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ADH1

Was ist ADH1?

ADH1 oder Autosomal-Dominante
Hypokalzamie vom Typ 1 ist eine Form einer
Unterfunktion der Nebenschilddrise
(Hypoparathyreoidismus). Es handelt sich um
eine vererbte, lebenslange Erkrankung, die bei
Kindern und Erwachsenen auftritt. ADH1 gehort
zu den seltenen Erkrankungen und betrifft etwa
1 von 25.000 Personen.t

Was ist eine Erbkrankheit?

Unter einer Erbkrankheit versteht man eine
Krankheit, bei der eine Eigenschaft oder ein
Merkmal von einer Generation an die nachste
Generation weitergegeben wird, z. B. von
einem Elternteil an ein Kind.?*

Menschen mit ADH1%:

* haben in der Regel einen niedrigen
Kalziumspiegel im Blut (medizinischer
Fachbegriff Hypokalzamie)

* haben einen geringen Parathormonspiegel
(Hormon aus der Nebenschilddriise); das
Parathormon ist an der Kontrolle der
Kalziummenge im Blut beteiligt

* kdnnen einen hohen Kalziumspiegel im Urin
(medizinischer Fachbegriff Hyperkalziurie)
aufweisen; dies kann zu einer Ansammlung von
Kalzium in den Nieren oder zur Bildung von
Nierensteinen fihren

* Kénnen auch Stérungen anderer Mineralien im
Korper aufweisen, wie zum Beispiel zu viel

Phosphat oder zu wenig Magnesium

Welche anderen Bezeichnungen
gibt es fiir ADH1?

e Autosomal-dominante Hypokalzamie (ADH)*®°

* Autosomal-dominanter Hypoparathyreoidismus*
» Familidre hyperkalziurische Hypokalzamie*
 Familiare Hypokalzamie*

e Familiar isolierter Hypoparathyreoidismus®

* |diopathischer Hypoparathyreoidismus®

Was verursacht ADH1?

ADH1 wird durch eine Veranderung des Gens CASR verursacht, das den Kalzium-Sensor CaSR kodiert. Die aus
diesem Gen hergestellten Proteine arbeiten normalerweise zusammen, um die Menge an Kalzium im Blut zu
erkennen und zu kontrollieren. Bei Patienten mit ADH1 reagieren die aus dem veranderte CASR-Gen
hergestellten Proteine empfindlicher gegenlber Kalzium und kébnnen den Kalziumspiegel weniger gut
kontrollieren, selbst wenn die Konzentration im Blut niedrig ist.* Es gibt andere veranderte Gene, die Formen
des Hypoparathyreoidismus verursachen konnen, die ADH1 ahneln. Allerdings gehoéren Veranderungen im
CASR-Gen zu den haufigsten.”

Wie ist CaSR an der Kontrolle des Kalziumspiegels beteiligt?

S Knochen :

Schilddruse 2 - PTH wirkt in den Nieren, um

den Vitamin-D-Spiegel zu
erhohen
- Die Wirkungen von PTH in
gﬁs\ I den Nieren und Knochen
N - -
CaSR Q PTH N erhohen zirkulierendes Ca
1 cCaSR-Proteine dienen als - Nebenschilddrusen Niere

Kalzium-Sensoren und

kontrollieren die in das Blut 3 Aktives Vitamin D

freigesetzte Menge and PTH hilft bei der
Wenn Ca?* niedrig ist Erhohung des
Ca?*-Spiegels
im Blut
Ca?*: calcium ion (Kalzium-lon); CaSR: CalCiumsensitiver Rezeptor; PTH: Parathyroidhormon. 4 Verringerte Mengen an Ca?*

werden in den Urin freigesetzt

Wer bekommt oder gibt ADH1 weiter?

ADH1 wird vererbt, sprich von einer Generation
an die nachste weitergegeben. Die Vererbung
folgt einem autosomal-dominanten Muster.*®
In einem autosomal-dominanten
Vererbungsmuster reicht eine veranderte
Kopie des CASR-Gens aus, um die Krankheit
zu verursachen.* In den meisten Fallen erhalt
eine Person mit ADH1 das veranderte CASR-
Gen von einem Elternteil mit ADH1.% Jedes
Kind einer Person mit ADH1 hat eine 50%ige
Wahrscheinlichkeit, das ADH1 verursachende
veranderte Gen vererbt zu bekommen.?

* Bei einigen Personen mit ADH1 ist die
Erkrankung jedoch nicht erblich bedingt.
Stattdessen kann ADH1 durch eine spontane
Veranderung im CASR-Gen verursacht werden.
Daher konnen Personen an ADH1 erkranken,
ohne dass diese Krankheit zuvor in ihrer
Familie aufgetreten ist.*

* Wenn bei jemandem ADH1 diagnostiziert wird,
sollten auch dessen Eltern auf das veranderte
CASR-Gen untersucht werden.®
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Was sind die Symptome von ADH1?

Die Symptome von ADH1 kénnen von Person zu Person unterschiedlich sein und Kinder und Erwachsene
in unterschiedlicher Form betreffen. Symptome kdénnen in jedem Alter auftreten und sich im Laufe der Zeit
verandern.®® Eines der haufigsten Symptome von ADH1 ist eine pl6tzliche, starke Muskelanspannung
(medizinischer Fachbegriff Spasmen) in den Handen und FiiRen.*® Empfindungen von Muskelkrampfen,
Prickeln oder Kribbeln (medizinischer Fachbegriff Parasthesie) oder Zuckungen der Nerven und Muskeln in
verschiedenen Korperteilen treten ebenfalls haufig auf.*® Bei Menschen mit schwerem ADH1 kann es
kurzzeitig zu unkontrollierten Bewegungen (medizinischer Fachbegriff Krampfanfalle) kommen; dies
passiert fir gewohnlich im Sauglings- oder Kindesalter.*®

Haufigste Symptome von ADH1
Kurzzeitige oder plétzlich einsetzende Symptome

von ADH159:1¢; Langfristige potenzielle Folgen von ADH1%%°0;

e Symptome der Nieren
- Nierensteine
- Zu viel Kalzium in den Nieren

- Geschadigte Nieren, die das Blut nicht richtig
filtern kbnnen ('chronische Nierenerkrankung')

* Andere mogliche Symptome
- Ansammlung von Kalzium im Gehirn

* Gehirn- und Muskelsymptome
- Krampfanfalle

- Intermittierende Muskelkrampfe
(medizinischer Fachbegriff Tetanie)

- Missempfindungen (medizinischer Fachbegriff
Parasthesie)

- Muskelkrampfe (medizinischer Fachbegriff

:pssmen) in den Knoch derin d - Knochenbriche ('Frakturen')
- Gcglerrrw]ireznen N den Anoenen oderin aen - Traurigkeit, Hoffnungslosigkeit und

Antriebslosigkeit (‘Depression, depressive
Verstimmung')

- Zu schneller oder zu langsamer Herzschlag
(‘Arrythmie’)

- Ermudung (medizinischer Fachbegriff Fatigue)

* Psychische Symptome:Angstzustande und
Gedankenkreisen Konzentrationsschwierigkeiten,
mentale Erschopfung, Vergesslichkeit ('Hirnnebel')

- Angst oder Besorgnis (Angstzustande)

- Probleme mit Denkfahigkeit, Erinnerung oder
Konzentration (medizinischer Fachbegriff
Hirnnebel)

Wenn Sie vermuten, dass Sie oder Ihr Kind ADH1 haben, sprechen Sie mit lhrem Arzt iiber eine
allfallige Abklarung, inklusive einer genetischen Analyse.’ Eine frihzeitige Erkennung ist wichtig, um
ADH1-bedingte Symptome zu behandeln.

Was ist das Ziel einer klinischen Studie?

Klinische Studien (auch medizinische Forschungsstudien genannt) untersuchen neue Maéglichkeiten,
Erkrankungen zu verhindern, zu erkennen oder zu behandeln. Behandlungen kdnnen neue Medikamente
oder neue Medikamentenkombinationen oder neue Maoglichkeiten zur Anwendung bestehender
Behandlungen sein. Das Ziel klinischer Studien ist es, festzustellen, ob ein neues Medikament oder eine
neue Behandlung sicher ist und gut wirkt.2° Derzeit laufen klinische Studien flr Patienten mit ADH1.
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Diese Informationen dienen nur zu Schulungszwecken. Und stellen keine medizinische Beratung dar.
Bitte sprechen Sie mit hrem Arzt, wenn Sie Fragen zu lhrer Gesundheit, der Abklarung von ADH1 oder
irgendwelchen Behandlungen haben.
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