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Resumo: O raquitismo dependente de vitamina D (RDD) do tipo 2 (RDD2) é uma doenca autossbmica
recessiva afetando o receptor da vitamina D (RDD2A) ou a sua interacdo no nucleo da célula
(RDD2B).Relatar a importéncia do exame genético no diagnéstico do RDD2A .Realizada revisdo
retrospectiva do prontuério.Paciente do sexo masculino filho de pais consanguineos (primos de
primeiro grau), nascido a termo com peso adequado para idade gestacional, sem intercorréncias
no periodo neonatal. Relato de irma falecida por pneumonia e raquitismo sem investigacéo, e de
irméo falecido por complicagdes de hidrocefalia. Avaliado inicialmente com idade de 17 meses
por baixa estatura (73 cm, Z-score: -3), alargamento dos punhos e joelhos, deformidade de
membros inferiores (geno varo) e toréacica (torax em peito de pombo), rosario raquitico e
auséncia de aopécia. Na investigagdo destacamos hipocalcemia (cdcio total: 7,6mg/dL,
referénciac 8,8 a 10,8 mg/dL), hipofosfatemia (3,5mg/dL, referéncia: 4,50 -a 5,50 mg/dL),
insuficiéncia de vitamina D (calcidiol: 15,2ng/mL), elevacdo do PTH (847,1pg/mL) e da
fosfatase alcalina (2309U/L) e no RX presenca de alargamento e irregularidade metafisérias em
punhos e joelhos e perda da linha radio-opaca demarcatéria da zona provisoria de calcificacéo.
Suspeitado iniciamente de RDD tipo 1 e iniciado tratamento com colecalciferol, calcitriol e
carbonato de calcio com aumento progressivo das doses, sem melhora significativa das ateracfes
laboratoriais e manutencéo de reduzida velocidade de crescimento. Com idade de 6 anos, apesar
de melhora clinica parcia, apresentava ainda alargamento de punhos, rosario raguitico, geno
varo, deformidade torécica e baixa estatura grave (103,5 cm, Z-score: -2,89). Coletado o painel
genético para ragquitismo, com identificagdo no gene do receptor da vitamina D (RVD) da
mutagdo chrl2:47.857.240 G>A em homozigose, promovendo a substituicdo da arginina por
cisteina no cédon 158 (p.Argl58Cys), caracterizando o diagnéstico de RDD2A. A mutacdo esta
distante do dominio aminoterminal, onde ocorre a ligacdo do RVD ao nucleo, o que justifica a
auséncia de alopecia. O paciente esta em tratamento com 2400 mg de calcio elementar/dia, 4000
Ul de colecalciferol/dia e calcitriol em dose elevada (14 comprimidos de 0,25 mcg).No RDD2A a
localizacdo da mutacdo do gene do RVD esta relacionada a presenca de alopecia. Neste paciente
com raquitismo de dificil controle o estudo genético foi determinante para o diagnéstico de
RDD2A em paciente sem aopecia, 0 que permitir que o tratamento seja direcionado para esta
forma de raquitismo, priorizando-se o uso de calcitriol em doses elevadas.
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