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Cesena



� Lattante di 45 gg (PN alla nascita a 
termine 3070, attuale 4500)

� Allattamento materno esclusivo

� Presenta crisi subentranti di scosse 
cloniche agli arti, della durata di 
qualche  minuto, senza apparente 
perdita di conoscenza, a risoluzione 
spontanea
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•• LL’’ipocalcemia ipocalcemia èè piuttosto severa e quindi appare improbabilepiuttosto severa e quindi appare improbabile
una forma transitoriauna forma transitoria

•• Manca ogni causa predisponente (LM, non ha febbre)Manca ogni causa predisponente (LM, non ha febbre)

•• Arriva il PTH che risulta elevato (Arriva il PTH che risulta elevato (143 143 pgpg/ml/ml v.n.  17v.n.  17--73) e 73) e 
quindi si esclude un quindi si esclude un ipoparatiroidismoipoparatiroidismo

•• Deve quindi trattarsi di  uno Deve quindi trattarsi di  uno psudoipoparatiroidismopsudoipoparatiroidismo

•• Quando Quando MarcoMarco fa fa semplicemetesemplicemete ll’’ipotesi di rachitismoipotesi di rachitismo
carenzialecarenziale mi irrito!!mi irrito!!

•• Non conosco la carenza di vitamina D maternaNon conosco la carenza di vitamina D materna



PseudoipoparatiroidismoPseudoipoparatiroidismo

IA:  caratteristiche fenotipiche tipo osteodistrofi a 
ereditaria di Albright  (bassa statura;brachidattil ia; 
falangi corte e larghe ed esostosi)

IB:  fenotipo normale, ereditarietà paterna-isodisom ia
uniparentale paterna

II:    fenotipo normale, raro e poco descritto, 
caratterizzato da resistenza al PTH e normale 
risposta dell’AMPc urinario all’infusione di PTH 
esogeno





……lala sua dottoressa mi comunica al telefono che il rapporto sua dottoressa mi comunica al telefono che il rapporto CaCa//creat. Ucreat. U
sta aumentando progressivamente e sta aumentando progressivamente e vistosamentevistosamente…….intanto arriva .intanto arriva 
ll’’esito del dosaggio della vitamina Desito del dosaggio della vitamina D
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Madre di Madre di MohamadMohamad

273  273  ��PTH  (v.n. 17 PTH  (v.n. 17 -- 73 73 pgpg/ml)/ml)

< 4.00 < 4.00 ����SS--Vitamina D (v.n. 20Vitamina D (v.n. 20--100 100 ugug/L)/L)
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La carenza di vitamina D 
interferisce:

- nei bambini con la mineralizzazione 
ossea

- nell’adulto con m. cardiovascolari, 
resistenza insulinica, risposta immune, 
tumore al seno e prostata, ipertensione

> 20 ng/mlLivelli 
raccomandati

< 11 ng/mlDeficienza

Livelli serici di 
vitamina D



> 1000 IU/> 1000 IU/diedie < 1 anno< 1 anno

> 2000 IU/> 2000 IU/diedie > 1 anno> 1 anno
> 100> 100--150150Rischio di Rischio di 

intossicazioneintossicazione

800800--1000 IU/1000 IU/diedie< 32< 32Possibile Possibile �� densitdensitàà
ossea in adultiossea in adulti

< 16< 16--1818Ridotta densitRidotta densitàà
ossea adolescenti ossea adolescenti 
finlandesifinlandesi

< 20< 20Elevazione PTHElevazione PTH

400 IU/400 IU/diedie< 20< 20Rachitismo nei neri Rachitismo nei neri 
allattati alallattati al senoseno

200 IU/200 IU/diedie< 11< 11RachitismoRachitismo

Supplemento Supplemento 
giornaliero profilatticogiornaliero profilattico

correlatocorrelato

Livelli serici di Livelli serici di 
25(OH)25(OH)--D in D in 

ngng //mLmL

Condizione ClinicaCondizione Clinica



Grazie per lGrazie per l ’’attenzione !attenzione !





C’è tutto !!

Bozze frontali evidenti

Manca solo il solco di Harrison

Non ci sono sintomi da 
ipocalcemia

Se guardate bene c’è la 
cifosi con lordosi lombare

C’è quasi tutto



…semplificando…

1) Primitivo carenziale:

- carenza vitaminica

- carenza di calcio (dieta senza latte)

2) Secondario:

- malassorbimento

- difetto epatico, antiepilettici

3) Forme congenite

- vitamino D dipendente

- ipofosforemico x linked

4) Tubulopatia di Fanconi






