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 مجلة دانشگاه علوم پزشكي بابل
 51-07 ، صفحه5931 بهمن، 2، شماره نوزدهمدوره 

  2نوع D در بيماران مبتلا به ريكتز وابسته به ويتامين درمان با كلسيم خوراكي دوز بالا
 

 9(MD)ريحسين زائ ،2(MDسزاوار )، مجيد *5(MD)سمانه نوروزي اصل  ،5(MDرحيم وكيلي )

  

 
 دانشگاه علوم پزشكي مشهد دانشكده پزشكي، گروه غدد كودكان،-5

 گروه بيماري هاي كودكان، دانشگاه علوم پزشكي مشهد-2

 ، دانشگاه علوم پزشكي گلستانسلامت نوزادان و كودكانمركز تحقيقات -9

 

 25/57/31 ، پذیرش:5/3/31 ، اصلاح:51/0/31دریافت: 

 خلاصه
 Dنادر ژنتيكي ناشي از موتاسيون در گيرنده ویتامين بيماري  Vitamin D-Dependent Rickets Type 2 ( VDDR2)2نوع   Dسته به ویتامينواب ریكتز :سابقه و هدف

ه و درمان موفق این بود و منجر به مقاومت به اثرات بيولوژیك كلسيتریول خواهد شد. این بيماري معمولا بسته به نوع جهش، حتي به دوزهاي بالاي كلسيتریول مقاوم بوده

است. تجویز كلسيم به صورت وریدي علاوه بر نياز به بستري مكرر و صرف  بيماران مستلزم اصلاح هایپوكلسمي از طریق تجویز كلسيم با دوز بالا و حذف مسير معيوب رسپتور

تاثيرات مثبت درماني كلسيم این موارد، زارش گوري همراه است. هدف از ریتمي و سپسيس، عفونت در كاتتر وریدي و هایپركلسيآهزینه بالا با عوارض و مشكلاتي همچون 

 .باشدمي 2نوع Dوابسته به ویتامين بيمار مبتلا ریكتز 4خوراكي دوز بالا در 

ه اند، در مركز غدد و متابوليسم كودكان داده شد آلوپسي تشخيصبر اساس علایم باليني و بيوشيمي ریكتز همراه با  كه VDDR2بيمار مبتلا به  4این مطالعه  در :رداگزارش مو

( قرار گرفتند. در مدت كوتاهي بدون ایجاد عوارض جانبي، علاوه بر بهبود یافته هاي 300mg/kg/day)بالا ع( تحت درمان با كلسيم خوراكي با دوز )رضا بيمارستان امام 

از شروع درمان براي نخستين بار شروع به راه رفتن مستقل  پس یك بيمار در طي یك هفته بيوشيمي، افزایش سرعت رشد قدي و قدرت و كشش عضلات مشاهده گردید و حتي

 ماه تحت پيگيري منظم از لحاظ قد و وزن، سرعت رشد و فاكتور هاي بيوشيمي شامل كلسيم، فسفر و آلكالن فسفاتاز قرار گرفتند. 9بيماران به مدت یكسال هر  نمود.

، بخصوص بيمارانيكه در سن پایين تري تشخيص داده ميشوند، بدون در نظر گرفتن نوع موتاسيون در VDDR2 مبتلا به  هر بيمارد كه در مناسب به نظر ميرس گيري:نتيجه 

 ماهه كلسيم خوراكي با دوز بالا شروع گردد. 5-9یك تریال  ،Dرسپتور ویتامين 

 .، كلسيتریولD(VDR)با دوز بالا، گيرنده ویتامين وراكي خ  ، كلسيم(VDDR2)2 تيپ D ویتامينریكتز وابسته به  :هاي كليديواژه

 

                                                 
 : دكتر سمانه نوروزي اصل مقاله مسئول*

  E-mail: Norouziasls@mums.ac.ir                                                                   715-94139741 تلفن: مشهد، بيمارستان اما رضا)ع(، گروه بيماري هاي كودكان. :آدرس

 مقدمه 

علي رغم اقدامات پيشگيري كننده و استفاده از مكمل، همچنان كمبود 

در راس علل ریكتز است. در صورت بروز ریكتز در شير خواراني كه به  Dویتامين

هبود ریكتز بعد دریافت كرده اند یا عدم ب Dواحد ویتامين  477طور منظم روزانه 

احتمال وجود ریكتز ژنتيكي ناشي از نقص در سنتز  D از درمان مناسب با ویتامين

بدن طي دو مرحله  جذب شده در Dمطرح است. ویتامين  Dیا عملكرد ویتامين 

تبدیل ميشود و از طریق  calcitriolیا2D3(OH)1,25هيدروكسيلاسيون به 

منجر به حفظ  D vitamin D receptor(VDR)اتصال با گيرنده ویتامين 

(. جهش هاي غيرفعال كننده در رسپتور 5-5سطح نرمال كلسيم خون خواهد شد )

( به صورت هموزیگوت منجر به مقاومت به اثرات بيولوژیك VDR) Dویتامين

 -Vitamin D(2تيپكلستریول و بروز ریكتز وابسته به ویتامين د 

Dependent Rickets Type 2-VDDR2)  استخوان ارثي مقاوم به یا نرمي

( خواهد شد. از Hereditary Vitamind-Resistantn Rickets) Dویتامين 

تظاهرات باليني، درد استخواني، هایپوتوني و ضعف عضلات، تشنج هایپوكلسميك 

باشد. مرگ به دنبال عوارض تنفسي ناشي از حركات غير طبيعي قفسه سينه مي

منجر به تاخير در را ه افتادن و كسب محتمل است. درد اندام هاي تحتاني 

 هاي مكرر و هایپوپلازي و پوسيدگي هاي مهارتهاي حركتي ميشود. شكستگي

 

یك یافته با ارزش تشخيصي در این  آلوپسيدنداني در این بيماران شایع است. 

% بيماران وجود دارد و معمولا از بدو تولد وجود 47نوع خاص ریكتز است كه در 

ممكن است اولين  آلوپسيي ماههاي اول زندگي ظاهر ميشود. دارد یا در ط

علامت بيماري باشد و به خصوص در خانواده هایي كه فرزند قبلي مبتلا دارند به 

حتي در  آلوپسي. وسعت و شدت (0)كندتشخيص زودرس بيماري كمك مي

با شدت  آلوپسيمتغير است. شدت  Dبيماران با جهش مشابه در رسپتور ویتامين

دارند به درمان با دوز  آلوپسياومت رسپتور ارتباط مستقيم دارد و بيماراني كه مق

و عدم  آلوپسيمقاوم هستند. وجود  Dسوپرافيزیولوژیك تمام اشكال ویتامين 

از سایر علل   VDDR2پاسخ به كلسيتریول یافته هاي مهمي براي افتراق

ه بروز هایپوكلسمي، (. عدم پاسخ گيرنده به كلسيتریول منجر ب4ریكتز هستند)

هایپر پارا ثانویه و هایپوفسفاتمي و افزایش شدید الكالن فسفاتاز علي رغم سطح 

پيكو گرم/ميلي ليتر( ميگردد. سطح  5777-977بسيار بالاي كلستریول )

 Dاست مگر اینكه بيمار همزمان كمبود ویتامين  ، نرمالDهيدروكسي ویتامين

ك اسكلتي تغييرات راشيتيك را در انتهاي یافته هاي رادیوگرافي داشته باشد.

سال و در  0-51بهبود خودبخودي ریكتز در سن  استخوانهاي بلند نشان ميدهد.

حوالي زمان بلوغ احتمالا تحت تاثير استروژن به دليل كاهش نياز اسكلتي كلسيم 
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 و همكارانرحيم وكيلي  ؛ …درمان با كلسيم خوراكي دوز بالا

 

هستند،  VitDو فعال شدن مكانيسم هاي جذب روده اي كلسيم كه مستقل از 

با سطوح بالاي كلستریول در  VDDR2. تشخيص (4-57) ستاگزارش شده 

هاي غيرفعال كننده یك بيمار مبتلا به ریكتز گذاشته شده و با شناسایي جهش

VDR  مورد  577اثبات ميشود.بيشتر ازVDDR2  نوع جهش در  41و بيش از

VDR (4تا كنون گزارش شده است).  هيچ گایدلاین مناسبي براي درمان

VDDR2 ارد و موفقيت درمان وابسته به شدت مقاومت هورموني بسيار وجود ند

متفاوت است. اكثر بيماران بخصوص مواردي كه با آلوپسي همراه هستند به درمان 

با كلسيتریول پاسخ نميدهند )و در حقيقت سطح كلستریول اندوژن هم بسيار 

پر پارا افزایش یافته( و درمان موفق نياز به اصلاح و حذف هایپوكلسمي و های

مسير  ثانویه دارد كه با تجویز دوز بالاي كلسيم به صورت وریدي حاصل ميگردد.

وریدي، نقص جذب روده اي كلسيم ناشي از اختلال عملكرد رسپتور را دور ميزند 

ن وجود كاتتر مركزي است و به تبع با عوارضي مانند عفونت و آاما پيش نياز 

و مشكلات مربوط به انسداد كاتتر  سپسيس، نكروز زیر جلدي و آریتمي قلبي

دارد همراه است، ضمن اینكه نياز به بستري مكرر و صرف وقت و هزینه زیادي 

همچنين به دنبال توقف درمان وریدي، با گذشت زمان علایم بيماري  .(55)

 .(4برگشت خواهد كرد)

 بر اساس گزارش موارد موفق درمان این بيماران با كلسيم خوراكي با دوز بالا

(mg/kg/day977 و عدم وجود مشكلات درمان وریدي و اثرات درماني مشابه )

كلسيم خوراكي به عنوان درمان ارجح در این بيماران پذیرفته شده و توصيه ميشود 

قبل از شروع درمان وریدي یا در بيمارانيكه تحت درمان وریدي هستند، بعد از 

-54) صورت خوراكي تجویزگردد اصلاح تغييرات راشيتيك، كلسيم با دوز بالا به

دوز بالا با . هدف از این مطالعه گزارش تاثيرات مثبت درماني كلسيم خوراكي (52

بيمار كه  4باشد. لذا در این مطالعه مي Dوابسته به ویتامين بيمار مبتلا ریكتز 4در 

گذاشته شده تحت درمان با كلسيم خوراكي با  VDDR2تشخيص  براي آنها

 ، معرفي مي گردند.گرفتند دوز بالا قرار

 

 

 رداگزارش مو

 4)ع(  در سرویس غدد ومتابوليسم كودكان مشهد در بيمارستان امام رضا

كه یافته هاي بيوشيمي و رادیولوژیك موید  آلوپسيبيمار با علایم باليني ریكتز و 

VDDR2  درمان با دوز بالاي كلسيم خوراكي بوده است، تحت

(mg/kg/day977قرار گرفتن ):از استان گلستان ماهه 3سال و 2حوا دختر  د

و وزن تولد طبيعي بوده است  )تركمن صحرا( فرزند اول از والدین منسوب با قد

 و در لوپسي تمام بدن شدهي بوده و در طي ماههاي اول دچار آبدو تولد موها طبيع

مها انحنا اندام تحتاني و پهن شدگي انتهاي اندا سالگي به دليل كوتاه قدي ویك 

زمایشگاهي شامل كلسيم و فسفر آ بدون سابقه تشنج مراجعه مينماید. یافته هاي

پایين و الكالن فسفاتاز و پاراتومون بسيار بالا بوده و همچنين شواهد رادیولوژیك 

ریكتز در انتهاي استخوانهاي بلند رویت شده. با توجه به یافته هاي باليني و 

 VDDR2ر الوپسي توتاليس با تشخيصبيوشيمي و رادیولوژي ریكتز در كنا

عدد كلسيتریول روزانه بوده  57با كلسيم خوراكي دوز پایين همراه با تحت درمان 

ميكرو گرم  5گرم كلسيم خوراكي و  9درمان با  5934است و از دي ماه 

كلستریول روزانه شروع شد ودر چند ماه از شروع درمان افزایش سرعت رشد قدي 

ش عضلاني و كاهش درد استخواني و دفعات زمين خوردن كش و افزایش قدرت و

و كنترل بهتر راه رفتن ظاهر گردید. همچنين بهبود یافته هاي بيوشيمي بصورت 

افزایش كلسيم و فسفر و كاهش آلكالن فسفاتازمشاهده شد. تغييرات رادیولوژیك 

 .(5)جدول مشاهده نشد آلوپسيواضح نبود و سير بهبود در 

 

 هاي آزمایشگاهي كودك بيمار اول قبل و بعد از درمان یافته .5جدول 

 زمان

 مشخصات

 ماه بعد 9 درمان شروع بل از درمانق

 ماهه 91 ماهه 92 ماهه 24 )ماه(سن

 55 1/55 52 )كيلوگرم(وزن

 40 44 42 )سانتي متر(قد

 4/3 1/3 1/4 )ميلي گرم بر دسي ليتر(كلسيم

 4/9 1/4 4/2 )ميلي گرم بر دسي ليتر(فسفات

 Alp 2050 5332 5433)ميلي گرم بر دسي ليتر(

 

ساله از تركمن صحرا و فرزند اول از والدین منسوب )دختردایي  9ميثم پسر 

و پسرعمه( و داراي نسبت فاميلي دور با بيماراول مطالعه ما)حوا( با وزن تولد 

سانتي متر و با زایمان طبيعي متولد شده است در طي  15گرم و قد  9977

ماهگي علي رغم  4ههاي اول مادر متوجه آلوپسي وي شده است. در سن ما

دریافت مكمل ویتاميني به علت فونتانل پهن و رشد قدي نامناسب مورد بررسي 

قرارگرفته ودر آزمایشات كلسيم و فسفر پایين و آلكالن فسفاتاز بسيار بالا ودر 

واحد ویتامين قرار  577777گرافي دست علایم ریكتز داشته است وتحت درمان با 

 گرفته ولي علایم بهبود مشاهده نميگردد. 

ماهگي با تشنج هایپوكلسميك بستري ميگردد و پس از دریافت  55در سن 

نماید. در كلسيم وریدي به سرویس غدد ومتابوليسم كودكان مشهد مراجعه مي

م سانت داشته در معاینه آلوپسي در تما 07كيلوگرم و قد 3ماهگي وزن  54سن 

بدن و فونتانل پهن و عریض شدن مچ دست و پا داشته و راه رفتن ایشان با 

اشكال و زمين خوردن مكرر بوده است و قادر به دویدن و بالا رفتن از پله نبوده و 

 9577و آلكالن فسفاتاز  mg/dl 5/2و فسفر  mg/dl 9/5در آزمایش كلسيم 

mg/dl  و سطح طبيعي ویتامينD  یافته هاي باليني و داشته و باتوجه به

از  VDDR2بيوشيمي و رادیولوژي ریكتز در كنار آلوپسي توتاليس با تشخيص 

 5سي سي كلسيم هر  57عدد كلستریول و  52سالگي تحت درمان روزانه  1/5

عدد  4گرم كلسيم خوراكي و  9، درمان ایشان به34ساعت بوده است و از دي ماه 

 (. 2كلسي تریول تغيير یافت)جدول

 

 یافته هاي آزمایشگاهي كودك بيمار دوم قبل و بعد از درمان .2ول جد

 زمان

 مشخصات

 ماه بعد 9  درمان شروع قبل درمان

 ماهه 90 ماهه 94 ساله2 سن

 55 57 1/3 )كيلوگرم( وزن

 1/45 03 05 )سانتي متر(قد

 3 1/4 9/5 )ميلي گرم بر دسي ليتر(كلسيم

 4/2 3/9 2/4 )ميلي گرم بر دسي ليتر(فسفات

Alp)442 325 9577 )ميلي گرم بر دسي ليتر 
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پس از شروع درمان كلسيم خوراكي علاوه بر بهبود یافته هاي بيوشيمي 

لكالن فسفاتاز بيمار توانایي راه رفتن آشامل افزایش كلسيم وفسفر و كاهش 

نموده ودفعات زمين خوردن كاهش یافته و بهبود واضح در  مستقل و دویدن را پيدا

قدرت عضلات مشاهده شد. درد اندام هاي تحتاني كاهش داشته و  وكشش 

سرعت رشد قدي افزایش داشت ولي تغيير واضحي در یافته هاي رادیو لوژیك و 

 شدت آلوپسي مشاهده نگردید.

توتاليس و  آلوپسيین غيرمنسوب با دسااله از بندر تركمن از وال 4مهدي 

 2اني و سابقه تشنج هایپو كلسميك در و دفورميتي اندام تحت كوتاه قدي و انحنا

سي  57عدد كلستریول و  5وزانه با رو تحت درمان تشخيص داده شده  سالگي

گرم كلسيم خوراكي  9درمان ایشان به 34ساعت بوده و از آبان  5سي كلسيم هر 

از لحاظ باليني پس از شروع درمان . (9)جدول  عدد كلسيتریول تغيير یافت 4و 

ميزان فعاليت و تحرك بيمار  .راه رفتن بدون كمك را كسب نمودبيمار توانایي 

افزایش یافته ودرد استخواني و زمين خوردن كاهش یافته و رشد قدي با سرعت 

( فرزند اول از 4)جدول  ساله 4حميدرضا از چناران  مناسبي افزایش یافته است.

نتانل پهن والدین منسوب كه در یك سالگي به دليل عدم توانایي نشستن و فو

قرار گرفته ولي به دليل  Dتشخيص ریكتز گذاشته شده و تحت درمان با ویتامين

 ماه به سرویس غدد ارجاع شده است.  4عدم پاسخ باليني پس از 

 

 . یافته هاي آزمایشگاهي كودك بيمار سوم قبل و بعد از درمان9جدول 

 زمان

 مشخصات

قبل از 

 درمان

54/4/34 

 شروع

ماه  9

 بعد

ماه  5

 عدب

 14 11 12  44 )ماه(سن

 50 55 55 0/51 )كيلوگرم(وزن

 31 32 35 37 ))سانتي مترقد

 5/3 9/3 1/4 2/4 )ميلي گرم بر دسي ليتر(كلسيم

 52/4 9/5 1/4 0/9 )ميلي گرم بر دسي ليتر( فسفات

Alp)5779 5549 5157 5292 )ميلي گرم بر دسي ليتر 

 

 ار چهارم قبل و بعد از درمان.یافته هاي آزمایشگاهي كودك بيم4جدول

 زمان

 مشخصات
  

54/5/34 

 شروع

ماه  5

 بعد

ماه  4

 بعد

ماه  3

 بعد

 44 40 41 93 91 24 )ماه(سن

 52 55 4/57 1/57 2/57 57 )كيلوگرم(وزن

 34 37 43 44 45 04 ))سانتي مترقد

 03/0 53/0 49/0 1/5 2/5 4/5 )ميلي گرم بر دسي ليتر(كلسيم

 72/4 34/9 43/2 5/2 5/2 5/9 ر دسي ليتر()ميلي گرم بفسفات

Alp)9157 4551 5701 3533 55534 4525 )ميلي گرم بر دسي ليتر 

 

توتاليس و كوتاه قدي و تغييرات  آلوپسيدر این بيمار هم با در نظر گرفتن 

 VDDR2اسكلتي و بيوشيمي ریكتز و عدم پاسخ به درمان ویتاميني تشخيص 

 5سي سي هر  1عدد كلستریول و شربت كلسيم 97اگذاشته شده و تحت درمان ب

ساعت قرار گرفته است ولي بيمار سابقه بستري مكرر )هر ماه( جهت دریافت 

ميليگرم بر دسي ليتر را داشته است(.  5/1-5متوسط كلسيم )داشته كلسيم تزریقي 

سالگي قادر به راه رفتن نبوده است و از دردهاي شدید اندام تحتاني  4تا سن 

كلسيم خوراكي  گرم 9یت داشته است. پس از یك هفته از شروع درمان با شكا

بيمار به صورت دراماتيكي براي نخستين بارشروع به راه رفتن نمود و در مدت 

كوتاهي سرعت رشد قدي و قدرت عضلاني افزایش یافت و جهت دریافت كلسيم 

بيوشيمي بصورت  تزریقي بستري نشد. علاوه بر بهبود یافته هاي باليني تغييرات

 افزایش كلسيم و فسفر و كاهش آلكالن فسفاتاز مشاهده گردید.

در تمام بيماران گزارش شده بهبود نسبي یافته هاي بيوشيمي و باليني دیده 

شد و احتمالا براي مشاهده تغييرات رادیولوژیكي نياز به زمان بيشتري است. 

ناراحتي گوارشي نداشتند و  هيچكدام از بيماران درمان شده علایمي از یبوست و

و سونوگرافي كليه شواهد هایپركلسيوري  Cal/Crtو نسبت  U/Aبا كنترل 

ماه تحت پيگيري منظم از لحاظ قد و  9مشاهده نگردید و به مدت یكسال هر 

وزن، سرعت رشد و فاكتور هاي بيوشيمي شامل كلسيم، فسفر و آلكالن فسفاتاز 

 قرار گرفتند.

 

 

 يحث و نتيجه گيرب

تحت درمان با كلسيم خوراكي  VDDR2بيمار مبتلا به  4در این مطالعه 

مدت كوتاهي بهبود علایم باليني  قرار گرفتند و در mg/kg/ day977با دوز 

شامل افزایش قدرت،كشش و تون عضلات و كسب توانایي راه رفتن و دویدن 

ر در طي یك هفته، براي اولين بار شروع به راه رفتن ظاهر شد و طوریكه یك بيما

نمود. سرعت رشد قدي و وزني بيماران افزایش چشمگيري داشت اما شدت 

 تغيير قابل ملاحظه اي نداشت. آلوپسي

بيماران تحت درمان شكایتي از مسایل گوارشي نداشتند و در بررسي سریال 

U/A, Cal/Crt ratio ي از هایپركلسيوري و و سونوگرافي كليه ها شواهد

و همكاران در طي  Hochbergدرمطالعه  نفروكلسينوزیس وجود نداشت.

ماههاي ابتدایي درمان كلسيم خوراكي با دوزبالا، عوارض گوارشي و ناراحتي شكم 

به صورت شایع در بيماران وجود داشت كه با افزایش تدریجي دوز دارو برطرف 

كایت یا عارضه جانبي در بيماران مشاهده گردیدو بعد از این دوره تطابق هيچ ش

بهبود یافته هاي بيوشيمي به صورت افزایش كلسيم و فسفر و افت  .(52نگردید)

آلكالن فسفاتاز مشاهده شد ولي تغيير واضح در علایم رادیولوژیك ظاهر نشد و 

احتمالا براي رویت بهبود علایم رادیولوژیك زمان بيشتري نياز است وشاید انجام 

ساله مبتلا  4و همكاران یك دختر  Wongسيتومتري در این راستا موثر باشد. دان

را تحت درمان با كلسيم خوراكي دوز بالا قرار دادند و پس از  VDDR2به 

ژیك بيان كردند كلسيم خوراكي دوز بالا یك مشاهده بهبود باليني و رادیولو

و همكاران در یك  Sakati. (59)بيماران است انتخاب درماني مناسب در این

پس از مشاهده بهبود چشمگير باليني و VDDR2ساله مبتلا به  5پسر 

گرم كلسيم خوراكي نتيجه گرفتند در بيماراني  4-9روزانه يك با دریافت رادیولو

توان جایگزین كه به كلسيتریول پاسخ نمي دهندكلسيم خوراكي دوز بالارا مي

بيمار  57و همكاران كه بر روي  Hochbergدر مطالعه . (54كلسيتریول نمود )

بيمار ابتدا تحت درمان كلسيم وریدي از طریق  4انجام شد، VDDR2 مبتلا به

كاتتر اینترا كاوال قرار گرفتند و بعد از ظهور علایم بهبود رادیولوژیك ریكتز، 

 2/2و 5/5بيمار 2شروع گردید و  day 2gr/m/3 -1/9كلسيم خوراكي با دوز 

عد از تشخيص روي درمان كلسيم خوراكي قرار گرفتند، در هر دو ساله بلافاصله ب

گروه در طي یك هفته بعد ازشروع درمان، دردهاي استخواني حذف و افزایش 
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در طي  PTHو  سرعت رشد قدي مشاهده شد.كلسيم و فسفر و الكالن فسفاتاز

ریكتز در  يعلایم رادیولوژیكبهبود  یكسال به محدوده طبيعي برگشت ولي

هي كه درمان وریدي دریافت كرده بودند، سریعتر ظاهر گردید. بيمارانيكه گرو

كلسيم وریدي دریافت كرده بودند، مشكلات و عوارض زیادي را تجربه نمودند. 

آریتمي قلبي بخصوص برادیكاردي در طي هفته اول درمان و مواردي از سپتي 

فتاد كه نياز به بستري، ماه( در تمام بيماران اتفاق ا 4با فركونسي یكي در )سمي 

قطع كلسيم تراپي و آنتي بيوتيك وریدي داشتند. كاتتر ورید مركزي با تناوب یكي 

ماه نياز به تعویض تحت بيهوشي عمومي داشت و در تمام بيماران بعد از  54در 

نرمال شدن غلظت كلسيم، هایپركلسيوري مشاهده شد ولي شواهدي از 

و همكاران در  Huahgمطالعه  در. (52)اشتند ندنفروكلسينوزیس در سونوگرافي 

كه حفظ مسير وریدي به علت عفونت هاي مكرر  VDDR2یك بيمار مبتلا به 

امكانپذیر نبود، كلسيم با دوز بالا به صورت انترال با استفاده ازلوله گاستریك در 

 Srivastava Tدر این راستا  .(51اصلاح اختلالات متابوليك بيماري موثر بود)

، هایپرپاراتيروئيدي در  VDDR2همكاران با در نظر گرفتن اینكه در بيمارانو 

كه براي  Cinacalcetپاتوفيزیولوژي تغييرات راشيتيك نقش عمده اي دارد، از 

همراه كلسيم خوراكي با  كاهش هایپر پاراتيروئيدي در نارسایي كليه بكار ميرود،

. عملكرد ایشان منجر به دنداستفاده نمو VDDR2دوز بالا در درمان بيماران 

در مطالعه  .(55)گردید اصلاح هایپرپاراتيروئيدي و سایر اختلالات متابوليك ریكتز 

Azemi و همكاران در یك مورد بيمار مبتلا به VDDR2 ماه  1/9بعد از

ساعت زمان ميگرفت، كلسيم 54كلسيم وریدي كه انفوزیون روزانه آن بيشتر از 

 mg/dl4  بيش از ر به حفظ مداوم سطح سرمي كلسيمخوراكي با دوز بالا منج

به دليل اثرات درماني مشابه و فقدان عوارض جانبي عمده و نيز سهولت . (50) شد

مناسب  ،VDDR2تجویز كلسيم خوراكي با دوز بالا در درمان بيماران مبتلا به 

در سن پایين تري تشخيص  به نظر ميرسد كه در هر بيمار بخصوص آنهایي كه

، یك دوره Dشوند، بدون در نظر گرفتن نوع جهش در گيرنده ویتامينده ميدا

ماهه كلسيم خوراكي با دوز بالا شروع گردد. همچنين در بيمارانيكه  5-9آزمایشي 

در شروع مقاوم به درمان خوراكي هستندو تحت درمان وریدي قرار ميگيرند بعد از 

 1/9-3)راكي با دوز بالا بهبود باليني ریكتز، تغيير درمان به كلسيم خو

رشد  ( منجر به بهبود قدرت و كشش عضلات و افزایش سرعتگرم/كيلوگرم/روزانه

 قدي وكاهش دردهاي استخواني و شكستگي خواهد شد.

 
 

 تقدیر و تشكر
بيماري هاي كودكان  بخش تمامي اساتيد، دانشجویان و پرسنلبدینوسيله از 

در انجام این  خانم نوشين عبداله پور كه امام رضا)ع( شهر مشهد و نيز بيمارستان

 .، تشكر و قدرداني مي گرددداشتندهمكاري تحقيق 
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ABSTRACT 

BACKGROUND AND OBJECTIVE: Vitamin D-dependent rickets type II (VDDR2) is a rare genetic disorder 

caused by mutations in vitamin D receptor (VDR) and leads to resistance to biological effects of calcitriol. Based on 

the type of mutation, this disease is resistant to calcitriol even at high doses of calcitriol and successful treatment of 

these patients requires hypocalcemic modification through administration of high doses of calcium and bypassing the 

intestinal defect in VDR signaling. In addition to the need for frequent hospitalization and high costs, intravenous 

administration of calcium is associated with complications and problems such as arrhythmia and sepsis, venous 

catheter infection and hypercalciuria. This study aims to report the positive treatment effects of high doses of oral 

calcium in 4 patients with vitamin D-dependent rickets type II. 

CASE REPORT: In this study, 4 patients with vitamin D-dependent rickets type II, diagnosed based on clinical and 

biochemical symptoms of rickets with alopecia, underwent therapy using high doses of oral calcium (300 mg/kg/day) 

in pediatric endocrinology and metabolism center of Imam Reza hospital. After a short period, increased growth rate in 

height, strength and elasticity of muscles was observed in addition to biochemical improvements without serious side 

effects and even one patient started walking independently within the first week of therapy for the first time. Patients 

were regularly followed up in terms of height and weight, growth rate and biochemical factors including calcium, 

phosphorus and alkaline phosphatase every 3 months for one year. 

CONCLUSION: Regardless of the type of mutation in vitamin D receptor, it is suggested that a 3-6 months trial of 

high dose oral calcium be started in each patient with vitamin D-dependent rickets type II, particularly for patients 

whose disease was diagnosed at lower ages. 

KEY WORDS: Vitamin D-dependent rickets type II, High dose oral calcium, Vitamin D receptor, calcitriol. 
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