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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 52 afios, con antecedente de raquitismo hipofosfatémico ligado
cromosoma X-dominante. Mutacion P534L en el exdén 15 del gen PHEX de origen materno. Tiene
familiares afectados con talla baja e incurvacion de extremidades inferiores, como su hermano y su
madre. Como otros antecedentes personales, destacamos talla baja varias fracturas de
extremidades, caidas habituales de piezas dentarias, osteoporosis y dolores dseos en seguimiento
por Reumatologia.

Se presenta en Consulta de Atencion Primaria para nueva revision por parte de su Médico de
Atencién Primaria, que se encarga de hacer un seguimiento de la evolucién de su enfermedad.

Exploracion y pruebas complementarias: Para el control evolutivo, acude con una analitica de
sangre y orina, asi como una radiografia de su antebrazo, donde presenta una osteoporosis con T
-3,4 y antecedentes de fractura.

Orientacion diagnostica: En estas revisiones, el objetivo es asegurarse que el paciente lleva un
buen control de sus dolores articulares y éseos con la medicacion adecuada. Asi mismo, se hace un
control auditivo, dental y de la funcién renal, como posibles complicaciones del raquitismo
hereditario. Para ello, se hace un control peridédico de la creatinina y del filtrado glomerular. Estas
revisiones se realizan de forma conjunta con el otorrinolaringélogo, nefrélogo, dentista y
reumatologo. Debido al efecto secundario del tratamiento (fosfato oral y calcitriol), el médico
también valora el control del mismo.

Diagnostico diferencial: Raquitismo por déficit de calcio, tipo carencial. Raquitismo por déficit de
calcio hereditario. Raquitismo por déficit de fosfato adquirido. Raquitismo por déficit de fosfato
hereditario.

Comentario final: Este tipo de raquitismo, con niveles bajos de fosfato, no presenta déficit de
vitamina D, mientras que presenta niveles normales de calcio. Su mecanismo de accién se debe a
pérdidas renales de fosfato, adquirida de forma hereditaria, y de forma mas concreta, ligada al
cromosoma X. Esta patologia genera falta de crecimiento, alteraciones dseas, renales, auditivas,
dentales, debilidad y fatiga... Es esencial el sequimiento clinico por parte del Médico de Atencién
Primaria.
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