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ABTO30MHO AOMMHAHTHA XUNOKaALemuja
Autosomal dominant hypocalcemia / MKb E20.8

AUTOSOMAL DOMINANT HYPOCALCEMIA

HYPOCALLEMIA

LOW
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(85 Ms'&l.

L nsenerare

CMHOHMMMU: aBTO30MHO AOMMHAHTEH XMnonapaTtupouamnsam, bamunjapHa
XunepKanuuypuyHa xunoKanuemuja, pamunjapHa xmnokanuemuja

ABTO30MHO AOMMHaHTHa xunokanuemuja (AIAX) e MHory peTka 6onect Ha xomeocTasaTta Ha
Kanunymor. Taa e npeausBmMKaHa og myTaumja Ha CASR (3921.1) reHOT KOj WTO ro Koaupa
Kanunym ceHsuHr peuentopoT. OBOj peuenTop Urpa Kay4Ha yaora Bo perynaunja Ha
MeTaboIM3MOT Ha KanunymoT 1 Ha GochOopOoT NPEKY KOHTPOIMPakbE Ha CEKpeLnjaTa Ha
NapaTXopMOHOT U NPeKy eKCKpeLuMja Ha KanLnym NpeKy ypmHa Kako oAroBop Ha Bapujaumuure
Ha CEepPYMCKMOT Kanumym. buaejku ce pabotn 3a akTMBMpaHa MyTalinja Ha OBOj FeH, ce C/ly4yBa
02 MUMa 3roJieMeHa CEH3UTMBHOCT Ha KNETKMUTE Ha NapaTUpounaHaTa X/ie3ga U Ha KNeTKUTE Ha
TybynuTe Ha 6ybpesnTe KOH HUBOTO Ha Ka/LUMyMm, U 3aTOoa Aoara 40 XMNOKaALeMnja Koja LWTo
OBME KNETKMU ja NepuenmpaaT Kako HopmasiHa. MCcTo Taka ce OnuLaHM N akTUBUPAHU MyTaunu 1
Bo GNA11 (19p13.3) reHor.

bonecTa ce HacneayBa aBTO30MHO AOMMHAHTHO TaKa LITO A0BOJIHO € AeTeTO Aa Hacneam camo
efHa Konuja Ha MyTMpaH reH o4 e4HNOT poanTen 3a Aa ja MaHudectmpa 6onecta. Kaj man 6poj
Ha MNaLMEHTN MyTaLMjaTa HacTaHaNa Ae HOBO 3HAUN HUEAEH 04 poaUTeNInTE He € HOCUTEN Ha
MmyTauujaTa.



KanumymoT urpa BaykHa y/aiora BO KOHTPO/1a Ha ABUKEHaTa Ha MYCKY/IMTe TaKa LTO NPU HEros
He[0CTaTOK Ce jaByBa rpyerbe UK Tpenepere Ha MycKymTe. KoKy WTOo € MOHUCKO HMBOTO Ha
KanuMym, CUMNTOMUTE Ce MOU3PA3EHM.

KnuHuukarta ekcnpecuja 1 Bo3pacta Ha MaHUPeCTMparbe Ha CUMNTOMUTE Ce MHOTY
BapMjabuaHM (3aBUCHO 04, HUBOTO HA Ka/ILMYM BO KPBTa).

HeKkou naumneHTH ce KOMNAETHO 6e3 CMMNTOMM (Kaj HMB AMArHO3aTa ce NoCcTaByBa NPW CayYajHO
MCNUTYBatbe Ha KPBTA), HEKOW Ce CO YMEePEHU CUMMNTOMM (rpyeBm, Napectesnn) u HeKon nmaat
MHOTY TELKN CUMNTOMM (NP NOBTOPYBAYKM KOHBYN3UM).

HajuecT cMmnTOM Ha aBTO30MHO AOMWHAHTHA XMMNOKanLeMuja ce MyCKy/IHU CMa3mm Ha
MYCKY/IUTE Ha paueTe M cTonanarta (KapnoneaanHu cnasmu), rpyekbe Ha MyCKyau, CEH3aLUMM Ha
neuKare 1 boukare (NapacTesnm) UM HEBPOMYCKY/IHA MPUTABUAHOCT BO BUA, Ha Tpenepere
Ha MYCKYy/IUTe BO Pa/IMYHM AEeN0BU Ha TenoTo. /inuaTa co HajTexXok 06/1MK Ha bonecta maat
KOHBY/N13UM 0BUYHO 04, AOEHEYKa BO3PACT UM PaHO AETCTBO. HeKkoral oBMe CMMNTOMM ce
jaByBaaT camo npu enus3oam Ha bonecT uam npy Temneparypa. Mpu xunokanuemmja
nayMeHTMTe MMaaT NOTELWKOTMM BO KOHLLEHTPaLUMja 1 06MUYHO Toa ce HapeKyBa CO TEPMUHOT
,brain fog” (marna Bo Mmo30K).

OcBeH HU30K KaNLMym BO KPBTa, BUCOKO HMBO Ha Ka/LMYyM BO YPUHA UCTO Taka NPUCYTHO e
BMCOKO HMBO Ha $pocdop BO KPBTA, HUCKO HMBO Ha MarHe3nym BO KPBTa U 3roJIeMeHo Nlayetrbe
Ha marHesmym co ypuHa. HeppokanunoHosa v owteteHa bybperkHa dyHKLMja ce NCTO Taka
onuwanHun. Kanundukatu ce popmmnpaat 1 Bo 6asasiHATE FaHIIMM HA MO30OKOT, KOW Ce 0JIKHM
3a KOHTPO/a Ha ABUXKOUTe. McTo TaKa ce onuiiaHmM c/lydam Ha aBTOCOMHO AOMMHAHTHA
XMMOKaNLEMUja CO KapaKTEPUCTUKM Ha bapTep cnHApom (404aTHO NPUCYTHA XMNOKaneMuja u
MeTabonHa anKkanosa). Kaj aBTO30MHO AOMMHAHTHA XMMNOKaALeMMja CePyMCKOTO HMBO Ha MTX e
HOPMa/THO UM HUCKO. Ha HMBOTO Ha Kanuuym BAvjaaT u Apyr1 GakTopu Ha OKOJIMHATAa,
MCXpPaHaTa, MEHCTPYaJIeH UMKAYC, CTPECOT UTH.

[wvarHosata ce nocrtasyBsa co l'la60paTOpMCKM ncnepgysara, AoAeKa ce noTepAayBa CO reHeTCKO
ncnenysame.

TpetmaH

TpeTmaHOT Koj ma Lien Aa ro Kopernpa HUBOTO Ha Kaauuym BO KpBTa Tpeba aa ce peanmsumpa
CO BHUMaHMe, bruaejkm cekoe NokayyBake Ha HUBOTO Ha Kaauuym (4ypu v Kora e BO rpaHuLm
Ha HOpMasia) o4 CTpaHa Ha KNeTKUTe Ha bybperoT Ke ce nepuenTnpa Kako Xxunepkanuemmja n
Ke BOAM KOH 3ro/ieMeHa eKcpeKLmja Ha KaJiLMymM CO YpMHa CO MOXKHOCT Ha pa3BuBatkbe Ha
HedpoKanuuHosa n bybpexkHa nHcydumumeHumja. Llenta Ha TpeTMaHoT e Aa ce Hajae 6anaHc
Merfy KNMHUYKUTE 3HAUM Ha XMMNOKanLemmja U o4pKyBakbe Ha XOMeOoCTas3a Ha Kauuymor.
Tpeba na ce MOHUTOPMA HUBOTO Ha Kanuuym Bo ypuHa. OcobeHo BHMMaHMe Tpeba aa ce gaae
Ha geuata buaejkm XpoHMYHA XMMNOKaAILEMMja MMA HeraTuBeH epeKT BO MHTENEKTYyaHUOT
pa3Boj Kaj AeTeTo. KOHBEHLMOHANMOT TPETMAH Ce COCTOM BO cybcTuTyumja Ha 1 anda



XMAPOKCUANPaH BUTaMUH [l, 403UTe Kaj AeLaTa HeKorall ce Noroiemm OTKO/IKY Kaj BO3pacHU
3apagu pacTtoToT. MCTo TaKa ce AaBaaT CynaemMeHTH Ha Ka/uMym U Ha marHesnym. MoTtpebHu ce
pPefoBHU YyNTPa3BY4YHU Nperneamn Ha bybpesute. Kaj naumeHTUTE Kaj KoM He MOXKe Aa ce
KOHTPO/IMPA HMBOTO Ha KanLMyM BO YPWHa Ce AaBa U XMAPOXN0PTUA3MA,.

Bo nocneaHo Bpeme Ha fAodat ce npenapaTty Ha ek3oreH napatxopmoH (POPCTEO, HATIMAPA)
KOM Ce agMUHUCTPUpPAaT NPeKy MHPY3MOHa NyMna KOj LUTO OBO3MOMKYBa CTabuieH Kaauuym Bo
KpBTa, HOpManM3npare Ha HUBOTO Ha docdhop BO KPBTA U UCTO TaKa MMa epeKT BO CMalyBarbe
Ha eKcpeuujaTa Ha Kasunym Bo ypuHa. Hatnapa e ogobpeH og @A n EMA 3a gonroTtpajHa
ynotpeba Ha NauMeHTU CO XMnonapaTMponamsam.

Bo MOMEHTOT Teue cTyauja 3a peKoMOUHaAHTEH NapPaTXOPMOH KOj MMa AOT NOAYXKMBOT 1 6u ce
aAMUHUCTPUPAN eAHalW AHEBHO cybKyTaHoO. MICTo TaKa Teye CTyAuja 3a NnepopaneH npenapart Ha
napaTxopmoH. [loaeka nekoT Koj 61 BAnjaen Ha HUBO Ha KaJILMYM CEH3MHI peLenTopoT Kako
MHXMBUTOP TH KanuMnmTuK e Bo BTOpa KAMHWUYKA dasa, Toj b nman anpekTeH edekT Ha
peLenTopoT CO TOA WTO Ke Ce MOKa4yM HMBOTO Ha KasLlMyM BO KPBTA A04EKA BO YPUHA Ke ce
CManu nsnadvysarse.
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