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RESU~IEN 

El raquit.1.smo h.1.pofosfatémioo fam.1.liar (RHF) es ol ra.qui
t.1.smo refraotar.1.o mas frecuente en nuestro modio, es un padec.1.
m.1.ento hered.1.tar.1.o transm.1.t.1.do con oaraoter dominante 1.1.gado al 
·x·. olin.1.oamente se difereno.1.a d~ otros t.1.pos de raqu.1.t.1.smo por 
man.1.festarse después del pr.1.mer ano de vida al iniciarse la deam
bulación, afoota primordialmente extremidaden inferiores y os más 
severo en el sexo masculino. Por laborator.1.o son caraoterlst.1.cos 
los n.1.v.eles sér.1.oos do fósforo disminuidos, oalcemic. normal y fOJl 
fe.tasa alcal.1.na aumentada. Las alteraciones ósea~ son primordial
mente : brillantez de cortical, ostoopenia, trama gruesa, ensan
chamiento epifis.1.s, siendo menos marc~do ol doshilachamiento y a
copamiento reportados en el raquitismo carencial. 

Loe mecanismos postulados en la patogénosis de este pade
cimiento .1.noluyon : 1.- Una altoru.ciOn solootiva en la. roabso1·
oiOn tubular do fosfatos o un transporte tra.nsepitelial de fosfa
tos a normal, 2.- Una defi.oiente conversión do 250 OIJ vitamina 
D3 caloitriol. 3.- un aumento en 01 catabolismo de calcitrlol, y 
4.- Une. rosistonoin. parfial al oaloit1·iol dol Or[!u.no blu.ndo. 

El.tratamiento olñsico os a baso do suplemento oral de 
fOsfato (sol. do west) y V.1.tnmina D, desde 1984, ésta Ultima oe 
ha sust.1.tuido por oaloitr.1.ol. 

En el HG CMR se ha croado la cl.1.nica de raquitismo para 
el manejo de estos pnolontes. Realizamos la revisión de los 14 ex 
ped.1.entos con el fin de conocer como ha sido su estud.1.o y segui
miento y encontrar si se ha obtenido mejor respuesta al mu.nejo 
con oaloitriol que cuando se usa vitamina D. 

En esta revisión, no se encontraron diferencias con lo ra 
portado en la 1.1.terarura en relación a la edad do inio.1.o, cuadro 
clinioo, predominio en sexo femenino, datos rndiolOg.1.cos y de la 
boratorio. 

No hubo diferencia significativa en la respuesta ol!nioa 
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ni de laboratorio con el uso de calcitriol al compararlo con la 
respuesta que se tuvo al usar vitamina D. 

La edad de inicio de tratamiento fué muy variable no per
mitiendo valorar la influencia de la oportunidad de tratamiento 
sobre la hietori~ natural del padooimointo. 

afirmar 
Fué muy pequena la 
que ol padecimiento 

~o femenino. 

muestra de pacientes masou11nos para 
en ellos fué mds severo que en el so-

No se encontraron oomplioaoiones soouendarias al trata
miento como son hiperoaloomia y nefrooaloinosis. 
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ODJln'lVOS 

l.- Comparar la evol~oión olinioa y de ltl..borato
rio de los paoientee con RHF, pre y post-tra 
tamiento con oaloitriol. 

2.- Valorar la evolución en pacientes con raqui
tismo bipofosfat~mico familiar en función de 
la oportunidad de tratamiento. 

3.- Comparar el comportamiento de la enfermedad 
en pacientes con raquitismo hipofosfatémioo 
familiar en rolaoión al sexo. 
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ANTECEDENTES CIENTlFICOS 

El raquitismo es un padooimiento sistémico, secundario a 

la deficiencia de vitamina D, que repercute sobre la nutrición en 

general, altera el crecimiento y desarrollo normal del niño y a

fecta de manera fundamontnl ol sistema muaouloesquolétioo. Clási

camente el raquitismo se ha dividido en tres grandes grupos : 

l. Raquitismo carencial 
2. Raquitismo inducido 

3, Raquitismo resistente a vitamina D, 

Este ~ltimo grupo también llamado raquitismo refractario 
es menos oomdn que el raquitismo onrencinl y en él se incluyen v4 

rica pad.eoimientos que tienen como oarnoteristion una pobre o nu

la respuesta al manejo con doois normales de vitamina D; entre e
llos podemos 01.tar al raquitismo hj_pofosfatémico fam1.11ar (RHF), 

la acidó~is tubular familiar, ol raquitismo hipocaloémioo fami

liar (Pseudooarenoial-tipo Prader), el Sindrome do Dobre Toni Fan 
ooni, la Cistinuria, ol Sindrome Oculo cerebro renal (Lowe) y la 

hiporos.fatasia~ dentro de esto grupo el mári comün es el RHP. se

guido en .froouonciu por el raquitismo dependiente de Vitamina D 

(Prader) (cuadro l) (1). 

El raquitismo hipcfosfatémico .familiar (Rl!F) os un padecJ. 

miento hereditario transmlt1do con oarñoter dominante ligo.do al 
·x·. Fué desorito por primara voz por Albright en 1937 (2). Chri~ 

tene en (3) Doto la oourronoia familiar y Winters (4) establécio 

el modo de transmisión genética (dominante ligado al "X"). ocasi.o 

nalmento so han reportado casos esporádicos. Los hombres hem1oig~ 

tos son afectados más severamente que las mujeres heterooigótas. 
Dndo que el alelo normal en las mujeres modifica la expresión del 

gen anormal, además de cp.te la inactividad al azar de uno de los 

cromosomas "X" causa diferonte expres1on de la enfermedad y con

tribuye a la variabilidad y menor severidad de las manifestacio
nes oseas en el sexo femenino(~). 
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CUADRO t. CLASIFTCACION DEL RAQUmSMO 

a) RAQUITISMO CARENCIAL 

Primario (di8ta inadecuada.. rn.diaoiOn solar 
defJ.oiente) 

Secundario (mala n.beoroión J.ntestJ.nal) 

b) RAQUITISMO Jt.OUCIDO (fenoharbJ.ta.l, d:ifenilhida.ntoina, 
ato.) 

e) RAQUITISMO REFRACTARIO O RESISTENTE 

Raquitismo hipofosfa.témioo familiar (RHF) 
Acidosis tubular fa.mJ.liar 
Raquitismo hipooaloém:ioo fo.miliar (Prnder) 
SJ.ndrome de Debré Toni Fnnoon1 
CiEJtinur!a. 
Sindromo Oculo cerebro rena.1 (Lowo) 
Hipofosfa.taslf\ 
Otros 
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FISIOPATOLOGIA : 

La reabsoroiOn tubular de fosfatos esta normalmente regu

la.da por muohos factores inoluyendo: le. ingesta de fosfatos en la 

dieta, hormona de oreoimiento, paratohormona, volumen extre.oelu
lar, oonoentraoiOn de oe.lo1tonine., oto., (6-'7), Una importante Jn!l 

dida de le. reabsoroi.On renal de fosfatos es ei transporto m~ximo 

tubular en relaoiOn a la velocidad de filtracíOn glomerular (TmP/ 

VFG) el oual est~ disminuido en paoientos con R!!F a l. 5 mg/dl er: 

contraste con el TmP/VFG on niños normales que es do 4 a 5.9 mg/ 

dl. La roe.bsorc10n tubular do fOGfatoa q:ue en niños normales es 

de 90 a: 98'J., en los pe.cientos con RIIF se reduce a. 42-~'2'J.. 

Los pe.oiantos con RHF 'Presentan disminución en grado va

riable do la absoro10n into~tinal do oaloio y fósforo (6,9, 10, ll) 

existiendo oontrcvorcia si esta alteración es do tipo primaria o 

secundaria a otros fe.atores. So babia sugerido quo en la pórdi.da 
de fosfatos juega un pe.pal el aumento do hormona paratiroidsa, p~ 

ro oon el desarrollo del re.d1.oinmunoonsayo se ha encontrado q:ue 

antes del tratamiento sOlo algunos pacientes presentan oonoentra
oiones altas de PTH y en la mayoria do éstos es normal ( 12, 13). 

Por lo general en los pacientes oon RHF no tratados las 
concentraoioneo de 260B vitamina D3 y oaloitriol aérioos se en
ouentr~n eñ rangos nurmales (14); sin embargo, dado que la deple

oiOn de fosfatos os un fuerto estimulo para el aumento en le. e.et~ 

vi.dad de la l alfa hidroxilaza en el tu.bulo pro:.i:ime.l, se espora

rian ooncentraoicnes mayores ~e oalc.itriol. Esta fall.a para ele
var la ooncentraciOn de oalo1tr1ol en faso de hipofosfatemia su

giere una deficiencia relativa en la produoo!On de calcitriol 

(15). También se ha sugerido una resistencia parcial al oaloi

tr.iol dado q:ue se requieren dosis suprafisiolOgioas para curar el 
raquitismo en estos pacientes. 

En resumen, los mecanismos postulad.os en la pe.togénesis 
del RUF incluyen : 

1, Una altora.o!On selectiva de lti reabsoroiOn tubular de 

fosfatos o un transporte transepitelial de fosfatos a-
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normal, 
2, Una deficiente conversión de 25 OH vitrunina D3 a calo~ 

tri.el, 

3. Un aumento en el catabolismo de oaloitriol y 

4. Una resistencia parcial al oaloitriol del órgano blan
co (5), sin estar ninguno de ellos bien estableoido 

(Figura 1). 

MANIFnS"fAClONES CLINICAS \' RADJOLOOJCAS : 

A diferencia de otros raquitiomos la odad do presontaoi6n 

generalmente so observa on niños mayores de un año de edad cuan

do iniúian deambulaoi6n y aloanzB su ma%1ma 8%pros16n en años pea 

teriores. Esto se explica en parte ya que el lactante cursa con 

cifras do fosfatos sériooo mas elevadas y en esta etapa aunque 
presente defooto do absorción intestinal y renbsorción tubular a 
normal do fosfatos los niveles plasmá.tioos po1·miton que durante 

el primer año de vida se lleve a cabo una buena oaloifioaoi6n. La 

talla baja es el sintomu. mtl.s impo1·tu.nte; debido no solo a la en

ourvaoión de lu.s pi.ornas, sino tti.mbi~n al menor orooimiento de 

las zonas metaf1e1ar1as (16,17). Las manifestaciones ol1n1oas de 

ensanchamiento metafieiario en las zonns do c1·eoim1ento van a es

tar localizadas o. los sitios que tienen por la etapa. y edad mo.yor 

actividad funcional o orooimiento f1s1olOg1co. Es asi que no se 
observa oraneotahes, y en cambio hay rosario costal sin surco de 

llarrison, y se observa en cierta frecuencia ol enaanoham.1anto del 

S%tremo distal del radio (pulsara radial) y de las tibias y pero

nés (doblo giba maleolar). 

Las deformidades m~s intonsas afectan prinoipalmente los 

miembros inferiores que son los que reciben la carga del cuerpo 

oomo fuerza deformante. Loa niños afectados tienen mas comunmente 
genu varo que genu valgo, es posible observar formas simétricas 
oon piernas en MXM Cgenu valgo bilateral) o en Mparéntesis~ (genu 

varo bilateral) o bien las formas asimétricas con una pierna en 
varo y otra en valgo. Su caminar ea inestable y tambaleante por 
la OO%a vara. so describe también dolicocefalia secundaria a ora

noosinostosie de las suturas interparietales que detisnen el ore-
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cimiento de1 oraneo en sentido transversal. Ho se encuentra defeg 
to en el esma1te de los dientas. aunque so dosoribe cierto retra
zo en la dentioiOn (5). Contrariamente a otros raquitismos, esta 

entidad no se acompaña de alteraciones en columna vertebral, ni 
de grandes deformidades toraxicas ni pélvioas. 
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FIGURA t. PlSIOPATOLOOlA om. RAQUmS.\10 IUPOFOSFATEMICX> FAMtllAR 
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1•• 
Radiológioamente se encuentran 

regiones epifisiarias de.los huesos 
alteraciones tipioas 

largos, observAndose 
en 

en-
sanohamiento, pérdida de la nitidez de la linea metaf1Siar1a, no 
apreo1Andose tan evidente el desilaohamiento ni el aoopamiento ca 
mo en otros tipos de raquitismo. se observa osteopor6sis de trama 
gruesa y la cortical interna de los buesos largos se encuentra en 
sanohada o engrosada como mecanismo compensatorio (18). 

LABORA TORIO : 

Son oaracteristioas las concentraoionee séricas de fósfo
ro por ~abajo de los rangos normales para la edad y que dif~o!l
mente se elevan a lo normal añn bajo tratamiento, La caloomia no 
se altera, la .fosfatasa al.calina oe enouent1·a elevada pero en ci
fras menores a la de los otros raquitismo3 qua cursan con hipooe.l 
oamia. Ea prominente la pérdida urinaria de fosfatos oon va.loros 
m1n1mos do 21.0 mg/k/dia. (valores normales en niños 12-20 mg/kg/d) 
a pesar de foafatemia baja (B). 

La roabsoroión tubular de fosfatos va.ria do 42-72% on os
tos pacientes (normal mayor de 90'J.), la Tr.1P/VPG eu l.oa afoctudou 
es de menos de 2.1 mgtdl comparado oon 4 a 5.9 mg/dl en niños no~ 
me.los (6). 

!io hay hipora.minoaolduria y oua.ndo ox!sto dobon buso1u·so 
otras anomalias oomo gluoosurlo., olstinuria., glicinurie. o pérdida. 
excesiva. de hidrogeninones como sucede on otras entidados que QU~ 
san oon raquitismo hipofosfa.témioo oomo son : Sindrome de Debré 
Toni Fanconi, Cistinuria, acidosis tubular renal, eta. 

La depuración de fosfatos revele. cifras de menos de ~O 
co/min/m2 demostrando que pierden fosfatos a pesar de que tienen 
cifras bajas en sangre. Esta. prueba debe tomarse con oiert~ rase~ 
va, pues también eat~ alterada en otros raquitismos cuando cursan 
con hiperparatiroidismo secundario. 
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DlAGNOSTICO DIFERENaAL : 

Este padeoimiento debe ser inoluido en el diagnóstioo di

ferenoial de talla baja, raquitismo y arquea.miento lateral de 

piernas en niños mayores de un año. 

En el ouadro 2 se señalan las diferonoias más importantes 
que existen entre el RHF, el raquitismo dependiente de vitamina. D 

y el raquitismo carencial. Dentro de los datos diferenciales más 
importantes están : la edad de inicio que tanto en el raquitismo 
carencial, como en el dopendionte de vitamina D se observa en los 

primeros tres a seis :moses de edad a diferenoin del RHF en que la 

sintomatologia. inicia después del año. En los dos primeros ra.qu1 
tismos la sintomatologia sigue la ley oefalocaudal afeot~ndose ig 

portantemonte oráneo, tórax y extrom.tdados, se enouontran muy al

terados los ni volea sérioos de calcio, fósforo y foafatasa aloa.11 
na, con prssenoia de h.tperamino aoidur.ta. El raquitismo oa.renoia.l 

responde rapidamente al tra.ta.m.tento con vitamina D sin dejar se

cuelas, no hay antecedentes fam.tlia.res. En el raquitismo tipo Pra 

dar se requieren para su trntam.tento dosio altas de vita.mina D o 
de 1 OU 26 alfa dihidrox.toolecalclferol, y existen antecodontes 

familiares positivos. Ninguno de los dos requierB adminietrnoión 

suplementaria de fosfntoo que os obligada. en el RHF. 

Otras condiciones que deben inoluiroo en el diagnóstico 

diferenoia.l son : Sindrome de Debré Ton! Fanooni, aoidoeis tubu

lar renal, Sindrome de Love, Tumores asociados a hipofosfatemia., 
Enfermedad de Blcunt, disostosls metaf.tsiaria, eto ... (6). 

PRONOSTICO : 

El pronóstico es bueno para la vida pero malo para la fun 

olón, los pacientes deben recibir trata.miento ha.eta que dejan de 

crecer. Con frecuencia. requieren tratamiento ortopédico el cual 

inoluye oirugia correctiva en más de una ocasión. 

El a.poyo por el departamento de Higiene mental es trasoeu. 

dental por el impacto psioolOgioo que producen las deformidad.es 
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Oseas e 1noapao1d8d fisioa espsoialmente en las niñas. 
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CUADRO l. DJAONOSTICO DIFERENCIAL DE LOS TIPOS ?.IAS FRECUENTES DE RAQUITISMO 

HIPOrosrAT[MICO DEPENDIENTE VIT D. CARDICIAL 

CALCIO Nor,.ol Bojo B<1JO 

rosrORO 8<1JO B<1Jo B<1jo 

rosrATASA AltG Al la All<1 
ALCALINA 

AMINOCIOURIA Au .. nh Pr•••nll Pr111nl• 

rosrATURIA Ac•nluod<1 M<>der<1d<1 Moder<1da 

ETIOLOOIA 00111l 1><1nl• Aul<110111lca Adquirida 
l l9<1d<1 <11 ")(" R•Ce•IYO 

SJHTCMAS Al ª"ª d• T•11pr<1n<11 T•1>Pr<1no1 
CLINICOS 1dod 

SITIOS Pr1d<1t1l1>lo L•)' C•IOlo- L•J" C•lalo-
AFCCTAOCS •.. lnl•rlore1 Caudol C<111dol 

RESPUESTA A 
LA DOSIS HA-
B!TUALCS DC 

Sin ••1p11••lo "" r11pu11ta Bu1na 

VJT. O. 

AOMINISTRACION Htc•1arl a Na n•c11orla N<1 n•c••arla 
DE FOSFATOS 
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TRATAMIENTO : 

El tratamiento 01asioo de este padoo1miento es mediante 

el empleo de fosfatos en cantidad de uno a dos gramos do fósforo 
elemental por dia repartidos de cuatro a oinoo tomas. En la ac

tualidad en nuestro modio se osta utilizando la soluoion de West 
(fosfato monobaaioo de sodio 18.2 g, fosfato dib4sioo do sodio 
14B g. y agua 1000 oc) lo que aporta 20 mg do fósforo elemental 
por mililitro. Se ha utilizado la vitamina D oral en dosis que va 
rian de 50 a 100,000 u. diarias. El margen do seguridad entre el 

beneficio terapéutico e intoxioaoiOn por esta vitamina os muy es

treoho, ·además de ésto, la falta de una completa mejoria obligo a 

modificar el tratamiento. A partir de lDB4 esta ha sido sustitui 

da por el oaloitriol a dosio inicial de uno a 2.B mog al dia, y 
de sostén de .26 a .40 mcg al dia. Equivaliendo .~5 mcg do oalci

triol a 40,000 u. de vitamina D. (9) 

La experiencia a largo plazo con caloitriol hasta el mo
mento es buena (22, 23). Numerosos estudios (B, o, 14, 22) h1\n domoc-· 

trado la efJ.oaoia. del suplemento do fosfato a.aoc.iado a. la adm.1n.1a 

traoiOn de oaloitriol dado por el aumento en la nbsoroión intesti 

na1 y ooncentraoiOn aérioa. do fósforo, y mejoria. del ostado Oseo 

y velocidad de oroo.1m.1ento. El tratamiento con uno solo de ellos 

ha do.do pob.res rosul tados. 

Es muy importante un monitoreo cuidadoso en estos pacien

tes para prevenir el hiperpara.tiroidismo seoundar.10 y evitar la 

.induooión de hipercalcemia e hiperoa.loiuria dado. por los metabol~ 

tos de la vitamina D. Deberan realizarse determinaciones mensua

les de Calcio sérico y calcio y orsatin.ina urinarios. Y anualmen

te radiografias de huesos y US renal para descartar netrooaloino
sis (B). 
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 

El raquitismo bipofosfatémioo familiar es el raquitismo 
refraotario m&e frecuente en nuestro medio, el cual requiere de 
trata.miento multidisoiplinar1o en Unidades de 3er nivel. Be un pA 
deoimiento pooo conoo1do y por lo tanto en la mayoria de los ca
sos el diagnóstico es tardio y su manejo oon freouenoia inadecua
do o insuficiente. 

Con el fin de unificar ol criterio de manejo de estos pa
cientes so oreo en el RG CHR la olinioa de raquitismo. Ha.ata el 
momento no se ouonta con un anBlisis de los pacientes con RHF con 
trolados en el HG CHR que per111ita conocer como ae ha llevado a o.a. 
bo su estudio y seguimiento y permita oonooer oomo se ha llevado 
a cabo su estudio y seguimiento, y la respuesta al tratamiento 
con oaloitriol con el fin de valorar s1 es superior a la obtenidG 
cuando se uso vitamina D a dosis olova.das. 
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MATERIAL Y METODO 

Se revisaron los expedientes oliniooa y re.diológioos de 

los pacientes menores de 16 o.ñoe de edad con diagnostico de RHF, 
controla.dos en la oonsul.to. externa del eerv1oio do Hutr1o16n Pe

diá.trioa. 

La revisión se reo.lizo en el Archivo Clinioo y Ro.d1olog1-
oo del HG CMR. De cada uno de loe expedientes se tomaron loa si

guientes datos : edad do inicio del padooimionto, edad do ingreso 

a unidad de tercer nivel, edad do dio.gnóstico. sexo, edad actual, 

edad al inicio del tratamiento, tratamientos reoibidoa (fechas de 

inicio y suspensión), somatometrio. al ingreso, al inicio de la ta 

rapéutioo. oon oalcitriol y o. la Ultima revisión. 

Niveles sériooa de Ca, P y FA o.1 ingreso, inicio del tra-

te.miento con oalcitriol y Ultimo control. Exoreaton urinaria do 

fosfatos en o.quellos en los quo i:;e roo.lizo. llo.llo.zgou rudiológi

ooe de las alteraciones Oseas. Nivelas séricos de Ca, P y FA en 

otros ~iombroe de lo. familia. 

En loe oo.sos en los que fué posible, ne revisaron perso
nalmente loe estudios radiológiooe. 

Con loe datos obtenidos se elaboro.ron cuadros y grAíioaa, 
el o.nAlis1s estndistico de loa resultados se llevo a cabo con prg 

medio, desviao10n e~tandard y t de studont para grupos apareados. 

No se requ1r1ó autorización de loa familiares por traba

jar con e%pedientes. El estudio correspondió a un diseño observa

cional, retrospectivo, comparativo y transversal. Con fines de 
oomparaoión de respuesta al tratamiento no se incluyeron l.os e%pa 

dientes inoompletos. 
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RESULTADOS 

Se rovisaron loa expedientes de 14 pacientes (inoluyondo 

doe parejas de hermanos) pertenecientes a diez familias, once !uB 

ron del eexo femenino y tres del masculino. Las edad.es a eu ingrB 

so al hospital fueron entre los 18 meaos y nueve años de eda.d. 
Nueve de los pacientes originalmente diagnosticados y manejados 

en el Hospital de Pedintria dol CMU basta Soptiembre de 1985, e

llos perteneoian a un grupo do 23 paoiontos controludos on el 

Servioio de Jlutrioión de dicha unidad. De estos nuevo pacientes 

solo seis contaban con su oxpodiente original (Hospital de Pedia
tria CHU), los da.toa do los at1·os trDs son incompletos. 

La edad de inicio del padooi~ionto fluctuó entre loo 12 y 
24 meaos de odad, con una media do 18 meses (cuadro 3), la edad 

de d.1.o.gnóetioo entre loe lB Dieaoe y los nuevo años con una. mediu 

de cuatro años. 

Las 1110.nifeataoionea olin!ous fueron mll.s importantes en 

miembros inferiorofl : ¡!onu vuro flO't, pulae1·a radia.1 42'-, pulsera 
tibia! 36%, ooxa vnra 35% (cuadro 4 y cuadro 6). 

En el cuadro 6 se muestro. el déficit do talla y peEO para 

la edad (posible do comparar solo un ooho do los 14 paotentos) 
observll.ndoeo que al inicio existia un déficit promedio do 11.7" 

para la talla y 14.6% para el peso. Posterior a su manejo con vi
ta.mina D y fósforo, so obsorvO un defioit del a.9~ on la talla y 

11.l~ on el poso, y al momento actual loe pacientes muestran un 

défio.1.t para la tulla de 9.5% y 13" en el peso. Mediante la prue

ba do t de student se comparó la respuesta pre y post-calcitriol 
siendo de valor p do .6 (no significativa). Se rolnoion6 el peso 

para la ta1la de los pacientes (cuadro 7) encontrll.ndose un sobre

peso promedio do 26. 9%. 

Los vlllores de calcio eerioo al inicio del padecimiento, 

al inicio del oaloitriol y el valor actual se encontraron en limi 
tes norma.les (9-llmg%), en ninglln caso se encontró hiperoaloemia 

secundaria al tratamiento. El fósforo sérico varió en los tres 
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grupos entre 2.1 a 2.9, la t 
niveles pre y post caloitriol 
signifioativa) (cuadro 6). La 

de student aplica.da para comparar 
fué también de un valor de .6 (no 

fosfatasa alcalina se encentro ele-
va.da en todos los casos de acuerdo a las téonioas de laboratorio 
usadas en las diferentes épocas de estudio. 

Por problemas técnicos en el UG CMR solo en un co.so se 
pudo realizar depuraoion y reabsoroiOn tubular de ~osfatos siendo 
ambos anormales. En otros sietA casos oe e!eotuO exoresiOn urina
rio de fosfatos enccntrandcse elevada en todos (cuadro 9). 

Bl 100% presento ostoopenia de trama gruesa, 71% brillan
tez de oortioal y 57% ensanchamiento epifisiario, aooparniento y 
deshilaohamionto (cuadro 10 y 11). 

Diez de los 14 pacientes reo1bieron previamente tratamien 
to con vitamina O en dosis que vai·iaron de 50,000 a 100,000 u. 
diaria. A partir de diciembre do 64 oe inioiO ol cambio de vitam~ 
na O a oaloitriol en todos ellos a exoepoiOn de un caso en ol que 
se encentro intolerancia, el cual continuo su tratamiento con vi
tatnina D a dosis de 60,000 u/dia. El tiempo de tratamiento con 

oaloitriol es muy variable siendo de tres meses a cuatro años 
tres meses oon dosis de mantenimiento de .26 a .40 mog al dia. 
Todos reciben fosforo elemental en forma de soluoiOn de We6t. 

De los 14 pacientes, tres (21%) no han ameritado trata
miento quirUrgioo en ol resto se han realizado de una a oinoo in
t~rvenoiones quirUrgioas para oorreooiOn ortopédica. 

Se investigaron antocodentes fa.miliares y se encentro qua 
en cuatro de las diez familias existian dos o mas casos (40%), Se 
valoro e1 calcio, el fOeforo y la foeíatasa alcalina en 26 fatni
liaros, enoontrAndose fósforo disminuido en ocho (30~). seis de 
estos correspondieron a la madre de los pacientes (23~). 
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CUADRO 3. EDAD DE INICIO Y DB DIAONOSTICO EN 14 CASOS DI! RltF 

No 08.BOS Bda.d In1o1.o Edad de die.enostioo Sexo 

l 14 mes os 18 mOSOí:I M 

• 18 mOSOS • anos M 

3 12 m0SOB 2 e.nos F 

4 18 mese e 3 e.nos F 

• 16 mOSOB • anos F 

6 16 m000B •• llm F 

7 14 meses 4 e.nos M 

8 16 meses •• 4• F 
g 12 meses 6 anos F 

10 ,. meses •• lm F 

11 • anos On •• F 

12 16 meses 7 a.nos F 

13 • anos 8 a.nos •• F 

14 16 meses g a.nos F 

• Fuente Archivos Clinioos HG CHR 
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CUADRO 4. MANIFESTACIONES CLINICAS EN PACIENTES MASCUUNOS CON RHP 

Me.nifestaoionoe !lo Ce.sos. 

'- Genu varo 3 

- Pulsera radial. 3 

- Rosario Costal. l 
- Talla Baja 3 

- Doble x:iba • 
maleolar 

- Suroo de l 
Harrison 

- Co:ica Vara • 
- Dolioooefalia l 

Fuente Archivos Cl:iniooa HG CMR 
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CUADRO S. f..lANIFESTAClONES CLINICAS EN PACIENTES FEMENINOS OON RJIF 

• Fuente 

Me.n1.faetao1ones 

- Genu va.ro 
- Pu1eera. radihl 
- Rosario Costal 
- 'l'a.lla. Baja 
- PUlsera tibia.l 
- Doble :z:j.ba 

maleolar 
- Surco de 

Ra.rrison 
- Do11oooefa.11a 
- Genu Valgo 
- Co:z:a. Vara 
- Tibias en ea.ble 
- Tora..x en quilla. 

uo Ca.sos. 

9 

3 

• 
10 

• • 
l 

2 

l 

• • 
l 

Archivos Clinioos HG CMR 
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CUADRO 6. DEFIOT DE PESO Y TAllA EN OCHO PAOEm'fS CON RUF 

Cuo INICIAL (VIT. D) INICIO CALCITRIOL ULTIMO COHTROL 

"'"' TALLA ""' 'º"' TALLA ""' 'º"' TALLA prso 

'º .. ··"' 11 .JJI " '• o " • " 10010.. 1J.6X 111.~ 

' .. " " " " "º 10.7X " " 14010.. "'" 11.11!11 

2a1t• • ' 11. 7Jll: •• 11. l:il: 7 .9X 11011m ·"' ' " 
' 3o .. 18.~ 111.2'1: .. ~ 11 .J.11: 18,a.'OI: " .. O .llX .. " 

3o'" 7.llll 18.5'( 
7o "'" º·"' .. ,,. 180 !it!I ' " 2.•x 

" .foto.. 11. ne " " " •• 12.~ " " ~o .. ,. 11Lll:il: " ' 
" •• .... 14.llX • " 'º .. H. ne • " 'º .. 12.~ ' " 
" •• 24.8'1: " ' 'ºº'""' U.7:il: " " 1Jol t,. " " " " 
i 11 • ne 14.11.11: '·"" 11.1x 11.<4" " ' 
º' ...... -+111.11 -~.e +-11.11 +-.J.7 +-1.J.7 

. Fuente Arohivos C1in1oos HG CKR 
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FIGURA l. 

Dl!PICIT DB TALLA IlN PACIENTES <X>N RHF 

INICIAL VJT, D CALCITRIOL 

,,_ 

• ..... • ' • ... ' ' 1 
e , .... 
1 
T 

• ,,_ 
' 
T 
A ... 
L 
L 
A • -·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-·-

""· .,,. '4 ti 7 11 18 1t IJ 7 8 111 11 13 • • 11 te H 13 
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CUADRO 7. RELACION OH PESO PARA LA TAUA EN OCHO PACIENTES CON RllP 

• Sobrepeso casos .. 
1-10 3 30 

10-20 4 40 

Z0-30 l 10 

30-40 
40-60 
50-60 l 10 

60-70 l 10 

X 26,Q'J. 10 100 

Puente Archivos Cl1n1ooa HG CMR 
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CUADRO 8. VALORES DE Ca, p y FA sruucos EN OCllO PACIENTES CON RHP 

Ca•o INICIAL (Vlf, D) INICIO CALCITRIOL ULTlt.1:1 CONTROL 

Co p f"A(1) " p f"A(1) Co p f<1(1) 

111.:ie 1.111 1173 1.57 3.19 "' 18.11 ", 1344 

• 11. 711 1. 711 ... 11.1111 2.41 '" ••• '" "' • 11.e11 2.29 '" 19.110 3.5., 112 11.e "' 
,.. 

1 1e.11e 2.41 "' 11.!llJ 2.1e "' ••• . .. "' • 1e.3e 2.40 •IR 1.72 4.41 "' 19.5 '·' ... 
" "·ªº 1.llB "' 8.110 2.40 ... • •• ,,, 

"' 
11 8.40 2.71 "' 18.35 2.:io '" 111.e ••• "' 
" a.:io 2.31 "' 11.20 3.00 "' '·' ... "' 
i '·' 2.19 1.70 2.112 111.:: 2.113 

DE +-1.4 <-<1.3 -t-11.!12 +-0.!19 +-O. 711 +-ll.7l 

. Fuento ' Arohivoe Clini.ooa HG CMR 

(1) No se determino promedio ni deaviaoiOn eetandard porque la 
téonioll. de lnboratorJ.o var16 de una determ1nao16n a otra. 
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FIGURA 3. 

VALORES DE CALCIO Y FOSFORO SERIOO EN PACENTES CON RHP 

CALCIO 11 -

" -
' -,_ 
,_ 
,_ 

5.8 -.... -
FOSFORO 3.5 -

3.fl -

2.5 -

2.e -

1.5 -

1.e -

" -
NO. CASO 

INICIAL vrr. o CALCITRIOL 

1 4 a 1 a 1e 11 13 1 4 e 1 a 18 11 13 1 4 e 1 e 1a 11 u 
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CUADRO 9. EXCRESION URINARIA DE FOSPATOS EN smm PAcmNTl!S OON RllP 

No. Caso Bxores10n Ur1naria 
en mg/k/die. 

p 

4 22.13 

6 28 

7 30 

8 26.2 

10 30 

11 32 

13 23.B 

Promedio 27.9 mg/k/dia 

• Fuente Arohivos Clinioos HG CMR 
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CUADRO 10. ~lANlFJ?SrACIONES RADJOLOGICAS EN PACU!NTE.5 MASCULINOS CON llHP 

Alteraoiones Pa~iolOgioas No. Casos ~ 

Osteopenia trama gruesa 3 100 
Acopa.miento de ~etafisie 2 66 

Ensanchamiento de epifieis 3 100 
Brillantez cortical 3 100 
Metafisis irregular (des-
hilaohamiento) 3 100 

Archivos Ru.diológioos HG CMR 
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CUADRO 

;¡, lS¡if 
· '.4LJ11 · ,, ffs1s 

. df . //IJ 
11. MANll'llSfACIONES RADIOLOOICAS EN PACIENTES ra1JJ.os ~¡¡f/1:,IJ[ 

'llffc11 

A1terao1ones Rad1o1og1oas "º· Casos .. 
Osteopenia trama gruesa ll 100 

Aoopamiento de metafisis 7 63 

Bnsanohamiento de epifisis 6 64 

Brillantez oortioal o 40 

Metafisis irregular (des-
hilaohamiento) o 40 

• Fuente Archivos Radiolog1oos HG CMR 
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CUADRO 12. ANTECEDENTES PAMUJARES EN PACIENTES OJN RHF 

Alteraciones Radiológioas 

- Ateooión Osea (•) 
- Póstoro B8Jo (••) 

No. Casos 

4 

8 

40'lt. + 

30% 

(•) Corrosponde a cuatro rwn111as oon antecedentes de 
más de dos miembros ateotados, los cuales no se 
pudieron corroborar. 

(••)Corresponde a seis madres oon fósforo bajo. 

+ Fuente Archivos Radiológicos HG CMR 
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DISCUSION 

En nuestra revisión el padeoimiento al igual que lo rapo~ 
tado en la literatura (5,16 y 17) se inioi6 on todos loe oasoe 
después del primer año de vida, el sexo mas frecuentemente afeota 
do fué el femenino, la afoooiOn mas importante fué en miel!Wros in 
feriares atribuyéndoae a la sobrecarga de peso. A su ingreso ol 
90~ presento déficit en la talla. 

La severidad de las 1.1a.nlfostaoiones en la mayor!a de los 
pacientes fué importante sin que podamos aflr~ar que en nuestra 
serie éstas fueron mas acentuadas on el sexo masculino que on 
el femenino, ya que sólo tros casos fueron hombres y en uno de e
llos los datos fueron incompletos: por lo quo la muestra es pequa 
ña y no significativa. 

Las prueban estadisticas no mostraron diferencia signifi
cativa al comparar 01 déficit de talla pre y post tratamiento con 
oaloitriol; sin embargo, so podri~ suponer quo a medida que el 
ti.ampo de evoluoiOn es mas prol.ongado la 1:1.fecoión en la te.11.a de
berla de ser mayor; por lo que o.l no encontrurse d:l.fereno1o. en el 
déf1oi.t de talla fi11ul pudiora ou¡!(lrir quo la rospaesta. al. oaloi
tr1ol fué satisfactoria. Son muchas l.&.s vu1·io.bl es quo pueden o.fea 
tar el orooimiento en la talln del niño y quo modiíioo.n l.a res
puesta al oalo1triol o o. lo. vitum:l.na D como son : odnd de i.nioio 
del trat&miento ( on este estudio vario entre los 18 meses a loa 
nue'.'e años de edad), el inoremBnto vario.ble de oreoimionto y desa 
rrollo en la.e di.ferontes edad.as pedió.trioas, lo.s intervenciones 
quirurgioaa para oorroooion ortopédica. y la duraoion del trata
miento que en nuest1•os paoiontos fue vari.abla. 

Laa altoro.oionec. do l.a.borator1o tampoco demostraron dife
rencia este.d.1st1oo. oon el empleo de vitamina D y oaloitriol lo 
que nos pe1»rni.te proouponor que ouo.lqulera de los d.os medico.mentas 
asociado al. empleo de fósforo elemento pueden ser utilizados i.n
d.istintamente on el. manejo dol RHF, dependi.endo de l.os recursos 
oon que se cuente. 
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En ocho (57~) de los pacientes se demostró alteración en 
la rea.bsoroiOn tuhular de fosfatos lo que apoya que esta altera
oiOn juega un papel primario en la fisiopatologia del padecimien
to. En todos el resto de la función renal es normal. 

A diferencia do lo señalado en la literatura, a pesar de 
estar recibiendo dosis altas do caloitriol ninguno de los pacien
tes ha presentado hiporoaloomia. 

Hasta el momento no cuentan con ultrasonido para investi
gar la posibilidad do nofrooaloinosis. 

La existencia do anteoodentes familiares do dos o mas 
miembro~ afectados en el 40~ y la alteración en los niveles de 
fosfato sérico en el 30% de los familiares estudiados, ospooial
mente en lao madree apoyan el factor hereditario del padecimiento. 

Once de los 14 pacientes fueron valorados por genética y 
reoi~ieron el consejo gonGtioo los familiares, la valoraoión por 
higiene Mental se realizo solo en cuatro pacientes. 

En todos los oasos se contó oon la valoración del Servi
cio de Ortopedia del Iloapitul do Truumatologia y Ortopedia de Ha~ 

dalena de las Salinas. 

Debe oonsiderar~e que otro factor quo oontribuyó a mod1f1 
car los resultados actuales en la ovoluoion del padecimiento, fué 
el sismo de septiembre de 1985 que oondioiono la suspenoiOn tem
poral del tratamiento en muchos de las pacientes, as! como la pé~ 
dida del control de varios de ellos. 

Dentro de las conclusiones que se pueden obtener de esta 

revisión podemos señalar : 

l.- no se demostró diferencia significativa en la res
puesta olinioa al ~anejo oon oaloitriol, comparada 
oon la obtenida cuando se uso vitamina D a altas do
eis. 

2.- no ea posible afirmar que la respuesta terapéutica 
sea mejor cuando se utilizo vitamina D o cuando se u 
tilizó oaloitriol, ya que existieron diversas varia-
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bles como : diferencio. en la edad de inicio del tra

tamiento, diferente duración del tratamiento, suspon 

s16n tempora1 del tratamiento, expedientes de algu

nos pe.cientos incompletos, falta de recursos para tn 

ma adecuada de somo.tometria (bl!..aoulas, esta.dimet1·os 

en buenan oondioiones), ato. 

3.- Por lo pequeña q-ue fué la serio de pacientes del se

xo masculino, no es poRible concluir si la severidad. 

del padecimiento fuo mayor que en el sexo femenino. 

4.- La edad de inicio del tratruniento fué muy variable 

(entre 18 meses y nueve años), lo que no permito es

tablecer diferencia en rolaoion a la evolución del 

ptl.doolmiento y la. oportunidad del tratamiento. 

6.- Por problemas de recursos y técnicos, el estudio de 

laboratorio en la mayo1·ia. de los pacientes es inoo1:1-
pleto espocia.lmento la depuración y reahsoroiOn tub~ 
lar de fosfatos. 

B.- Batos pe.oiRntes requieren de manojo multidisciplina
rio y deben ser manejados en forma conjunta por ios 

servicios da llutrioiOn, Ortopedia, Genética, Bndoor1. 

nologla., llefrologia e Higiene montal. Se ha restado 

importa.noi.a al apoyo de este 0.1. timo se1·v1010 siendo 

que éste es primordial tomando en cuenta la reperou

oiOn psiooló~ioa secunda.ria a 1a cronicidad del pe.da 
cimiento y las deformidades fieioae que oondioiona. 

7.- No se ha detectado hiperoaloemia eeoundari.a al uso 
de oa.loit1·iol, sin embargo, es importante continuar 

e1 seguimiento de estos ~aoientee oon control peri6-

dioo de Ca, P y FA eérioos, y anual de Radiologia de 

huesos y US renal. 
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