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Az extracellularis kalcium-koncentraciot érzékeld sejtfelszini receptort (CaSR) kddold gén
funkcio-vesztést ill funkcio-csokkenést eredményez6 mutacioi a korabban kifejezetten
ritkanak vélt familiaris hypocalciurias hypercalcaemia (FHH) 1-es tipusat (FHH1) ill. a még
ritkabb autosomalis dominans hypocalcaemia 1-es tipusat (ADH1) okozzak. Ezen két korkép
koziil kiilonosen az FHH ismeretének ill. a primer hyperparathyreosis tiinetmentes formaitol
val6 elkiilonitésének van gyakorlati jelentdsége. A tiineteket nem okoz6 primer
hyperparathyreosis jol definialt feltételek esetén miitendd, mig a mai ismereteink szerint FHH
esetén a miitéti megoldas nem, vagy csak extrém ritkan indokolt ill. eredményes.

A szerzOk az USA Pennsylvania dllamaban miikodd, 3 milli6o személy egészségiigyi ellatasat
végzo Geisinger Egészségiigyi Szolgaltatd rendszer nyilvantartasaban szerepld személyek
koziil 51289 adatait dolgoztak fel, ugy, hogy a vizsgalt személyek azonossaga mindvégig
titokban maradt. Valamennyi személy beleegyezését adta a rendszerben tarolt egészségiigyi
adatainak feldolgozasahoz, tovabba a periférias vérbodl nyert DNS-mintak teljes genom
szekvenalasahoz.

A vizsgalt egyének mintegy 60%-aban talaltak a CaSR génben eltérést. Ezen eltérések
soklépcsds elemzése alapjan a genetikai eltérések tulnyomo tobbségét benignusnak, biologiai
jelentdséggel nem birdnak mindsitették. A potencidlisan pathogénnek mindsithetd mutaciokat
biologiai jelentdségét funkciondlis vizsgalatokkal erdsitették meg.

Az 51289 személy koziil 38 esetében taldltak korokként értékelhetd CaSR mutacidt, és igy
felallitottak az FHH1 genetikai diagnozisat. A 38 személy koziil 21-nél a hypercalcaemia
permanens volt. Két esetben az ADH1 genetikai diagndzisa volt megallapithatd, mindkét
személy hypocalcaemias volt.

A vizsgalat adatai alapjan az FHH1 prevalenciaja mintegy 38X magasabb (74,1/100000
lakos), mint az eddig becsiilt érték és igy az FHH életkorra és nemre standardizalt
gyakorisaga 0sszemérhetd a primer hyperparathyreosis gyakorisagaval. Az ADH1
valdsziniileg a leggyakoribb oka a nem-sebészeti eredetli hypoparathyreosisnak.

A jelen vizsgalat eredményei azt vetitik elére, hogy a parathormon-dependens

hypercalcaemidk differencidldiagnosztikdjaban a jovében jelentésen novekedni fog a CaSR
gén genetikai diagnosztikajanak jelentosége.
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