of!.. 
/•tos a ntuel tuoulJr rena1. 17- 3 o 

Uuadro-2 

VAJl1AU1CJJIJJ"1 J)/j' Lll UvJllJJJii'J'JIAUJ.vJI 

J/()JlllA L JJ1>' i'U"1i'ATU "1JJ'dl IJCJ JJ'll 

JiaÚ.IJluli .& LA JJ'JJJ.u 

Edad mg/dl 

Sangre del cordÓlÍ · 

umb tl tcal 3.? - 8, 1 

Prematuros (1 se10ana) 5.4 - lO; 9 

Rectén nacidos 3.5 - 8.6 

Lactan tes 4.5 - 6.7 

Ntños 4.5 - 5.5 

Edades m.ayores 3.0 -· 4.5 

mmoJ/1 

l.19 - 2.61 

l. 74¡ - 3.51 

l.13 - 2.?7 

l.45 - - 2.11r 

l.45 - l •. ?? 

0.96 - l.45 
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El papel de las 9lándulas paratirol<le8 en la. p1:eue11ctón -
de la te tan ta se conoce desde finales de s lglo .lI.l; s In e111_ -

barga, sólo se lle¡¡a_n a obtent:r grand~s aanttaades de PTB ª.E. 
ttua en 1959 gracias a las Importantes '•Odlfic,ictones en el­

mé todo. de puriftcac tón In troctuc idatl por Ju.rbach. 

La hormona par.attroldea, un pollpéptido de c..i~ena úntca -

carente de ctsttna e integrado por d4 ami.noáctdos, se stnte_ 

tina en las parattrotdes a part¡r o.e un precursor btostntétl. 

co consistente en una proilormona conocida conao pro-PTH • .á'sta 

tiene otros sets amtnodctdos unidos al e::ctremo NHa termtnal­

de la molécul<1 de PTlí 1-<l.J. La actiuictf!Cl blo.l6glca de la pro 

-PTlí es inferior a la de la Pl'lí. La pro-P'fH se stntetiRa en­

el re t lculo endopl .Í.,;m t co rugoso ae 1 as célu.l as princ tpal es -

<le las paratlroldes y se ~onolerte en Pt'il por fracctonamten_ 

to proteo !(ttco en el aparato de Golgl. Hasta el momento no­

hay.,pru.ebas convincentes de qu.e la pro-Pl'tl se s"crete en 1a­

ct rcul ac tón.; se ha demostrado un precursor de 1 a pro-P'J'Jf, 

llamado pre-pro-PTl/ consistente en una secuencia de 25 amlng_ 

{cidos untdos covalenteniento al e::ctre1110 amlnoter111tnal de la­
pro-PTH; as(, la pre-pro-PT.'í tiene 115 an:lnodctdos, la pro­

PTl/, 90 y la PTH, 84. 

El c.1lcio áese111peña un papel clilve en la secresiÓll ae PTH 

y un'I dtsn:tnución del calcio ionlRacto de solo O.l-O.Emg/100 

1111. cons tt tuve un es t (1aulo tmportan te para su secres tón. La·· 

eficacia de 1.1 conoer,,tón de la pro-PTH ell Pt'H pueae aul/le!!_ -

tar en los estados hipocalclmtcas. 1>'1 1aa¡¡neslo ejerce un c~­

mettdo fundamenteal en la secrect7n de
1 
la P3'H c¡ue se suprl'!'e 

con la htperaiagne~·e 11Ji11 y aumenta con la htpomaonesemta1 por­
otra parte, la aeplectón graoe de mauneslo álsmLnuye la capa 

cid:id de la gl Jndul~ cte liberar Pi'Jf. Las a9onls tas B- adr!!_: 

nérgicos también esttmu.l:1n la sacreclón. tLe n.orrnona paratiroj_ 
clea. 19 



10 
·un.J de las acctones renrila::; •lleJ·or conoctdris d.e la PTH es 

su e/ecto productor de /os/aturia, Aquella cl.tsmfou:1e 1•1 re­
sorción tubular pro:i:i1nal y distal de /os/ato, 1 • 19 lo cual -
cancl.uce 1 su mil.;¡or e:rcr•c.tón /racctonal. La tnhtbtctón de -
la resorción tubular pra:rt;¡¡al de /os/citos ,,std IH:.!t<l·ta pro­

bablemente por la genuractón el.e AllP c(cltco ºº"ºresultado­
de la esttmul~ctón por la PTH d.e l•l adentlcic.lnsri d.e la cor 
teaa renal, 7 Estudias real taacl.os usando tn/usfo1ws de AllPc­

dtbuttr!l!co simularon la tnhtbictón de la resorción tubul'.lr 
pra:r!lilll de /os/ato tnductda por.la PTH. La respuesta /os/a 
túrica a la PTH e:rógena disminuye en ctertas ctrcunstanctas 
COlllo en la de/tcten~ta de vttamtna D, on la actdosts uietabó 
lica y en la deplectón de /os/ato. 19 

En el túbulo pro:rtlllal, la admtnts tración de PTH dtsmtnu-

11• la resorción de calcio p:ir.llelauiente a una dismtnuctón -
en la resorctón de sodto. No se conoce e1 sttio e:rac.tq de -
la acctón de la PTU en la ne/rana distal, pero puede ser -­
después del túr111.tno del túbulo distal. 7• 19 

Electos de la PTH sobre el hueso.- Estudios htstológ_tcos 
y/istolÓglcos han demostrado que la /unción d.e la cJlula -

ósea es td regulad.a por las caneen trae tones dfl los tones de­
calc io 11 /Ós/oro en ella. La PTU actúa controlando la con -
cen trae tcfn tn tra.celul ar de a sos dos tones. iJ's ta acctón de -

la hormona se manl/lesta en tres efectos generales: 1).-au­
•onta la resorctón ósea ost1toc(t!ca ¡¡ osteoclásttca; 2).-au 
111en ta la convers tón de los aacrÓ/agos en os teoclas tos 11 pro 
bableaente prolonga la vida de estos Últimos, 11 3).- afecta 
la tasa de sfotesls del colágeno óseo·. Oa!llard ha obtentdo 
pruebas claras de un e/ecto directo de la PTH sobre la re -
aorción ·Ósea y d.e que la ad.!c!ón de PTH al culttuo Ós•o 1ts­
tlmul" la res·orc iÓn os. teocl ás t !ca, deprime la u.et tu iaad. oa·­
teobl :Ís tlca ¡¡ aumenta los granulo~ d• cal.et.o en las mttocon 
drtas d.e los osteocttos y osteob.lastos super/letales, el 'fa 

11año de los osteocttos u las la9u.11as osteoc!t!cas y las et-
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fras de os teocl.as tos. El .me can tsmo de a ce tón de 1 a PTH on 
el hu.eso t:stá medtado fundame1Lt<1l1'onte por la activación 
del AJ/Pe de forma s lm tl ar ~ lo que sucede eri 1 as células r• 
nales. Stn embargo, la P1'H ta1nbtén estlr.ula las ci!lulas Ósfl 
as tncrementando la permeabilidad de la membrana celular al 
caleta con un aumento en su tnfluJo y posteriormente activa 
ctón de la adentlclclasa de membrana. 

Pruebas he<lllllll por Parson en 1971 demostraron .¡ue los 
ca1"blos precoces produddos tras la admtnlstractón de P'i'H -
se caracterizan por una disminución en el caleta sérico y 
un aumento en su captactón por el huaso. La hormona aumenta 

la postertor liberactón de calcio del hueso por al menos 
tres mecanismos diferentes: 1).- la célula osteop1•ogf!nltora 

prol tfera para produc Ir os teocl as tos; 2). - El os teoc t to pro 
fundo movtltaa calcio del hueso pertlagu1wr y 3).- el ost110 
cito superficial regula.el fl!.J.Jo ae calcio manteniendo ast­
an nivel aceptable de calcemta. 1 • 19 

Calcttontna.- Esta hormona cat,1lo¡¡aela como hlpocalcemtarite­
en contrastfl con la parattrotclea, 6S el producto ele la se -
creetón de un s ts tema endócrtno disperso. uno d.e tan tos il9ru 
pamtentos celulares tncretores iJUe se encuentran dtse'llf.na -

dos entre la urdtabre de teJtdos ele diferente origen embrto­
lóotco. La concentración de calcttontna en el plasma san¡¡ut-. 
neo de adultos norlll.:iles se halla. dependiem.lo del procedt -

miento radtolnmunoló¡¡lco empleado para su medición, en al -
rrededor de í'O p¡¡/ml. La concentractón t!S mucho mayor en la 
sangre del cordón umblltcal,parttcularmonte en los niños 
prematuras. Durante las primeras horas d<i! vida las cifras -
S8 tncrer.ien tan de dos a tres veces y aunque después d ts11ttuu 

ye se m1.1nttene por enctma dtJ la conCtall.tru.clÓTt Ctncontracla en 
la sangre del cordón, hasta la edad de siete d(as. IJUtz!. es 

to sea un refleJo de la nec.,sldad ele tntct11r la absorción ..., 
de caleta y fósforo en el Intestino deJg,ul.o y a la """man-
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tener la 111asa ósea; ambos efectos son del 24,25dihtdro:rtcole 
calctferol, cuya bLos(nt1111t11 es tnduclda prec~samente por la 

cal et ton tna • 
.La s {n. tests ,, tncres iÓn áEJ 1 a cale i ton tua se uen desenca­

denadas por aumento de la concentración de tones caleta • tn 
htbtdas por su dtsmtnuctrÍn, al contrarto de lo que ocurre 
con la PTB .de la calcelllta, Y st bten la calcttont11a tqualmen 

te estt111ula la acttutdad de la adentlatoctclasa y por lo tan 
to la btos(ntests de 'AJ/Pe, las acciones d11 aÍiibas hor11ontU di 
uerg11n, ¡¡a que la segunda da lugar o 1 a d ts111Cnuc t<Ín de 1 a 
concentractón tntracelular de los tones caleta v .fosfato;en­
•.f•c to, la cale tton tna tnh tbe la resorc tón ósea tnduc tda 
por la paratohormona. 

La ,functón clave de la calct to11tna es el transporte de ~ 

cale to ¡¡ .tos.fa tos proporc tonados por los al tmen tos hact a el­
corapart tlllten to e.r tracelular del hueso, allllacenandolos co•o 
,fosjatos de calcio a11orjos, que a su ue" constituyen la ,tue11 
te prt111orf!tal para el mantenimiento de la calce1J1ta,por el 
efecto co111btnado de paratohor11ona ¡¡ 1,25-dthtdro.rtcolecalc t 
.ferol, 4,l?,19 

,.tta•tna D 
El rtrlon es el responsable de la producctón ele 1,25 dtht~ 

dro.rtutta111ina JJ, la ,forraa ,.Js acttua u11 la uttaJJ1tua D. La vi 
tamina JJ3 o colecalctjerol es relrittuament~ tnacttva ¡¡loa -
efectos que se atribuyen a es ta vt tw•ltLa s11 cree que ocurren 
solo ·traa su conuers tón primero en a:;-htdro.r.tu.fta"' tna D3 •n­
el .h,(qado ¡¡ despui!s ·u l,2.5 dthtdro.rtut tamtna JJ3 (1,25-(08)2-
D3). ·Es ta ill tú.1 l convers tón se cons telera que su. produc• •z: 
clustuamente en el rtñon, As! rfste pueele cons{d'erar.•e "". -

tejtdo endocrino responsable de la corouerstóii de utta.,.tna JJ3. 

prohormona esterotdea, a su forma acttua; de esta jor11a de -
pende del ·rtñon un paso metabólico cr{tico ~u~ dt1sempeña un..: 
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tmportante papel en la homeostasts del calcto. 17• 19 

Los seres humanos a.ciquteren norq¡almente la vtta1ni11a IJ de­
la dteta o por la radtactóri ultravioleta de la provttamtna,­
el 7-dehldrocolesterol, un compuesto que estd en canttdade•­
elevadas en la ptol. 8 Los estudtos sobre la conversión de 

7-dehtdrocoles terol en vt tamtna D3 tn vivo lndLcan que éste­
se convierte prtmero en prevttamlna JJ3 , una sustancia qu• 
permanece en la ptel y se convierte lentamente a vitamina 
JJ3 ; la tasa de converstón depende dB la teaiperatur·a y au11en 
ta al elevarse ésta. 8 • 19 

Lcl cantidad <le vttamtna IJ3 product1!a en forma endógena es 
variable·, depende de la latitud, estación y 111agnLtud de la -
exposición a la luz.solar y se sitúa en torno a 2.5-lOug/d(a 
(100-400 UI), valores cercanos a las necesidades m(ntmas dta 
rtas. La vitamina lJ puede ta111bt.!n lnoerlrse como vitamina JJ3 
(colecalclferol) o D2 (ergocolctferol) que sB producen stntl­
tlcamente por la lrradiactón ultravtol11ta del esterotde ueJt1 
tal ergosterol y se añaden a los productos liÍctaos y el pan­
comercial en USJ. La v!tamtna D se absoroe en el !11testlno 
delgado prortroal, se transporta en el plasma l tgada a una 

protetna transportadora es,oec{ftca, ~1,~a globul tna, de un pe 
so molecular de 59 000 daltons y pasa al h(gado y a otros te 
jtdos. 8 Js( por acción de una ;,:5-htciro;i;tlasa espec(ltca y de 
trtfosfoptrtáin 11ucleóttdo rec!uctáo, en el retfoulo endopl•!s 
mico del hepatoc!to los calctferoles se transforlllan en 85-ht 
droztcolecalct/erol. Este es el prtnctpal metaboltto que ctr 
cula en la sangre y hasta ~hora el mejor LTLdtcil<.!01• <!d status 
de los calclferoles en el organts1110. 

El 25-0H-JJ3 se mLJ.e mediante radtoanc!HsLs por competen -

et~ pro tite~. Aunque las cLfras var!an de un l'lbor!ltor!o a -
8tro,los l(mttes usuales son de 10-40 ng/ml de plasma s1ngu( 
neo. 2 Las e ijras su el en ser mayores en ind tv !t.luos jovenes 

que en ancianos, y en latttudes nÓrdlcilS son más bajas en 
prtma1Jera. que en otoño. 
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El r.ompues to acttvo por excelencia resulta de una se¡¡und:i 

hidro:rilac!Ón, .fs ta ve¡¡ un el carbono l. As ( el 2ó-OH-D3 se­
convterte en l,2ó-dthidro:ricolecalct/erol(l,25-(0H) 2 -D3) por 

la acctón de una enzima que solo se encuentra en las mttocon 
drtrJs de 1 as célul fJS del pare ne¡ u tm11 renal. b~s ta enz Lma, deno­

m tnada :Jó hidro:ricolecalct/erol- l al/a htdro:rilcu;a, es una­

o:rtd.:isa de /unción mtxta, dependtente de cltocromoP-450,con­

l a acc tón de una humosul/opro te lna (la /errede;dna) ¡¡ de su­

reduc tas a. El l,2ó-(OH) 2 -D3 posee todas las caracter!sttcas­

de una hormona, ya que se /arma eri un solo Órgano, el rtrtón, 
debido a mec:intsmos.espec(/icos de re~ulactón;después es tn­
cretada hacia la san¡¡re ¡¡llega de esta 111rmera a los Jr;anos 

efectores leJanos,localtJiados en el /meso Y en el intestino­
delgado. En esta /orma seme,/a a las hormonas esterotdes, con 
las cuales se halla relacionado qufoicr1m~nte;el l,25(0H) ga3 -

se combina con una prote!na receptora •n el citosol .celular, 
llega después a otro receptor presente en el núcleo y origi­

na ah{ la activactón de los genes responsables de la s(nte -
sts de la protefo,1 transportadora de caleta. Pero aderods es­
te compuesto se d is t tngue de los otros es tero ldes ;>or el he­

cho de que es capan de revular directamente su propia btos(n 

tests. 3 

La concentración plasrndttca de 1,25-(0il) 2-D3 es de óOO .:i-

1000 veces menor q11e la 25-0H-D3• La medic!Ón de la hormona­
que requiere de tnmunoandltsts trfcnicarne11te es dt/tctl, reve 

l\ll concentraciones de 20-60 pg/ml; los valores mayores se -
encuen tr•an en niños, tal vea deb tdo a los requeri1aten tos roda 
elevados de caleta que caractertaan ~l periodo de crecimlentÓ! 

El 2ó-OH-D3 ¡¡el l,2ó-(OH) 2 -D3 pueden ta.nblén ser hidro:d 

1 ados en el carbon 34. Es ta /une tón en~· im.! t ic•1, Loualmen te -
e,tarcid.a en las mltocondrtas de las célul:i.s renales,produce­

la slntests del 24,25-(0H) 2 -JJ3 !/de l,24,2ó-(OH) 3 -D3 , compues 
tos 1,¡ue tnterutenen utt la re9ul11ctón del transporte tntestt­
nal de calcio, /avorectendolo. 



15 

lin coni.!.lcianes nor:t::.1.les, toct11 hormona se halla b:ijo 1 J in 

fluencia de ciclas reguladortHJ,debtuo a los cuales el orgtz -

nismo dtspont! justr1r11erite et.e la llormona vu.e en dtitermtll'ldo mo 

mento necesita. L~ hidroxilación en el c~rbono 1 del a5-0H-­

D3, que da lu11ar i la síntesis de l,aS-(OH) ;,:-IJ3 , as( como la 

conct!ntractón de es ta hormona en sangre 1J teJtdos,son mc!xt -

"ªs cuondo l·l dieta es pobre en calcto ¡¡ cuando desciende la 
concentración de tones C'1.lcto, :iún cu.ando sea un grado m(nt­
'710. Estas son 1.Js conrl!clones prectsamynte '~~ue clan Ju.9rir a -

1~ secrestón de PTH, 1<1 cual a su vea estimula la 1-hidroxt­

laclón e inhibe l i hldroxilación ~" el carbón 24. iin ca,.bio­
unq dt~ta demasiado rica en caleta y la htpercnl~~mta, ~ue -

activan 11 secrestón d.e calcttontna,, dan lu~ar a s(ntesis 
preferencial de 24-a5-(0H) 2 -IJ3 i/ a inhtbtción de la s!ntesis 

de 1,25-(0H} 2 -JJ3 • 14 •17 

Bn el oquilibrto dinr!mtco .:ntre las 11idro:::ilacion<;JS en 

los carbonos l ¡¡ ;N del 85-0H-IJ3 in terv te nen los tones /os fa 

tos. Ir:lSJ concentraciones brtjas ele fos/1.Jtos lnor9án.tcos en. 

las célu.J.as de la corte;:.1 renal ¡¡la ntpofosfltemla tntenst­
flcan la actividad 1-htdro:i:llante, aunque 11a tanto como la -
deftctenci4 de tones calcio; .n cambio cuando prevalece un -
~xceso de tones ;fosfato se fauorec., la btos(ntesl.• de 24,25-
(0H) 2 -JJ3 • Pero a la ve.11 prevalece una acción permistva del­
c•ilctferol, cu¡¡o mecanismo espec{ftco parece .conststtr •n 
que el 1,25-(0H) 2 -IJ3 por s( 1Rtsmo Induce la acttvtdad de la-

24-htdroxilasa, siendo por lo tanto, como !}a se señalaba,res 
ponsable de su propia regulación. 5•ª•14,17,1a 

A través del ll8'-•• la acctón del l,a5-(0H) 2 -IJ3 se eJerce­
no solo sobre el niovtmiento transcelular de calcio ¡¡ foa/ato 
tnorg{ntco durante la absorctón: intestinal o a ntvel de la­
membr:ina pl"s1111!ttca de la célula Ósea,la niodulnctón de la el 
lula osteopro9enitora, ¡¡la ~cttvactón de osteobl11stus JI de­
osteocitos osteotdes, 17 

Ya ·Jue )orlo 9eneral 1 11 forrnactón,resorctón J ret1.1odel:1 -
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e tón óseas .son procesos s lrnul táneos y conco7:. t tan tes• t:l 1,25 

(OH) 
2

-D
3 

'!ctúa como cof:icto,. de la i'TH para ~u.e por osteol(• 

sts osteoc{ttca se solu.btltce materta.I Óseo y p.1r1 •;uH cal -

cto y fosfatos ~s{ moutlt.nil<Js tnicien 11 mtnar.1l!:r<ir.lón de• 

nuevo os teo tde. 
Se sab{1 y~ que adem<Ís de ln mu.cosa iT1testlT1•il ¡¡ el hu.eso 

t·1m.btén lri ptel, 9landulas rnamarL1.s y, curios'lmente,las pro­

pt'ls c.flu.las prtnclp:ilea do las glc!ndufos P•>rat!roldes, po -

s"en receptores tntract toplas14<Íttc:os pa1•a 1,E:5-(0H);;¡-D3, Pe:: 
ro en Jpoca reclente se lttlti at1scu./Jierto receptores slmtlaras 

en 111 htpóftsts, prects.uients en lu.s cúlu.J.;is tJU.e secret·.in la 

hormona de crecimiento y la prolr1cttna. J)e con/trraarse t1Ste­

hallaago, stgntftcar(a qu.la¡{s ~u.e el sistema tóntco-paratL_­

ro ideo-cale iferól leo-cale t ton (n Leo a~i lr;lll temen te ·l~ltQnomo 

1.vspués de todo s t se hall .l sorne t ido a alilUJ1.•l. /une Lón r.egúl_! 

dor•t cie 1» htpÓ/lsis.17 

Excrectón. - La excreción reni.Ll de calcio lte rl¡¡e por meca 

nismos 'llUY compltcados, en los que tntilrtJtene la ,[orrnaclón -

de complejos antóntcos y la tnteraependencta con otroa iones 
alc.:ilir:.otr!rreos. partic_ularmen.te qstroncto !J '1Ja9nesto, :Js( -

como una proteína ltgad.ora el.e caloto, también re¡¡ulada en 
parte por el 1,25-(0H) 2 -D3 • L:i. acción ;e Jste sobrt> los /os_ 

fa tos, en dosis fistolÓgicas, consiste en factlttar su. r~ -
tro :i.bsorctón en el·túbu.lo proxtmal. ¿n cambio, en dosis fa~ 

ma.colÓgtca::; ó tóztcas, la uitJ.mtna JJ puede or· iclanar por s{­

mism~ aumento de la fosf:i.turia. 4 • 10 

Debido a la d ifu.s lb tl t,l:i<i. cas t to t•ll de los fosfatos Lno~ 

qJnicos del plasma s~ng:d11eo, tou.os ellos son filtrados por­

el gloméru.lo r~nal; 901' se absorbe en los tu.bulos pro:rttaales 

Cuando su. concentracLÓr. plas1.iáttca es tnf~rtor a /i.dmr.iol/1. 
(2.5rng/dl), utrtualme;.t.._,, !csa . .;arece u.e .la ortna. Con J.tetas­

ordlnarlas, lfl eJ.:crectón. 1.1.f! fos/J.tus por la orina raras º!!.. -
Ct!s sobreP:isa, en nlr!os, 1,z cijr11 d.t! JSOm.:.J/d{a .... fn el tdbulo 

renal proxt1ru1l, l:J ~ccióa prtnclp.11 •.le la P1'U consLs te t:ri 
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tmpe:J.tr ltl retro.'Josorctón J.e c·llclo, :.;ot.tio,lone.~ ttL..J.rÓ.:}t.'tW -

y 11rn;Jnesto, ·Js{ cor110 la ~·ecreción acttua uu /osf.2tos 'J pot.z­
,i::to. a.1a 

.JJ~l result•Jcio inte9ra:10 ~3 l:.J.men.to ..:.tJ l:i ..1.epur:iclón ren:Jl­

de fosfatos{/os/,turia). Los efectos re•i.llYs de la PI'H, co.;io 

los antes C:.escrttos, Sf;' ven. 1neatacios por t:!l 1¡¡,ono./osfato ,.( -

cl!co de adenosln<>, cuya s(ntesis en los tribulos renales 
constituye Za respuesta más tem.pran~ di: l•t horfllonJ.; por s{ -

q¡lsmo el ~llPc posee toct.as las /unciones <ie paratohor.nona en­

el epitelio ctel túbulo proxt-.al; no as{ las .,ue so ;,Jercefl -
sobre el túbulo d ts tal. 7• 19 

Las reco~endaclones de tn9esttón diaria ~e fosfatos son -
de: 360m¡¡. durante el prtl4<1r se•nestre de la vtda, 54014¡¡. on­
el .. egundo semestre, aoo111¡¡. hasta loa 10 aiios y de 1200'11.;. -
de los 11 a los la aiios de edad. Poster!or14entli disminuye a-
800m¡¡. diarios. JJe lJ.s fuentes principales tenemos a la le -
che, la ye1'a et.e huevo contiene l:J7mg. por lOOg. de los vege­

tales que cont te nen e aleto tenemos •l ajonjol ({ li!lOmg. /100¡¡) 

11<a{,,, 1591119. /lOOg. tortilla con 110-125111¡¡, Los /os/atos son­

un co11<ponente tan co14Ún en los órv~nos y tejidos antl4al8s u­

ue¡¡etales que su careucia en la ~limentactón pr~cttcamente -
nunca se obserua. 

Las nesectdades de vttamtna ü uar(an da un Jutor a atro­
par ejemplo la recomena:~ctones dadas por el JJr, llu.ellar, en­
su publicación a:e nutrición infantil, rdco•tenda 400 VI dto­

rtas y en los Jlnales de nutrtctón se reco1'ien<ian dosis m.!s 
baJas, 100 UI a 800 VI a:tartaa, 

De los alt,.entos que proporctonan· vtta11<ina D son de ort -
¡¡en an tm••l, como el hu.,vo( yel4a) al que se calculan 60 VI por 
untct.act; la mantequilla 300 UI/100¡¡. h(¡¡ado 40 VI/u. las aar­

d tnas o .,1 sal•Ón 275 a CIUO VI /lUOg, 
¡¡,.la pr.!cttca, las neses•dau;,s de vttamtna ~pueden aa -

ttsfaserse en tres formas: por los alt,.entos, por la acctón­
actlntca y con el e•,plfJO ae determinados prod.uctos farmaceú-



18 

tt.cos. L.1 forma m.(s lógica de hacerlo es conjunt.1r los ali 

men.tos con la e:z:pos·tctón 1decuai.la ~i~ la piel a los rayos so­

lares, ~a que eso i~plica mayores pastbtlldades de ~/r~cer -
una vtd.:z. sana. a los niiios; para lo:_¡rarlo, deben <J.tui.lcarse 

por lo menos a tretta minutos entre las once y trace horas -

a proptciar y culdar su jue¡¡o al aire libre. Deblao a las l.!. 

111ttactones,se ha recurrtao al enrriJlUectrntento lndustrtal de 

alimentos como la margarina, mante~utlla o la leche IJ al uso, 
en ocas tones des con. trolado, d9 produc toa j:ir111.acúu t leos supl!_ 

ment1rios. JJ'sto es peli¡¡rosos, ya c¡ue está demostrado que 

cantidades eleuadas de 11 i t·111l ina JJ pueáen causar in to:rtcac ión 
las dosis cercanas a 5,000 IJI son francamente peligrosas y -
800 llI diarlas deben ser, como ya se dijo, el l(mtte supartor 

Las recomendaciones formuladas en 1980 son las sigutentes 
has ta los 19 años lOug. de colecalc Uerol. 

Cuatrocientas unidades de uitamtnu JJ corresponden a 10 ug 
de colecalctferol, es dectr, uni1 untJ.ad es igual a o.02A.J>4~~ 
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Existen dos corrientes de optntón para tratar de explicar 
la naturalesa del d•fecto primario en el raqultts'mo ·htpo/os­
fatlmtco resistente a la 11ltanitna JJ, Una de •llas apo¡¡a una­
anormaltdad inicial en 111 m•tabolts110 de la 11ttamlna JJ, can­
al te rae tón d• 1 a absorc tón tn test lnal de cale to v d•s arrollo 
de h,tperparatiroldlsmo secundarlo con fosfatu.rta, Se ha ob -
s11r11ado experlmen talmen t" que 1 a ad1'1tn ts trae tón de para tohor 
mona produc• ráptdáment• fosfaturta po.r ac't111~ctón dtr01cta -
a nt11•l tubula>' d•l stste11a ad.•ntl-ctclasa con /ormactón d•­
AllP-c{cltco.'1 Sin eOlbargo, la ause~cta fr•cuent• et• htpocal­
cemta ocde tncr•m01ntos stgntftcatluos d01 los nt11el.s slrtcos 

de PTH, en presencta de deffcto s•l•ctt110 en la r•absorclón­
tubular d• fosfatos¡ plantea dudas dtt qu·it lat• SH •l prtnc.!:_ 

pal mecanismo tmpl !cado; la segunaa op.tnlcfn "º" t.t•n• qU• 11-
def•cto prt,,.arto se 1ncuentra •n ,.1 transporte trana-•ptt11tal 
d• ortofosfatos tanto a nt!Jel tubular renal,' como ,.¡¡ el· tn -
t•sttno, el cual no dep•nde de la acctón d• PTB, El •scaao -
efecto benéfico d• 11lt,D aún •n su foraa actl11a y los resul­
tados satl.sfactorlos obtenidos m•dlante la admlntstr.aatón et• 
fosfato'!··.fa11orece11 la n•gunda exp1tcactón.l4-:lG . 
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<JIJ,JiJJIU cJLI//It:O 

·La car::&c ter{s t t.ca prtnC L)lal. de dondfl toma su normbr• •e$-

1 a pobre r•spuesta a las dosis habltual•s que se uttltRan d• 

IJi tamtna D. 14 

Las prtnctpal•s caract•r(sttcas las podttmos resumir d• la' 

slgutent• maneral 

1.- No ser car•nctal. 
2.- Ser di! ttpo conglntto(fr11cu•ntement• her•dltarto). 

3.- T•ner patog•nta 11spec(ftca y cilfflr•nt•(d,.nc¡ehclas •nRt 

mJt teas o tras tornos dtll m• tabol lsmo). 

4.-:Ho ser transltorio{p~rman11nt•). 
5. - S•r md:s deforman t•. 
6.- Alt•rar prirlctp:ilm•nt• los miembro& pillvtcos. 

'l. - Produ.c ir talla baja. 

B.- Afecta todas las •tapaa(lactant•s.p1••-~scolares 1 t1scola 

res y adol11cxnt•s). 

9.- Mejora d•spu.ls de la pubertad(al t•rmlnar etapas d• cr•­

ctmten to). 

10.-No r•sponder a dosis altas do 1Jitamlna D(lOOO a 5000 UI­

dtartas). 

11. -Requerir diferente tr1tamlento esp•c(ftco. 

No obstante estas caracter{sttca"'• pos•• todas las neceaa 
rtas para tnclu.irla.s •n el .:>tndrome .daqu.(tico; como .son: 

1.- lJ•ftcl•ncta en la u.ttltaactón d• calcio y fósforo. 

2.- JJts¿tnuctón Importante en •l producto de solu.btltdad,va­

lor obtenido por mu.lttplicació11 de la ctfra de caleta, -

por la dll /os/ato tnorgárttco d•l plasma sangu.!neo((ndtce 

d• Kram•r). 

3. - JJe/ectu.osa apos telón de mineral en los tejidos que se en 
cuentran •n proceso ~ctivo de oslftcactón. 

4.- JJesmtnerallzación ststemáttca y B•n•r~liaada de las ao -

nas esqueléticas susceptibles dfl sufrirlas;. 

S. - Excsso de tejido osteoid• en las aonas meta/isiarlas de­

crecimiento. 
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6.- Desequtlibrio de 1.J. expresión bioqu(m.lca relJ.t.trva a·ost­

fic~ciÓn.·1 1 

Las detdlladas,metÓdtcas y precisas d•scrtpctones cllnt -

cas de raqutttsmo en los dos Últimos :;;.t9los, señalan la11 di­

ferentes ezpresion~s ~xtstentes s~gún ~dad. grado. tiempo de 
evolución o corapltcacton1s; sin ·6mbar:;o, es evldentt1 gu.e las 

varÍantfls re/r:.J.ctartas y congénitas, las incluían sin podar­

las diferenciar. e incluso s• atribulan J los padectmtentos­

mJs fr~~uentes o deformantes. 
En este tipo do raquitismo los s{9nos y síntomas son los­

mtsmos que si! observan en raqutttsmo de otra ettologla.pero­

se acompaña de ciertas modal tdades o carac'tor{s ttcas pr~1J~is 
En primer lugar tenemos la edad de presentación que gene­

•ralmen te es en n tños mayores de un año y al cana a su. máxima -
expresión en años posteriares;15 en esto difiere del raqut -
t ismo h ipocalcérn i co y el carene i al i.¡u,e apareCf1lL en e.tJ.pas 

tempranas. La aparición de la sintomatologla tardtamente se­

comprende al observar ~ue el lactante ftsiolÓ9tcamente cursa 

con /os/atemia más el~uada y en esta etapa, aunque curse con 
un defecto de absorción tntestinal y reabsorción tu.bular 

anormal da fosfatos los niveles plasr.iJticos permiten dur:.mte 

el primer .::ifo bu.en~-: cu.lcific.:zciór.. 

De los signos generales como sudoración profusa local i.sa­

da preff:!ren temen te en 1 a c.1b-:;:a, Gons tipac lrfn, hipo ton (a mu.a­

cu.laJ•, tetanta y palidez no se observan c'omúnmente, tal Dea­

deb tao a que están rel ac tonados con h tpo calcem i a que en es te 
ttpo de r,aquttLsmo no se observa. 

Las manifestactones cl{ntcas de ensanchamiento metaftsta­
rto en las aonas de crectm.tento u.Jn a estar localtaadas a 

los stttos que ttene por la etapa y la edad, mayor acttutdad 
funcional o crectmiento /istológtco. 

Es as { que no vemos craneo tabes y en carnb io hó.y 'rosar to -
costJ.l sin surco de Harrtson y ~·e ooserua ..:on cierta. fr.ecuen 

cta,el ensanchamiento. del.extremo d{stal del radto(pulsera -
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radial) y de las tibias y peroné( con doble giba maleolar). 

Las t1.efor11J.tdades más In tensas afee tan prlnc !palmen te a 
los m lembros inferiores pués son es tos los que rec lben 1 a 

car¡¡a del. cuerpo como fuerza deforma'nte. Es pos !ble obserpar 

formas simétricas con piernas en .R,l"(genu valgo btlateral) ,o 

en "par.!n tes Is"( gen u varo bilateral) o b ten las formas as tmé­
t.r!cas con una pierna en valgo y otra, e,n varo. 10 

La talla baJa observada en estos pacientes no solo es de­

bida a la tncuruactón de las piernas stno tambtén a un menor 
crecimten,to delllas zonas metaf!star!as. 

Se describe también 4ollcocefalla secundaria a craneost -
nostosts de las suturas lnterpartetales que detienen el cre­

cimiento del cráneo en sentido transversal. No se observan -
defectos en el esmalte de los dientes, auqae se describe cter 

to re tras o en 1 a den t tetón, seoú.n lo mene top,a Trae y y c,ols. 

C,on ~'1"artame11.:te a o tras rar¡u t t tsrnos 1 es ta entidad no se 

acompaña de alteraciones de la columna vertebral nt de gran­
des deformaclo.nes torc!clcas· ni pélvtcas. 4 
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Las·alteraciones ,radiológicas del raqutttsmo hipofosfaté­

mtco .famtltar son semejantes a las de otros tipos de raqut -
ttsmos. auoque se obserua con mayor jrecue·nCta'ral teractones­
t{picas en las regiones epi.fisiartas de los huesos largos. 16 

Craneos lnos tos ts ha s tdo lJ l<S¡t.a !l. descrita en as oc tactón -
con raqut ttsmo htpofosfatémtco .fa111il tar. 4 

Se obser1Ja ensanchamiento, pérdida de la nitidez de la l( 

"nea metaflstarta, pero no se .ap,recta tanto el deshtlacha111ten 
to nt el acopamiento que se presenta en otros tipos de raqut 

ttsmo. La os teoporos ts es de trama gruesa. Pueden observar­

se deformidad.es muy intensas por tncur1Jactón de huesos lar -
gos. engrosamiento compensad.ar de la corttcal tnterna; tam -
btén se describen" espolones•. o • le1Jantamlento• en los st -

ttos de tnserctón muscular de los huesos. 4 • 14 

La hipofosfatemia es constante en toaos los casos,2, 7 ,1 4 -

16 y se acompaña de ele1Jac tón de 1 a fosfa taSl al cal t.na, ~~ tan 

to que el calcio sér,tco es normai, 2 • 16 . o ligeramente bajo.­

la reabsorc Ión tubular de .fosfatos se encuentra d ism t11u Ida -
con aumento de la e:rcres Ión renal de .fosfato~ en rel ac iÓn a­
la dls11inuctón del Tll.P0

4
; las demás funciones renales son 

normales. 
Para estudiar el manejo renal de fosfatos se requiere cono 

cer en pri11er término la depuración de .fosfatos(DP04 ), la 
cual se calcula en base a la concentración urtnarta de fosfa 
tos ( UP04 ), en relación al uolúmen urinario y a la caneen -

.tractón plasmátlca(PP04J, utilizando la formula general de -
las depuractonesl 

gPu4 = UP04 • V 
PPo4 

La depuración de fosfatos tiene poco ualor sino se rela -
ciona con la 1Jelocidad de filtración glomerular(VFG), p~ra -
lo cual se requtere utllisar stmultanemante la medida de la­

uelocldad de ftltractón glomerular, por medio de la depura -
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ción de inulina o creüttntna endógena. De esta manera puede 

qbtenerse el indice de lJP04 /YFG o porcentaJe de reabsorción 

tubular dé fos-fa tos ('f,RTPO 
4
J ~ si eriao u t il es .ambos para es tu­

d tar el manejo renal de fosfatos én diversas edades como lo 

muestra el s igu t.en te cuadro. 

d.N. 7.1~7.7' 

Lactantes y .riiñas. 12.7t4.8 

Adultas ·4 .·2-7 .5 

JJPU /YFG 

o.:H-:0.19 
o.v-.f-,Q.;12 

º· 01-0. 06 

1> JffP¡;¡ 

81-88 

88-96 

94-99 

El '/>RTP04 se calcula en base a 1.i siguiente formula: 

DPD· 
~RTP04 = 100( 1,"" vFtfJ. 

Las. v~riaciones observadas en el fndice /JP0 4 /YFG y en ~R 
TPo;. en relación con la .~d~d; con. va.lo.res 11tt:nores -en rectén 

·.nacidos y lactante.s con respecta a la edad adulta, lo cual­

pu.ede ezpl iCarse por el estado anaból tea ac t:tuo en· c¡ue se -

:f:?ncuen tran los niños en cree im ten to como la han demostrado­

JfcCJrary y cols. en la Universidad de Harvard. 

Bstos estudios deben realtaarse bajo condiciones de tn -

gesta fija en fosfatos ya que la excreción urinaria varta­

en relaéi.Ón directa con el aporte dietético. 

En los pacientes con ra~uitismo hipofos.(ai.fmico familiar 

se observa fosfaturia importante, mayor de 20mg/kg/d(a,con­

elevactón de la /JP04 y de la relación lJP04 /YPG y reducción­

del ~RTP04 a niveles inferiores a 7q~ yue haoitualmente no­

se modifican con la infusión de calcto. 4 •16 

Las conc~ntracton~s sértcas de PTH han sido demostradas­
bajas; ·normales y altas en estudios hechos par·.ArrHlU'li',}'ano­

nt y Reitz, reflejando d.iferenet·as en ·el tiempo de colección 

y métodos anal (ttcos. 4 
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El dtagnóstLco de Jlaqu.t tts1110 Htpofosfatémtco F'a111tl tar -
se debe realiHar tomando en cuenta tres aspectos bc!s tcosl 
Ollntcos,Radtológtco_s y Btoqu(r.ttcos. 

01 (n icameri te lo.• s {gno.~ y s (n tonrns son los mtsmos •¡ue:..­
se observan en raquitismos de·otra ettologfo, poro se aco11 

pañan de e lertas modaltdades o cara e ter:_!s tt C•is prop tas, te: 
ntendo en primer lugar la edad de prese1Ltactón, la cual ge 
neralmente es en niños mayores de 1 año 4• 14 , alcan,¡afLdo su 
máztnia ezprastón en arios postertores. 14 • 

La apartttón ·J.e la stnto111atolo¡¡{a tard.la•nante se compre!!_ 
de al obst;trvar i.¡ u.e al lac tart ttJ fts to.lóg t c:.1rnen te cursa con­

/osfa tern tas mas elevadas ¡¡ en esa etapa a!J.nqu.e curse can -

&1&.d.efecto de absorción tntosttnal y de reabsorción tubular 
anor,,1al de fosfatos, lus niveles plas,.clttcos per•nitan duran 

t11 el primer año buena cale tftcac tón. . 
is! mts01a uno de las aspectos c_l(ntcos mds tmp1•rtantes­

IJ que general••enta os el ortgen de la consulta,es la talla 
ba.Ja4 • 5 • observada un estos pacientes. ln cu.ril no .~olo es­

debtda a la tncu.ruaclón de las pter11as, por las defor10lda 
des mc!s Intensas que afectan prLncL;ul•adnte los 11tembras -
tnfertores, stno ta111bl1Ín arfo menor crsct111tento de las Hor.n~ 

metafts tarlas5 • 
Se describe a s11 vez 1-'l .orecencta t111.1bt41• de doltcocefa 

lta secundarta a craneostnostosls; se descrtb11 canco111ltante 
r11trazo en la dentlctr!n. 

Radtolr!glcamente se encuentran altffr•iolones t(ptc·~• "n­
las reglones epL.ftst~rtas de los huesos largos. Observando 
•e enzanchamtento, plÍrdtda de la ntttden de .la .l!ne'1 met'1-
f!s tarta, no aprec tanctosa tan ev Id.en te el dsshtlacham ten to 
ni el acopamtento co~o en otros ttpos de raquttts••o. Se ob 

serva os tuoporos ts de tram·J. Jru.9sa; la cortical Ln terna tle 

los huesos largos se encuentra ensanchada o en.uros1Jct .. 1 eolio 

111ecan.tsmo coilpensador. 4 ~ 14 
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Btoqu{nr.Lcamante se /undo.rr.-1..nta en lrJ dernostraci',J" de htpo 

fosjate111ta. la cual colllo ya se mencionó preuta'11lente uarta -

de acuerdo a 1 a e el ad y a 1 a tnaes ta; fosfatu.rtca, la cual 
suele ser mayor de 2lmg/l<g/d(a, con reduccLÓn de la r&abso!:. 
ctón tubular por d.,baJo del 70f. ¡¡ del ntval de transporte -
ni4.rtmo de fos/atos!.' 2•4 • 6 



... 
"' ulAGilv.J·1·1~·0 uiJO'~J::JJliY'J.D.J., .JJJ ~"'~ .J.1.l~i:w1ui 1'\i ... i.11.•~· JJJJ Lt4.,u.J.r.I.;au ü. JJI.ilLJJ)~ 

, ft¡~o ____ /$'dad llerencta FG 

¡.'\ aarenct-~lfaria- No ·" 
,I ~le. · . 
¡j •'t.oo/os/ai Dom ir.ante. 
, trf"' tco rei 1 tgado al 
j s Ls tente ' 
Vt t. J) 1 l-2 

1
Dependten 

.¡ 'e de 1t tii/ l 
il Insuftcten 
¡¡ ~:Jn~~~al-
~ 

¡; .ictdostst 
· tubular d 

dtstal l l-2 

''.l~{ndro"'9 
¡ ie Fancont 
l ~ ts tinos tál>l-2 

~ ii.percal 
~cturia 
:! i'i io ot:!ttea¡ l-2 

sez_o .·· 
.ii 

l

·Autos.ómtca 
recflB tua 1 N 

ll Vartab'ls 1 • 

Autosó1111ca 
dominan te 
o espÓr<Íd.t\ 
ca _.· - No• 

Autosóatca 
reces foa IN o • 

¿Fa111tl i<ll"'?! x 

¡;á.ili.t.A IJ¡JJj~ 

Ic.k c:a P n G Jan c..ii..__¿ ' r I' 
H o •

1

. • . J t 

• JI o•/ ' 

' i 1 1 t 

lt¡ IN o t \1 o t 1 N o ' ifo· 

No IN o f ]K J t No 

No /1 o t ~ o t 1 N o t J: No 

S{ No 11 . , IN o t J N o t 

S( 1 N o • \ ¡¡ 9 41 t No H loflr.ot 

s! YK o~ l N o•I ' st lt Hof 
., 

No Ho•I Ho'I Nofl No 11 t 
H º' I! 

11 .1or;rnal ; ="~"entado;. ~ 1Jtsm!.~utao; Fil~ FtltraiiJóii Gloiiierular;-Ic.M= Acidosis 
• · t·1boltca: G= Glucosa; .ilcm= .ill/a .J111!non ! trogeno 



28 
Ti/ATAJ/Lü11'0. 

Diversos estudios han demos tracio que aún con J.os Is ma:1 t·-

vas de v 1 ta'll tna D, no se ob t i11ne mejo1•fo de las al te rae Lo 
nes raqu(t!cas, 4 • 16 ni se const¡¡ue norm.,lt.llar los niveles -
ele fos/oro s.!rtco y cas t s !empre p11rml te el retrano del cr9 
cimiento. 4 - 7 

Lo. admlnis traclón ae suplementos de fosfato en conjunción 
con vttamtna D /¡a sido 10ttlt;:1do por diversos V.:J.tores, 4 - 7 

Sin embargo, el margen d9 seJ11rtJ.ad entre los flfectos bené­
ftcos y la intoxicación con vttaintna Des estrecho. 

Diversos estudios desde 197/J, h.an demos tracio la eficacia 

de suple111en tos de /os/a tos, acompañados de 111 "ª'"in ts tra -
ctón de calc!trtol a tralJJs del enorana.ectintento de la ab -
sorctón tntesttnal ci.e fosfato, t.>levactón de la concent.,•actcfn 

de fas/oro sJrtco y mejor{a en el est1do óseo y el crectmten 
3-6 to. 

La suplBrnentactón de fosfato arlm.inls t.r•rul.1 or·1l .. 1en.t~ cau­

sa un~ rdptda tn.eJorta transi torta. con elevación d.e la con­

centración s.!rtca de /osforo, acompuñado de un riecl !ne r11ct 
proco de la concerz.trJ.ctÓfL dfi calcto s.Jrtco. La htpocalce111.ta 

transttorta en turno estimula la secreS<Ón de PTH resultan­
do una supresión ctel umbral re11al de fosfatos. 

Por otra lado la ad.mtntstractón. de 1,25-dlhldroxtcolecal 
clferol c.-anda es aaministraJ.a e11 aosts flstológtcas,tampo­
co h.a tentdo efectos terapéuticos sattsfactor·tos. IJ'n cambto 

l.J. admtntstractón conjunta por u(a oral en. rl.osis .c:11,/lr:i.en -

tes para restaurar los valorr;s d.iurnos y nocturnas d.e /osfa. 

to sértco a lo normal, conc.tuce tJ 1 a cu rae tón co 11iple ta del -
raqu.t tisr1&0; mt!s aún. 11ste ttpo tlti tr:i.tarnLento promueve ~1 

crectintento normal y previt:tU:f el f1'fl.11f~i.o.;;,10 ¡¡ l•13 1l-=rj·Jr111L{l<l -

des óseas, cuando se tntcta en etapas tempranas tie la vt 

da.5,6 
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El suplemento de fosfatos se administra en foraa de so­
lu.ctán de fosfato sádico dibástco 11 nionobásLco, er< 'jiropor­
ctrfn su.ftctente para mantener el pH de la solu.ctán alrrede 
dor· de ?1 

lla¡ji ·Po4 • ? 820 (JIF)., •• • 145 11• 
Na82 P04 • a2o (USP) •••• ld~2110 

Cada 5 ml tJ.e la solu.ctán contlene 110 •11 tJ.e /os.foro ele 
mental • .La sOluc tón puede man tenerse u arias se•anda ·a 1 a .. 

teniperatu.ra ambiente; no se recoatentJ.a aantenerla en re/rl 
geractán por la pos tb tl tdatJ. de /ormac tán da. cr.~s tales. La­
soluc tán se adatntstra al Inicio en'dosts tJ.e 5 al cada 4h, 
ctnco ueces al d(a, hasta alcan .. ar dosts de ·15-20 al cada­

cuatr~ horas. et.tea veces a~ rt/..a!,'• l,}i·,'<li>sts ef.;cUva p,ara .,¡ 
mant~rier la concentractcfn de foi:foro slrtco por ar'lioíba de-
3 ag/il.00 al, se encuentra entr,e, l a 4 V• de /o,,.}oro elemen 
tal por dfo; adeac!s se debe agregar·, como 11a se menctoricf,­
vttamtna ¡¡ a dosis. de 10. 000 a 50 000 UI/d(a o alguno de 

sus 10.etabolttoa co110 el calcttrtol a dosts de 0,004 a 
0,014 ug/k¡¡/d(a, para prevenir la htpocalceata que puede -

ocurrtr como consecuencta de la adatnts tracton de /os/ato11, 
Con es ta dos ts se puede preven tr los riesgos de do11 ts aa.H 
vas de v t taatna D, que tncluyen (u.nda•e.ntal•en te nefrt Ua­

tu.bulo lnters t tc tales IJ.t1111atúrtcas por depcfsLtos .a.e cale to -
en rtñán por htpercalctu.rta. 16 . 

Vttamtna D 11 sus 1&etabol(tos dosts 
Ergocalct/erol., .............. , ..... 700 a 1400 U/1<11/d(a ó 
(Vtt, D2 ) 0.02 a 0,04 m11/kg/tJ.(a 
Dthtdrotachysterol,, ........ ........ O.Ol a 0,03 •11/ifg/d(a 
(DHT) ' lntctal ¡¡ 111antentale11 

to. o. 003 a 0, Olag /1<11 
d(a, 

Calct/edtol, ........................ 0.28 a 0,?0 ug/kg/d(a 
(25-(0H) 2 D3 ) , . . 

Calcttrlol .................. •• ...... 0,004 a 0,014 ug/kg/d(a 
( 1,.25-d th tdro.rtv t t.D3 ) 
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