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Qué es la HAD1?

. . . _ Las personas con HAD1*:
HAD1 o “hipocalcemia autosomica dominante

tipo 1” es una forma de hipoparatiroidismo. ¢ Normalmente, tienen niveles bajos de calcio
Se trata de una enfermedad hereditaria, en la sangre, lo que se conoce como
permanente y poco frecuente que puede “hipocalcemia”.
afectar tanto a ninos como adultos. La ¢ Tienen niveles bajos de una hormona llamada
padecen, aproximadamente, 1 de cada “hormona paratiroidea”, que ayuda a
25 000 personas.* controlarla cantidad de calcio presente en

la sangre.

Pueden presentar niveles altos de calcio en la

¢Que es una enfermedad orina, lo que se conoce como “hipercalciuria”,

hereditaria? que puede provocarla acumulacion de calcio
en los rinones o la formacion de calculos
Una enfermedad hereditaria se produce renales.

cuando una caracteristica o rasgo pasa de
una generacion a otra, es decir, pasa de
padres a hijos.?*

* Asimismo, pueden presentar una cantidad
inadecuada de otros minerales importantes en
el organismo, como demasiado fosfato o muy
poco magnesio.

¢Con qué otros nombres se conoce
la HAD1?

* Hipocalcemia autosémica dominante (HAD)*®
* Hipoparatiroidismo autosomico dominante*
 Hipocalcemia hipercalcitrica familiar*

* Hipocalcemia familiar*

* Hipoparatiroidismo familiar aislado®

* Hipoparatiroidismo idiopatico®

¢;Cual es la causa de la HAD1?

La causa de la HAD1 es un cambio irregular en el gen del receptor del sensor del calcio (Calcium-Sensing
Receptor, CaSR). Las proteinas producidas a partir de este gen normalmente trabajan juntas para detectary
controlar la cantidad de calcio presente en la sangre. En los pacientes con HAD1, las proteinas producidas a
partir del gen CaSR irregular son mas sensibles al calcio y no funcionan igual de bien para controlar los niveles
de calcio, incluso cuando los niveles en sangre son bajos.* Existen otros genes irregulares que pueden originar
formas de hipoparatiroidismo similares a la HAD1, pero lo mas frecuente son los cambios en el gen CaSR.”

¢Como interviene el CaSR en el control de los niveles de calcio?

Tiroides - La hormona paratiroidea
2 (PTH) actla en los rinones
para aumentar los niveles
PTH de vitamina D
- Las acciones de la PTH en el
PTH rinén y los huesos aumentan
el Ca?* circulante

CaSR

A\ 4

Glandulas

1 |as proteinas del CaSR paratiroideas

controla.n la cantidad de PTH RIfién
que se libera en la sangre
3 LavitaminaD
Cuando el Ca?* es bajo activa ayuda a
aumentar los
niveles de Ca?*

Ca?*": i6n de calcio; CaSR: receptor del sensor de calcio; PTH: hormona paratiroidea o en sangre

4 Secrecion de menos cantidad
de Ca?*en la orina

¢ Quién contrae o transmite la HAD1?

La HAD1 se hereda, o pasa de una generacion a ¢ Algunas personas no heredan la HAD1. En vez
la siguiente, en un patrén autosomico de ello, la HAD1 puede estar provocada por un
dominante.*® En un patron hereditario cambio espontaneo, nuevo, en el gen CaSR.
autosémico dominante, una copia del gen CaSR Por lo tanto, las personas pueden desarrollar
con un cambio irregular es suficiente para causar HAD1 aun sin antecedentes de la enfermedad
la enfermedad.* En la mayoria de los casos, una en su familia.*

persona con HAD1 recibe el gen CaSR irregular * Si se diagnostica HAD1 a una persona,

de uno de los padres con HAD1.* Cada uno de los también se deben hacer pruebas a sus padres
hijos de una persona con HAD1 tiene una para comprobar si tienen el gen CaSR
probabilidad del 50 % de heredar el gen irregular irregular.®

de la HAD1.?

Patron hereditario de la HAD12#

Gen CaSR Gen CaSR
irregular

Padre o
madre con
HAD1

Progenitor no
afectado

Hijo con Hijo no Hijo no Hijo con
HAD1 afectado afectado HAD1

cCuales son los signos de HAD1?

Los sintomas de HAD1 pueden variar de una persona a otra y pueden afectar a ninos y adultos de forma
diferente. Los signos pueden aparecer a cualquier edad y pueden cambiar con el tiempo.6® Uno de los signos
mas frecuentes de HAD1 es una rigidez muscular fuerte y repentina, lo que se conoce como “espasmos
musculares”, en las manos y los pies.*® También son frecuentes la sensacion de calambres musculares,
pinchazos u hormigueo, lo que se conoce como “parestesia”, o la contraccion de nervios y masculos en
varias partes del cuerpo.*® Las personas con HAD1 grave pueden sufrir breves periodos de movimientos
incontrolados, lo que se conoce como "convulsiones”, generalmente durante la infancia o la ninez.*®

Signos mas frecuentes de ADH1

Sintomas breves o repentinos de HAD162:1°: Posibles consecuencias a largo plazo de HAD14621°;
* Signos que afectan al cerebro y los masculos * Signos que afectan a los rinones
- Convulsiones - Calculos renales
- Espasmos musculares intermitentes, lo que - Exceso de calcio en los rinones
se conoce como “tetania” - Rifiones dafados que no puede filtrar
- Parestesia adecuadamente la sangre, lo que se conoce como
- Calambres/espasmos musculares “enfermedad renal cronica”
- Dolor en los huesos o en el lugar donde * Signos que afectan a otras partes del cuerpo
estos se conectan, lo que se conoce como - Acumulacion de calcio en regiones importantes
“articulaciones” del cerebro
- Sentirse cansado en todo momento,lo que - Roturas de huesos, lo que se conoce como
se conoce como “fatiga” “fracturas 6seas”
* Signos que afectan a los pensamientosde - Sensacion de tristeza o desesperanza y poco
una persona interés en las actividades, lo que se conoce como
- Miedo o preocupacién, lo que se conoce “depresion”
como “ansiedad” - Latidos cardiacos demasiado rapidos o lentos, lo
- Problemas para pensar, recordar o que se conoce como “arritmia”
concentrarse, lo que se conoce como
“obnubilacion”

Si cree que usted o su hijo pueden tener HAD1, hable con su médico sobre las pruebas
genéticas.’
La deteccion temprana es importante para tratar los signos provocados por la HAD1.

¢ Cual es el proposito de la investigacion clinica?

Los estudios clinicos o de investigacion médica examinan nuevas formas de prevenir, detectar o tratar las
enfermedades. Los tratamientos pueden consistir en nuevos farmacos, nuevas combinaciones de
farmacos o nuevas formas de utilizar tratamientos ya existentes. El objetivo de los ensayos clinicos es
determinar si un nuevo medicamento o tratamiento es seguro y funciona bien.'° Actualmente, existen
estudios clinicos en curso para pacientes con HAD1.
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Esta informacion tiene Gnicamente fines educativos y no pretende ofrecer asesoramiento médico.
Hable con su médico si tiene preguntas sobre su salud, la deteccion de HAD1 o cualquier tratamiento. o
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