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Streszczenie:

Dzieki powszechnie stosowanej w okresie niemowlecym profilaktycznej suplementacji witaming
D, petnoobjawowa krzywica niedoborowa jest obecnie coraz rzadziej rozpoznawana. Istotnym
problemem jest jednak wystepowanie zaburzeh genetycznych, ktére w obrazie klinicznym
wykazujg typowe cechy krzywicy, a trudnosci terapeutyczne wynikajg z catkowitej opornosci na
powszechnie stosowane preparaty witaminy D. W pracy przedstawiono przypadek prawie 2-
letniego chtopca z rozpoznang krzywicg pseudoniedoborowa typu I. Oméwiono przebieg
kliniczny choroby, wyniki badah dodatkowych, zastosowane leczenie oraz réznicowanie z innymi
chorobami objawiajgcymi sie zaburzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej. Autorzy zwrdcili
uwage na szczegdlne trudnosci diagnostyczne i terapeutyczne zwigzane z krzywicg witamino-D-
oporng, podkreslajgc zaréwno koniecznos$¢ wczesnego rozpoznania, jak rowniez przewlektego

leczenia oraz opieki wielospecjalistycznej.

Abstract:



Vitamin D-deficient rickets is nowadays rarely diagnosed because of commonly used vitamin D
preventive supplementation during infancy. However genetic disorders, where clinical
presentation is similar to typical rickets are a significant problem as total resistance to
commonly used supplements ofvitamin D appears. This article presents a case of almost 2 year-
old boy with diagnosed vitamin D-dependent rickets type I. The clinical aspects of the disease,
the results of additional tests, the treatment and the differential diagnosis were discussed. The
authors paid special attention to the diagnosticand therapeutic difficulties associated with
vitamin-D-dependent rickets, highlighting both the need for early diagnosis, long-term treatment

and multi-professional care.



