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 Q U I N  É S  E L  S E U  D I AG N Ò ST I C ?
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Nena de 2 anys que acut a la consulta del centre 

d’atenció primària per eritema palpebral. Els pares co-

menten marxa inestable i dolorosa amb les cames en-

corbades i eixamplament progressiu dels canells des 

dels 15 mesos, quan va començar a caminar. No refe-

reixen retard psicomotor.

En l’exploració física destaca marxa amb augment de 

la base de sustentació amb lleuger balanceig del cos, 

deformitats de les extremitats inferiors (genu varum bi-

lateral), amb eixamplament de les epífisis de canells, 

genolls i turmells (Fig. 1). No es palpa rosari costal ni 

altres deformitats toràciques. Presenta una hiperlordosi 

lumbar, amb rotació externa de maluc bilateral dolo-

rosa. La resta d’articulacions no són doloroses. Pre-

senta eritema palpebral compatible amb picada 

d’insecte, i cap altra troballa.

Els pares són originaris del Pakistan, però la nena ha 

nascut al nostre país. No hi ha consanguinitat dels pa-

res ni antecedents familiars d’interès. Tampoc refe-

reixen antecedents personals d’interès ni administració 

de tractament mèdic.

Reinterrogant la família, expliquen lactància materna ex-

clusiva fins als 4 mesos, seguida de lactància materna 

amb incorporació correcta de l’alimentació complemen-

tària. La pacient va rebre suplementació amb vitamina D 

només de forma intermitent durant el primer mes de 

vida. Refereixen inici de la dentició als 6 mesos.

Se sol·licita una analítica sanguínia amb perfil fosfocàl-
cic i radiografies de tòrax i extremitats.

En l’analítica sanguínia destaca: calci 9,7 mg/dL (8,8-
10,8 mg/dL), fosfat 2,9 mg/dL (4-7 mg/dL), PTH 134,3 
pg/mL (18,5-88 pg/mL), 25-OH-vitamina D 10,41 ng/
mL (suficient >20 ng/mL; > 50 nmol/mL) i fosfatasa 
alcalina 1.836 U/L (79-446 UI/L). L’hemograma i la 
bioquímica no mostren alteracions.

Les radiografies de tòrax i extremitats mostren troballes 
compatibles amb el diagnòstic (Fig. 2).

Quin és el seu diagnòstic?
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Fig. 1. Imatge de la pacient. Destaca l'eixamplament de canells, genolls 
i turmells.

Fig. 2. A. Radiografia de tòrax: 

eixamplament de l’extrem anterior 

de les costelles (cercle vermell). B i 

C. Radiografies de les extremitats: 

eixamplament i deformitat en copa 

metafisial generalitzada (línia lila); 

eixamplament de la zona de cartílag 

de creixement (puntejat verd), 

bandes metafisials translúcides 

amb marges irregulars (fletxa 

blava), mineralització anormal de 

centres epifisials (fletxa rosa), 

corticals primes i trabeculacions 

escasses i menys nítides.
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El tractament farmacològic amb vitamina D es reserva 

per a pacients amb símptomes de dèficit de vitamina 

D, valors de 25-OH-vitamina D < 12 ng/mL o alteració 

analítica d’altres paràmetres del metabolisme fosfocàl-

cic, com ara el cas descrit. El tractament recomanat en 

infants és oral amb vitamina D3 (colecalciferol). La via 

oral és d’elecció ja que ha demostrat que restaura els 

nivells de 25-OH-vitamina D més ràpidament que la 

intramuscular. A més, la vitamina D3 en dosis massives 

ha demostrat una vida mitjana més llarga. Consta de 

dues fases: la inicial, amb dosis de 3.000-6.000 UI/dia 

durant 12 setmanes, i la de manteniment, a 600 UI/dia 

de per vida. Cal assegurar una ingesta mínima de calci 

de 500 mg al dia. Si hi ha hipocalcèmia moderada o 

desmineralització important, s’associen suplements de 

calci per prevenir la hipocalcèmia per avidesa òssia 

(síndrome de l’os afamat) 3, 5.

En el cas descrit, l’evolució va ser molt bona, amb re-

cuperació completa de les alteracions analítiques al 

cap de 3 mesos, i rectificació de les incurvacions òs-

sies al cap de 12 mesos d’haver iniciat el tractament.
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Discussió
Davant d’una semiologia com la d’aquest cas, amb de-

formitats (cames arquejades, canells i turmells eixam-

plats) i amb factors de risc de dèficit de vitamina D, cal 

pensar en primer lloc en el diagnòstic de raquitisme. El 

diagnòstic diferencial ha d’incloure: raquitisme resis-

tent a vitamina D (sobretot en infants sense factors de 

risc), displàsies òssies, hipofosfatàsia i osteodistròfia 

renal. Les troballes clíniques, radiològiques i analíti-

ques d’aquest cas confirmen el diagnòstic.

Diagnòstic final: Raquitisme per dèficit de vitamina D.

Comentari
El raquitisme és un trastorn generalitzat del metabo-

lisme ossi que afecta de forma específica l’ossificació 

endocondral, és a dir, el procés pel qual el cartílag es 

transforma en os; per tant, sol afectar sobretot 

l’esquelet de l’infant en creixement. És el resultat 

d’una mineralització defectuosa del teixit ossi amb 

presència excessiva de matriu òssia o teixit osteoide 

no mineralitzat, la principal causa de la qual és el dèfi-

cit de vitamina D1.

El diagnòstic és clínic, davant un infant amb deformi-

tats característiques i amb factors de risc de dèficit de 

vitamina D (en aquest cas, alletament matern exclusiu 

no suplementat, ètnia, coloració racial, alimentació de-

ficitària, escassa exposició solar, possible deficiència 

gestacional materna de vitamina D…). En el nostre 

país, un estudi en escolars va situar en el 50% els in-

fants amb nivells de vitamina D inferiors a 20 ng/ml 2. 

El consens actual defineix deficiència de 25-OH-vita-

mina D nivells < 12 ng/ml, insuficiència entre 12-20 

ng/ml i suficiència >20 ng/ml 3.

Està indicat fer una suplementació universal fins als 12 

mesos de vida. Si hi ha factors de risc, cal fer la suple-

mentació també en períodes de màxim creixement 3-4.


