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Resumen

Introduccion: La hipocal cemia autosdomica dominante tipo 1 (ADH1) es una causa rara de hipocalcemia
provocada por una mutacion activadoraen el gen del receptor sensor del calcio (Calcium Sensing Receptor o
CaSR). Este receptor se encarga de regular la homeostasis del calcio influenciado principa mente por las
concentraciones de calcio extracelular.

Caso clinico: Presentamos unafamilia de al menos 2 casos confirmados, un padre de 46 afiosy su hijade 12
anos (caso indice), con una ADH1 por una variante activadora del gen del CaSR, concretamente la variante
Glu767Lys en heterocigosis. Si bien larevision de laliteratura nos indica que existe unaamplia
heterogeneidad en la presentacion fenotipica de las variantes de ADHL1, asi como una baja correlacion
genotipo/fenotipo, en este caso 10s 2 pacientes presentan unas caracteristicas clinicas y bioguimicas muy
similares. Ambos casos son asintomaticos en cuanto a la clinica de hipocalcemia siendo la deteccion de la
enfermedad incidental al encontrar niveles de calcio bajos en una analitica de rutinadel caso indice. En
ambos se objetivan alteraciones bioguimicas similares con hipocal cemias mantenida con cifras medias de
calcio corregido de 6,6 mg/dl, con niveles inapropiadamente normales de paratohormona (PTH) y sin
presentar hipercalciuria. El caso indice presenta hiperfosfatemias més acusadas. En el cribado de las
complicaciones de la enfermedad, presentan pruebas de despistgje negativas, descartandose ateraciones
electrocardiogréficas, calcificacion de los ganglios basales, nefrocalcinosis y nefrolitiasis.

Discusion: EnlaADH1 serecomienda el tratamiento con calcio y/o vitamina D activada (en forma de
calcitriol o afacalcidiol) en pacientes sintomaticos con €l objetivo de controlar la sintomatol ogia; sin
embargo, este tratamiento puede incrementar la hipercalciuriay por lo tanto aumentar €l riesgo de
complicaciones renales. Dado que ambos pacientes se muestran asintomaticos, se mantienen en vigilancia
activasin tratamiento.
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