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RESUMEN
La deficiencia de vitamina D y el raquitismo son problemas de 
salud importantes en los países en desarrollo. El raquitismo 
congénito es una forma infrecuente de raquitismo. La deficien-
cia materna de vitamina D es el factor de riesgo más impor-
tante para la deficiencia de vitamina D y el raquitismo en los 
recién nacidos y lactantes. Presentamos el caso de un niño de 
2 meses de edad, con convulsiones durante su hospitalización 
por neumonía. Se diagnosticó raquitismo congénito asociado 
a deficiencia materna de vitamina D.
Palabras clave: hipocalcemia, raquitismo congénito, deficiencia 
materna de vitamina D.

SUMMARY
Vitamin D deficiency and rickets are major health problems 
in developing countries. Congenital rickets is a rare form of 
rickets. Maternal vitamin D deficiency is the most important 
risk factor for vitamin D deficiency and rickets in newborns 
and early infancy. In this report, we presented a two-month-
old infant with seizures while hospitalized for pulmonary in-
fection. Finally, congenital rickets due to maternal vitamin D 
deficiency was diagnosed. 
Key words: hypocalcemia, congenital rickets, maternal vitamin D 
deficiency.
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INTRODUCCIÓN
En los niños, los trastornos esqueléticos se aso-

cian habitualmente con trastornos nutricionales.1 
El raquitismo nutricional, secundario a deficien-
cia de vitamina D, es todavía un problema im-
portante de salud en los países en desarrollo. Los 
hallazgos clínicos y radiológicos de raquitismo en 
el período neonatal pueden ser sutiles y, en algún 
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caso, los pacientes pueden presentar hipocalcemia 
o convulsiones hipocalcémicas.

Contrariamente a los hallazgos clásicos de la-
boratorio del raquitismo, en niños con raquitismo 
congénito la hipocalcemia se puede acompañar de 
normofosfatemia e, incluso, de hiperfosfatemia.2

La deficiencia materna de vitamina D es el 
principal factor de riesgo para la deficiencia de vi-
tamina D y el raquitismo en recién nacidos y lac-
tantes. Las concentraciones maternas de vitamina 
D están estrechamente relacionadas con los nive-
les de vitamina D en el cordón umbilical.3

En esta comunicación presentamos el caso de 
un niño de 2 meses de edad con raquitismo con-
génito por deficiencia materna de vitamina D, 
para resaltar la importancia de suplementar con 
vitamina D, tanto a la madre en el período prena-
tal, como al recién nacido.

CASO CLÍNICO
Niño de 2 meses de edad que consultó por suc-

ción débil y tos. Los antecedentes de embarazo y 
parto fueron normales. Al examen físico se en-
contró: temperatura de 36,4°C, frecuencia cardía-
ca 160 lpm, frecuencia respiratoria 62/min, peso 
4500 g (percentilo 25-50), talla 50 cm (percentilo 
50) y circunferencia craneana 34 cm (percentilo 
25-50). Presentaba regular estado general, con 
tono y actividad normales. La fontanela anterior 
medía 1x1 cm, presentaba craneotabes y los refle-
jos eran normales. El examen respiratorio reveló 
retracción intercostal y subcostal con rales crepi-
tantes difusos bilaterales. El resto del examen era 
normal, sin dismorfias evidentes.

Los estudios de laboratorio fueron: hemoglo-
bina 9,3 g/dl, recuento de leucocitos 6700/mm3, 
eritrosedimentación 12 mm/h, proteína C-reac-
tiva 2,38 g/L, y examen de orina normal. La ra-
diografía de tórax mostró una disminución de la 
densidad ósea en húmero y parrilla costal, ensan-
chamiento de las costillas e infiltrado difuso neu-
mónico en ambos campos pulmonares (Figura 1).

Durante la hospitalización para el tratamien-
to de su infección pulmonar presentó, al segun-
do día, tres episodios de convulsiones tónicas 
generalizadas.
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Los estudios de laboratorio no mostraron au-
mento de los reactantes de fase aguda; los gases en 
sangre fueron normales; glucemia 92 mg/dl, calce-
mia 3,4 mg/dl, fosforemia 7,3 mg/dl, magnesemia 
1,6 mg/dl, sodio 141 mEq/l, potasio 5,1 mEq/l, 
ALP 484 U/l, AST 76 <U/l, ALT 62 U/l. No se 
encontraron anomalías en el examen oftalmoló-
gico, la audiometría, la ecocardiografía, y las eco-
grafías craneana y abdominal.

Se administró gluconato de calcio al 10% en-
dovenoso como tratamiento de las convulsiones.

La concentración de parathormona (PTH) fue 
de 87,9 pg/ml (normal 11,1-79,5) y la de 25OH vita-
mina D fue 6 ng/ml (normal 20-100). Los estudios 
maternos mostraron: calcemia 8,3 mg/dl, fosfore-
mia 4,5 mg/dl, ALP 128 U/l, PTH 157 U/l, 25OH 
vitamina D 7,3 ng/ml. El estudio molecular cito-
genético (método de FISH) para delección 22q no 
mostró anormalidad.

Los niveles de calcio y fósforo del niño alcan-
zaron los valores normales luego de 3 días de me-
dicación con calcio endovenoso (la fosforemia 
descendió de 7,3 mg/dl a 4,8 mg/dl). El mante-
nimiento se realizó con calcio por vía oral. Se ad-
ministraron 10 000 U/kg de vitamina D al niño y 
600 000 U a la madre, por vía oral, en dosis fraccio-
nadas. La calcemia mejoró durante el seguimiento. 
Los valores de PTH descendieron de 68,9 pg/ml 
(primera semana) a 47,6 pg/ml (segunda semana).

DISCUSIÓN
El raquitismo congénito es una enfermedad 

poco frecuente que por lo general se diagnosti-
ca en forma accidental al investigar las causas de 
una fractura u otra complicación no esquelética.1 

La causa más común es la deficiencia nutricional 
grave de la madre, de calcio y vitamina D, pero 
también el hipoparatiroidismo o hiperparatiroi-
dismo materno, la administración prolongada de 
sulfato de magnesio y el uso de enemas con fos-
fato durante el embarazo, pueden causar raqui-
tismo congénito.4

Las fuentes de vitamina D en la primera infan-
cia son la transmisión transplacentaria y la sínte-
sis cutánea por exposición a la luz solar. Varios 
estudios confirman la relación entre las concen-
traciones de 25 hidrocolecalciferol (25 HCC) de 
la madre y el niño, y muestran que la deficiencia 
de vitamina D en la primera infancia comienza 
durante la vida intrauterina.2,5 En las primeras 8 
semanas de vida, el nivel sérico de 25 HCC del ni-
ño se correlaciona directamente con el de la ma-
dre, y la luz solar es más decisiva en los meses 
siguientes.2

La suplementación con vitamina D es necesa-
ria, dado que la leche materna tiene 12-60 UI/l de 
vitamina D y esta cantidad no es suficiente para 
satisfacer los requerimientos diarios de 400 UI de 
vitamina D para un niño.6 Por eso se recomienda 
administrar 400 UI diarios de vitamina D luego 
del nacimiento.7 Nuestro paciente no recibió vi-
tamina D profiláctica. 

El raquitismo nutricional fue considerado res-
ponsable de la hipocalcemia, dado que el niño 
nació en invierno, no recibió vitamina D en for-
ma profiláctica, y la radiografía y estudios bio-
químicos fueron compatibles con raquitismo. En 
nuestro caso, el nivel de PTH fue alto. Los signos 
clínicos de hipocalcemia e hiperfosforemia pue-
den confundirse con seudohipoparatiroidismo de 
tipo 2.8 El diagnóstico de seudohipoparatiroismo 
se excluyó dado que, en el seguimiento, mejoró la 
hipocalcemia, los niveles de fósforo permanecie-
ron normales y las concentraciones de PTH retor-
naron a la normalidad.

La hipocalcemia puede ser el primer sínto-
ma de un síndrome por delección 22q11, como 
el síndrome de Di George y el síndrome velocar-
diofacial. El paciente tenía imagen tímica en la 
radiografía de tórax, no había antecedentes de 
infecciones recurrentes y el ecocardiograma era 
normal, por lo que se descartó el síndrome de Di 
George. La ausencia de hallazgos dismórficos, el 
estudio auditivo normal y la prueba de FISH para 
delección 22q negativo, permitieron excluir otros 
síndromes de delección, como el velocardiofacial.

Las convulsiones hipocalcémicas pueden ser 
el primer síntoma del raquitismo congénito. En 
un estudio reciente de Arabia Saudita, las con-

Figura 1. Disminución de la densidad ósea en costillas/
húmero y ensanchamiento del extremo distal de las costillas
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vulsiones hipocalcémicas fueron la forma clínica 
más común de presentación de la deficiencia de 
vitamina D.9 La frecuencia de internaciones por 
convulsión en pacientes diagnosticados de raqui-
tismo congénito en Turquía es del 41%.10 Estas fre-
cuencias altas de convulsiones relacionadas con 
raquitismo congénito en países en desarrollo se 
asocian con deficiencia materna de vitamina D, 
lactancia materna prolongada sin suplementación 
con calcio y escasa exposición a la luz solar.10 En 
nuestro caso, había antecedentes de lactancia ma-
terna exclusiva y piel oscura con inadecuada ex-
posición a la luz solar.

Se ha comunicado una frecuencia creciente de 
infecciones del tracto respiratorio como compli-
cación del raquitismo congénito; la incidencia de 
neumonía se encontró que es 13 veces más alta en 
niños con raquitismo en países menos desarrolla-
dos.11,12 Nuestro paciente también fue hospitaliza-
do por una infección pulmonar.

En conclusión, se debe recordar que los ha-
llazgos clínicos de raquitismo varían según la 
edad. En la primera infancia, el raquitismo se 
puede presentar especialmente con convulsiones 
hipocalcémicas. Para prevenir la deficiencia de 
vitamina D y el raquitismo infantil, las mujeres 
embarazadas deben recibir suplementación con 
vitamina D, lo que se recomienda también para 
todos los niños. n
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