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Uma apresentacao grave de raquitismo hipocalcémico
dependente de vitamina D associado a hipofosfatemia

A severe presentation of vitamin D-dependent hypocalcemic
rickets associated with hypophosphatemia

Este é um relato de caso de uma menina mas ndo conseguia mais andar desde os
de sete anos de idade evacuada de Sao 4 anos e apresentou episddios recorrentes
Tomé e Principe devido ao raquitismo. de desconforto respiratorio!. No exame
Ela comecou a andar aos 3 anos de idade, fisico estava desnutrida, apresentava

Figura 1. Radiografias da paciente mostrando deformidades 6sseas graves, pseudofraturas nos membros superiores
e inferiores e um térax em formato de sino.
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Raquitismo dependente de vitamina D tipo 1A - Relato de Caso

térax em formato de sino, membros deformados e em
varo e falta de dentes. Os exames de sangue revelaram
hipocalcemia (6,4 mg/dL) e hipofosfatemia (2,5 mg/
dL) graves, fosfatase alcalina (4.161 U/L) e hormoénio
da paratireoide (509,6 pg/ml) elevados, enquanto os
niveis de 25-hidroxivitamina D estavam dentro da
faixa normal; a medicdo de 1,25-di-hidroxivitamina
D ndo foi realizada. O estudo genético identificou
mutagdes em ambas as cépias do gene CYP27B12,
levando a alterag¢oes na func¢do da alfa-1-hidroxilase.
Foi feito o diagndstico de raquitismo dependente de
vitamina D tipo 1A.
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