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INTRODUCCIÓN
El raquitismo hipofosfatémico ligado al cromosoma X es una rara enfermedad genética  que afecta principalmente a 
varones. En caso de mutaciones de novo, el diagnóstico se retrasa hasta los 3.9 ±3.1 años.
Las deformidades ortopédicas suelen mejorar con el tratamiento médico, pero en caso de detección tardía puede 
ser preciso el tratamiento quirúrgico.

OBJETIVOS
Describir el caso de un paciente con raquitismo hipofosfatémico ligado al cromosoma X con un genu valgo 
asimétrico que se trató con “cirugía de crecimiento guiado” con placa en banda a tensión.

MATERIAL Y METODOLOGÍA
Exposición de la historia clínica del caso

Se realizó una cirugía correctora; 
hemiepifisiodesis transitoria femoral distal 
medial y tibial proximal medial con placas para 
crecimiento guiado.
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CONCLUSIONES
Aunque los pacientes tienen talla baja y alteración fisaria en 
la radiología, el crecimiento fisario guiado para tratar la 
deformidad esquelética puede tener resultados óptimos, 
como en este caso, tras 18 meses.

RESULTADOS
Varón de 5 años afectado de raquitismo
hipofosfatémico ligado al cromosoma X. 
Se sospechó clínicamente a partir de talla baja,
deformidad en miembros inferiores y dolores
óseos. 
El estudio molecular detectó variante
probablemente patogénica NM000444.5:
c.1765_1768 del en el gen PHEX, no presente
en los progenitores (mutación de novo).
La exploración mostraba un genu valgo
izquierdo asimétrico grave.
Tras 8 meses de tratamiento médico 
(suplementos de vitamina D y fosfatos) no 
mejoró el genu valgo.
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