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NADIR BiR HIiPOKALSEMIi NEDENIi: FAHR HASTALIGI
RARE CAUSE OF HYPOCALCEMIA: FAHR'S DISEASE

Tugcan ERUS, Sencan ACAR, Mehmet Burak AKTUGLU, Zeynep ERMiS KARAALIJ, Mehmet KENDiR*

OZET

Fahr hastaligi, bilateral bazal ganglionlarda kalsinozis tablosudur. Kalsiyum; kapillerler, arterioller, kiiciik venler ve perivaskiiler
alanlarda birikir ve kraniyal mikrodamarlarda obliterasyon, damar g¢evresinde ndronal dejenerasyon ve gliozise sebep olur.
Kalsifikasyonlar ¢ogunlukla simetrik olarak dentat ¢ekirdek, bazal ganglion, talamus ve centrum semiovalede goriiliir. Tanida,
kalsiyum birikimlerini gdostermede en sik kullanilan inceleme yontemi kranial BT dir. Etiyolojik olarak Fahr hastaligi, ailevi,
sporadik veya sekonder (enflamatuar, tiimoral, hipoksik, vaskiiler, endokrin, toksik, metabolik, dejeneratif, malabsorptif) olabilir.

Biz bu nadir goriilen sendromu hipoparatiroidi klinigi ile bagvuran hastalarda akilda tutulmas1 amaciyla tartismaya sunuyoruz.

Anahtar kelimeler: Fahr hastaligi, hipokalsemi, hipoparatiroidi

ABSTRACT

Fahr’s disease is a rare neurological disorder characterized by bilateral basal ganglia calcinosis. Calcifications cause obliteration in
micro vessels, neuronal degeneration and gliosis accumulating bilaterally at the basal ganglia, thalamus, centrum semiovale and the
dentate nucleus. The most used diagnostic method is cranial tomography to determine the calcifications. Fahr’s disease presents
sporadically, inheritedly or secondarily (tumor, inflammation, hypoxia, endocrine, toxic, metabolic, degenerative, malabsorbtive).
We want to emphasize the consequence of this syndrome for the patients presenting with hypoparathyroidism.

Key words: Fahr's disease, hypocalcemia, hypoparathyroidea

GIRIS

Fahr  hastaligi; bilateral striopallidodentat  kalsinozisle
karakterize, nadir goriilen bir durumdur. Striopallidodentat
kalsifikasyonlar  genellikle  kalsiyum-fosfor ~ metabolizma

bozukluklarina eslik eder, ancak bazi olgularda goriildiigi gibi
serum kalsiyum metabolizmasinda degisim olmaksizin,
kalitimsal olarak genetik hasar (4. kromozomun kisa kolunda
gelisen genetik bir defekt) sonucunda da hastaligin geligebildigi
tanimlanmistir (5,10). Kalsifikasyonlar genellikle bilateral olarak
izlenir. Sendromun klinik 6zellikleri degisken olmakla birlikte;
ilerleyici mental hasar, dizartri, konviilsiyon, parkinson benzeri
klinik tablo, kisilik degisiklikleri, noro-psikiyatrik davranig ve
zihinsel iglev bozukluklar1 gorilebilir (3,7). Bu hastaligin
anoksi, radyasyon, sistemik hastaliklar, toksinler, kalsiyum
metabolizma bozukluklar: ve ensefalitler ile baglantili oldugu
tanimlanmistir (12). Kronik antikonvulsif tedavi kullaniminin ve
alkalen fosfataz aktivitesindeki degisimlerin Fahr hastaliginin
gelisiminde etkisi oldugunu vurgulayan bildirimler mevcuttur.

OLGU

46 yasinda erkek hasta, biling kayb1 ve kasilma sikayetleri ile
acil poliklinigimize bagvurdu. 8 yildir epilepsi Oykiisii olan ve
antikonviilzif tedavi altindaki hastanin yapilan fizik muayene
incelemesinde; genel durumu orta, suuru agik, aktif koopere idi,
kardiyak, solunum sistemi ve batin muayenesinde 6zellik yoktu.
Diger sistem muayeneleri de dogaldi. Hastanin anamnezinden bu
seferki  kasilmasinin  zaman  zaman olan  epileptik
kasilmalarindan farkli oldugu, yiiziinde; dudak kenarinda

¢ekilme oldugu ve ellerinde de; 4. ve 5. parmaklarda
kapanma oldugu (ebe eli) o&grenildi. Aligkanliklar:
sorgulandiginda hastanin sigara, alkol ve uyusturucu
madde kullanim 6ykﬁsﬁn1'in oldugu ve zaman zaman
yapilan tetkiklerinde hipokalsemi [Ca: 3 8mg/d| (8,4-10,2)]
saptandi. Kranial etyolojiyi aydinlatmak icin c¢ekilen
kranial BT incelemesinde; bilateral kaudat nukleus,
lentiform nukleus, talamus posterior kesimlerinde ve
periventrikiiler alanda simetrik kalsifikasyon, her iki
ventrikiil atrial diizeyde derin beyaz cevherde milimetrik
boyutta bilateral kalsifikasyon izlendi (Sekil 1a,1b). Hasta
Fahr hastaligi disiiniilerek tetkik ve tedavi amaciyla
yatirildi.

Yapilan ileri aragtirmalar sonucunda hastamizda; Ca: 4.4
mg/dl (8.4-10.2), P:7.5 mg/dl (2.3-4.7), PTH: 1.5 pg/ml
(10-55), Mg: 2 mEg/L (1.9-2.7), CK:872 U/L (38-174),
Albiimin: 3.4 g/dl (3.4-5.4), ALP: 77 U/L (1-21), 25-OH D
vitamini: 35 ng/ml (>30) olarak saptandi. Hastada
hipoparatiroidi tespit edilmesi nedeniyle eslik edebilecek
olas1 diger endokrinopatiler agisindan hormon profilleri
istendi, anlamli 6zellik saptanmadi. serbestT4: 0.96 ng/dl
(0.7-1.48), TSH: 1.90 ulU/ml (0.35-4.97), bazal kortizol:
17.1 pg/dl (5-25), FSH: 1.42 mlU/ml (1.38-13.58), LH:
0.79 mlU/ml (1.7-8.6), Testosteron: 445 ng/dl (300-1000).
Aile sorgusu derinlestirildiginde de klinik olarak anlaml
patoloji saptanmadi.
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Fahr hastaligi

1-b

Sekil 1a-b. Bazal ganglionlardaki kalsifikasyonlar

Olgumuzda, literatiirle uyumlu olarak, anti-sosyal kisilik
bozuklugu olmasi, mental durumda degisiklik, hipoparatiroidi
ve  hipokalseminin  varligi  taniyr  destekledi.  Hasta
hipoparatiroidiye eslik eden Fahr hastalig1 olarak kabul edildi.
Once IV Kalsiyum ile replasman yaparak, sonra da oral 2,500
mg Kalsiyum Karbonat, 880 IU Vitamin D3 idame tedavisiyle
semptomlarin dramatik olarak kayboldugu goézlendi.

TARTISMA

Fahr hastaligi bazal ganglionlarda bilateral kalsifikasyon olmasi
ve eslik edebilecek ozellikle kalsiyumu ilgilendiren (en sik
hipoparatiroidi) metabolik bozukluklarin birlikte goériilmesidir.

Cesitli calismalarda kalsifikasyonlarin ~ gelisimi  belli
basamaklar halinde olmaktadir. Tlk &nce kalsiyum
depolanmasi damarlarin dis katmaninda olmakta, ardindan
intimal alana yayilmakta ve en sonunda kranial mikro
damarlarda obliterasyon goriilmektedir (1). Postmortem
olarak yapilan patolojik incelemelerde kalsifiye olmus
olan alanlarda extravaskiiler olarak PAS pozitif asit
mukopolisakkarit madde ile alkali yapida proteindz bir
maddenin birikimi oldugu gosterilmistir.
Mukopolisakkarit ve proteindz yapi iizerinde kalsiyum
fosfat elementlerinin olusturdugu hidroksiapatit kristallleri
kadar demir, bakir ve sistein gibi elementlerin de birikime
ugradig gosterilmistir (2). Bu alanda yapilan ¢aligmalarda
belirtilen diger bir goriis ise; inflamasyona sekonder

ortaya ¢ikan makrofajlardaki serbest radikallerin
mukopolisakkarit matriks olusumuna neden olabilecegidir
(8).

Erkeklerde daha fazla goriilen Fahr hastaligi, siklikla
asemptomatiktir. Fakat eger kalsifikasyonlar yogunsa,
ekstrapiramidal ve serebellar bulgular agiga ¢ikar. Fahr
hastaliginin birlikte goriildiigii patolojiler kabaca dort grup
altinda toplanabilir: Birinci grubu, kalsiyum metabolizma
degisiklikleri, hipoparatiroidizm, psédohipoparatiroidizm,
bazen de hiperparatiroidizm olusturur. Ikinci grup,
konjenital dejeneratif gelisim anomalilerini, liglincii grup,
sistemik hastaliklar ve gecirilen enflamatuar olaylar
kapsar. Dordiincii grup ise, toksik ve anoksik
etkilenmelere sekonder olarak gelisir (9,6).
Hipoparatiroidizmde, ya PTH sekresyonu azalmistir, ya da
effektor organlarda PTH sekresyonuna anormal yanit
verilmesi s0z konusudur. Hipoparatiroidizme bagh
intrakraniyal kalsifikasyonun mekanizmasi ise
bilinmemektedir (4). Hipoparatiroidizmin ciddiyeti ile
serebral kalsifikasyon derecesi arasinda bir iligki
bulunmamaktadir. Hipokalseminin siiresi uzadikg¢a, bazal
ganglionlarin kalsifikasyonuna rastlanma sikligi artar.
Kalsiyum ve vitamin D’nin yerine konulmasi metabolik
anormalligi diizeltir ve klinik progresyonu geciktirir (6).
Hipoparatiroidizm  norolojik  agidan, esas olarak
semptomatik veya latent tetani veya nobetler ile seyreder.
Nobetler, her yasta goriilebilir ve genellikle jeneralize
tonik Kklonik karakterdedir (9). Villarreal-Nufiez ve ark.
olgumuzla da uyumlu olarak, 25 yas istii ge¢ baslangich
epilepsili bir hastada, inme, timér, travma ve diger
metabolik nedenleri ayiurt edip, persistan hipokalsemi
saptamiglar ve olgularindaki jeneralize tonik klonik
ndbetin nedeninin hipokalsemi, hiperfosfatemi ve PTH
direnci sonucu bir PHP tablosuna sekonder oldugunu ileri
stirmiislerdir (11). Olgumuzda da bu bilgiye dayanilarak
epileptik konviilsiyonlarin mevcut olan hipokalsemisine
bagli olabilecegi diigiiniildii. Ayrica bizim olgumuzda 8
yildir epileptik sikayetleri bulunmasina ragmen, yeni
gelisen tetani nobeti ile tanist konuldugu igin, primer
hastalik veya yapilmig bazi calismalarda varsayim olarak
belirtildigi gibi kullanmakta oldugu anti-konviilzif ilaca
sekonder gelismis olabilecegini de diisiinmekteyiz.
Tedavide kalsiyum ve vitamin D'nin yerine konulmasi
metabolik anormalligi diizeltir ve klinik progresyonu
geciktirir (6).

Fahr hastaligi uzun yillar 6nce tanimlanmis bir sendrom
olmasma karsin klinikte sik olarak kargilasiilmamasi
nedeniyle gozden kagabilmektedir. Ozellikle, ani
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Fahr’s disease

noropsikiyatrik bozukluklar gelisen hastalarda ve altta kalsiyum
metabolizmasinda bozuklugu olan hastalarda tanimlanamayan
ndrolojik semptomlar gelistiginde Fahr hastaliginin ayirici tanida
akilda tutulmasi gerektigi inancinday1z.
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