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Vaka Sunumu

Fahr Hastaligi: Vaka Sunumu
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Fahr Hastalig (Idiyopatik Bazal Gangliyon Kalsifi-
kasyonu)

Fahr hastaligi bilateral striyopallidodentat kalsinozis tab-
losudur. Sik rastlanan klinik bulgular néropsikiyatrik
semptomlar, nobetler, demans, konusma bozukluklari, par-
kinson, distoni, kore ve ataksiyi icermektedir. Kalsiyum
metabolizmast bozukluklari, sistemik hastaliklar, radyas-
yon anoksi, toksinler, ensefalitler gibi bir takim bozukluk-
larin bu hastaliga neden olabilecegi ileri siiriilmiistiir. Bu
makalede on yasinda Fahr sendromlu bir hasta klinik,
endokrinolojik ve radyolojik yonleriyle sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Fahr hastaligi, bazal gangliyon kalsi-
fikasyonu, bilgisayarli tomografi
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Fahr Disease (Idiopathic Basal Ganglia Calcification)

Fahr disease is a disorder of bilateral striopallidodentate
calcinosis. Common clinical findings include neuropsychi-
atric symptomes, seizures, dementia, speech difficulties,
parkinsonism, distonia, chorea, and ataxia. It’s suggested
that calcium metabolism disorders, systemic diseases,
radiation, anoxia, toxins, and encephalits etc.may cause
this disease. In this paper a 10-year old patient with Fahr
syndrome is presented with relevant clinical, endocrinolo-
gical and radiological aspects.

Key words: Fahr disease, basal ganglia calcification, com-
puted tomography
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GIRIS

Fahr sendromu bazal gangliyonlar, serebellar dentat
niikleus ve sentrum semiovalede kalsifikasyonla
karakterize, genellikle otozomal dominant gegisli,
ancak sporadik ve otozomal resesif vakalarin da
bulundugu ender bir hastaliktir. Fahr sendromunun
kalitimu ile ilgili heniiz spesifik bir gen bulunama-
mistir. Sendrom ilk kez 1930 yilinda Fahr tarafindan
tamimlanmustir. Siklikla noropsikiyatrik, ekstrapira-
midal, serebellar belirtiler, konugsma bozuklugu,
demans saptanir. Ancak, yaygin kalsiyum birikimine
ragmen asemptomatik kalan vakalar da vardir ©.
Fahr sendromu siklikla 4. ile 6. dekatlar arasinda
baglar @. Kalsiyum depozisyonu genelde hayatin ilk
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tic dekadinda, norolojik bozulma ise kalsiyum biriki-
minden iki dekat daha sonra baglamaktadir. Ancak,
Fahr sendromu nadiren pediatrik populasyonda da
goriilebilmektedir. Fahr sendromu prevalansinin %
0.5’ten daha az oldugu tahmin edilmektedir. Alt1 bin
ti¢ yliz kirk sekiz adet kranial BT nin degerlendirildigi
bir ¢caligmada vakalar 62’sinde (% 0.98) bazal gang-
lion kalsifikasyonu saptandigi, bunlarin ise, ancak
31’inin (% 0.49) Fahr sendromu oldugu bildirilmistir
(Konig 1989) ®. Cummings ve ark.  Fahr hastaligini
iki alt gruba ayirmugtir: Psikotik semptomlarla belirti
veren erken baglangichh form ve demans, hareket
bozukluklarmin goriildiigii ge¢ baslangich form. Fahr
hastalig1 tanis1 konulan vaka pediatrik yas grubunda
olmasindan dolay1 ilgin¢ bulundu ve klinik, goriintiile-
me bulgulariyla sunuldu.

VAKA SUNUMU

On yasinda erkek hasta agir sinirlilik ve saldirganlik
seklinde davranig bozuklugu, yasitlarina oranla dav-
ranig ve zekasinda gerilik yakinmalariyla bagvurdu.
Ailenin soyledigine gore davranig bozuklugu kiiciik-
liiglinden beri varmis, ancak son zamanlarda daha da
artmig. Ozgegmisinde miadinda, evde, normal spon-
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tan dogum ile vajinal yolla diinyaya gelmis. Postnatal
gec aglama disinda adaptasyon sorunu olmamus. Iki
yasindayken akut lenfoblastik 16semi teghisi konul-
mus, bu nedenle 3 y1l boyunca kemoterapi ve radyo-
terapi alarak tedavi gérmiig, sonrasinda remisyona
girdigi icin tam kan sayimu ile takip edilmeye bas-
lanmis. Bize bagvurusundan iki ay once kafa trav-
mast geciren hastanin dig merkezde cekilen kranial
BT’sinde multifokal kalsifikasyonlar saptanmis ve
hasta ileri tetkik amactyla tarafimiza yonlendirilmis.
Soygecmisi sorgulandiginda 6zellik saptanmadi.

Fizik muayenesinde; genel durumu iyi, suuru agikti,
ancak psikomotor ajitasyonu mevcuttu. Boy 10. per-
santil, viicut agirligi 90. persantildeydi. Kalp tepe
atimi1 90 ve ritmikti, tansiyonu 120/75 mmHg olarak
Olcililmiistii. Hastanin solunum, dolagim, sindirim,
genito lriner sistem muayenelerinde 6zellik yoktu.
Norolojik muayenesinde ajitasyonu ve saldirganligi
mevcuttu, bagirma ve muayene odasindan kagma
egilimindeydi.

Laboratuvar bulgulari; hasta ALL remisyon done-
minde oldugu i¢in tam kan sayimi1 ve periferik yayma
bakildi. Tam kan sayiminda hemoglobin: 12,9 g/L,
hematokrit: % 40, beyaz kiire: 7,800/m?*, Rbc: 5,120/
m?, trombosit: 305,000/m? saptandi, periferik yayma-
da anormallik bulunmadi. BT de kalsifikasyon sap-
tandigindan kalsiyum metabolizmasina yonelik tet-
kikler istendi. Iyonize Ca, PTH, fosfor, Mg diizeyleri
normaldi, ancak 25-OH D vitamini diizeyi (13,5) ve
osteokalsin diizeyi (<2) diisiiktii. Diger minerallerin
beyin parankiminde birikme olasiligina kargin demir,
bakir ve cinko diizeylerine de bakild: ve normal sinir-
larda saptandu. Ileri tetkik amaciyla bakilan biyokim-
yasal incelemede elektrolitler, iire, kreatinin, B12
vitamini, tiroid fonksiyon testleri, tam idrar tahlili ve
tam digkt analizi normaldi, karaciger enzimleri hafif
artmist1 (AST: 71, ALT: 88).

D1s merkezde c¢ekilen kranial BT yi dogrulamak,
varsa degisiklikleri saptamak amaciyla ¢ekilen kont-
rol kranial BT’de bilateral bazal gangliyonlarda,
bilateral serebral hemisferlerde kortikal-subkortikal
diizeylerde kalsifikasyon ile uyumlu dansite artigla-
11 saptand: (Resim 1 ve 2). Mevcut klinik ve radyo-
lojik bulgulara dayanarak hastanin tablosunun erken
baglangi¢cli Fahr hastaligi ile uyumlu oldugu diisii-
niildii.

Resim 1. Kontrastsiz Kranial BT incelemesi. Bilateral serebral
hemisferlerde yaygin kortiko-subkortikal kalsifikasyonlar.

Resim 2. Kontrastsiz Kranial BT incelemesi. Bilateral bazal
gangliyonlarda kalsifikasyonlar.

TARTISMA

Intrakraniyal kalsifikasyonlar bircok nedene bagh
olugsabilmekte ve ¢ok cesitli klinik bulgularla karsi-
miza ¢ikabilmektedir (Tablo 1).

Fahr hastalig1, yaygin bazal gangliyon kalsifikasyonu
ile karakterize bir hastaliktir. Kalsifikasyonun en sik
goriildiigii bolge globus pallidustur. Bununla birlikte
putamen, kaudat nukleus, capsula interna, dentat
niikleus, talamus, serebellum ve serebral beyaz cev-
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Tablo 1. intrakranial kalsifikasyon yapan nedenler.

Hipoparatiroidi
- otoimmun (idiyopatik)
- tiroidektomi sonrast
Psodohipoparatiroidi
Sekonder Hiperparatiroidi
Infeksiyonlar
- konjenital CMV
- rubella
- toksoplazma
- AIDS
- tiiberkiiloz menenjiti sonrasi
Radyasyon tedavisi
Mitokondrial Sitopatiler
Wilson Hastalig1
Cesitli Sendromlar
- Down sendromu
- Cockayne sendromu
- Fahr sendromu
- Marble-Brain sendromu
- Tuberozskleroz
- Norofibromatozis
Neoplaziler
- multiple myelom
- metastatik astrositom
Anoksi
Toksinler
- karbonmonoksit
- kursun
Vaskiiler nedenler
- anevrizmalar
- anjiomalar
- hematomlar
Yaslanmaya bagl fizyolojik kalsifikasyonlar

herde de kalsifikasyonlar goriilebilmektedir ©.
Loventhal (1986) Fahr sendromu ve Fahr hastaligini
tanmimlamada dort kriter belirlemistir: 1) Intrakranial
kalsifikasyon, en azindan globus pallidus ve/veya
serebellar bolgeyi iceren karakteristik bir yerlesim
gostermelidir. 2) Kalsifikasyon kranial BT de goriile-
bilmelidir. 3) Kalsifikasyon, makroskopik patolojik
incelemede fark edilebilecek biiyiikliikte olmalidir.
4) Tanisal olmayan destekleyici bulgular ise kalsifi-
kasyonun eslik ettigi klinik bulgularin varligi ve altta
yatan Ozellikle hipoparatiroidizm gibi metabolik
anormalliklerin varligidir.

Fahr sendromunun insidental bazal ganglion kalsifi-
kasyonundan ayirt edilebilmesi i¢in bazi norolojik
bulgularin varligima gereksinim vardir (Beall et al.
1989, Trauter et al. 1988). Konig (1989) ve Kazis
(1985) tarafindan yapilan caligmalar Fahr sendro-
munda norolojik semptomlarin prevalansinin degis-
ken olabilecegini gostermistir (Tablo 2).

Yapilan bir¢ok ¢alismada (Kazis 1985, Taxer et al
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Tablo 2. Fahr sendromunda nérolojik bulgular.

Bas agrisi/vertigo % 13
Ekstrapiramidal bozukluklar % 10
Parezi/apopleksi % 10
Gegici iskemik ataklar % 6
Nobet % 6
Senkop % 5

1986) intrakranial kalsifikasyonun yayginliginin ve
norolojik bulgularin cesitliliginin iligkili olabilecegi
sonucuna varlmigtir ©. Fahr hastaligi ve Fahr send-
romu olarak iki farkli tantmlama bulunmaktadir. Fahr
hastalig1 paratiroid bozukluklar1 gibi metabolizma
bozukluklarr ya da bolgesel iskemi, inflamasyon gibi
lokal dolasim bozukluklar1 sonucu Ca, Fe, Zn, Al,
Mg gibi minerallerin, mukopolisakkaritlerin, glikop-
roteinlerin birikimine bagli olarak ya da radyoterapi
sonrasi ortaya ¢cikmaktadir 719, Fahr sendromu terimi
ise idiyopatik vakalar icin kullanilmaktadir 112,
Hastamizin metabolik, biyokimyasal ve hormonal
tetkiklerinde herhangi bir patolojinin olmamasi,
Oykiisiinde 16semi sonrasi kemoterapi ve radyoterapi
almis olmas1 BT de saptanan kalsifikasyonlarin rad-
yoterapiye sekonder gelisen Fahr hastaligina bagh
oldugunu diislindiirmiistiir. Hastanin noropsikiyatrik
semptomlarinin nedenini arastirmak ve 6nceki BT yi
dogrulamak amaciyla cektigimiz kontrol kraniyal
BT’de saptadigimiz yaygin kalsifikasyonlar, Fahr
hastaligindaki kalsifikasyon lokalizasyonu ile uyum-
Iu bulunmugtur ve hasta ¢ocuk norolojisi ve ¢ocuk
ruh saglig1 ve hastaliklari birimlerinden takip altina
alimmugtir. Sonug olarak, noropsikiyatrik bozukluklar
gelisen hastalarda BT ile saptadigimiz kalsifikasyon-
lar1 herhangi bir metabolik nedene baglayamadigimiz
durumlarda Fahr sendromunu ayirict tani olarak
diisiinmeliyiz.

KAYNAKLAR

1. Hanagas1 H, Hanagas F, Bilgic B. Bilateral striopallidoden-
tat kalsinozisin klinik spektrumu. Tiirk Néroloji Dergisi
2004;5:430-7.

2. Yoshikawa H, Abe T. Transient parkinsonism in bilateral
striopallidodentate calcinosis. Pediatr Neurol 2003;29:75-7.
http://dx.doi.org/10.1016/S0887-8994(03)00049-3

3. Lauterbach EC. Fahr’s Syndrome. In: Psychiatric manage-
ment in neurological disease. 1st ed. Washington: American
Psychiatric Press; 2000:137-8.

4. Cummings JL, Gosenfeld LF, Haulihan JP, McCaffrey T.
Neuropsychiatric disturbances associated with idiopathic cal-
cification of the basal ganglia. Biol Psychiatry 1983;18(5):591-
601.

PMid:6860732

5. Lester J, Zuniga C, Diaz S, Rugilo C, Micheli F. Diffuse

intracranial calsinosis: Fahr disease. Arch Neurol 2006;63:



B. Bozkurt ve ark., Fahr Hastaligi: Vaka Sunumu

1806-7.

http://dx.doi.org/10.1001/archneur.63.12.1806
PMid:17172625

Lauterbach EC. Fahr’s Syndrome. In: Psychiatric manage-
ment in neurological disease. Ist ed. Washington: American
Psychiatric Press; 2000:140-1.

Kobayashi S, Yamadori I, Miki H, Ohmori M. Idiopathic
nonarteriosclerotic cerebral calcification (Fahr’s disease): an
electron microscopic study. Acta Neuropathol (Berl)
1987;73(1):62-6.

http://dx.doi.org/10.1007/BF00695503

PMid:3604574

Bouras C, Giannakopoulos P, Good PF, Hsu A, Hof PR,
Perl DP. A Laser microprobe mass analysis of the trace ele-
ments in brain mineralizations and capillaries in Fahr’s disea-

10.

11.

12.

se. Acta Neurol 1989;26:569-75.

Kazis AD. Contribution of CT scan to the diagnosis of Fahr’s
syndrome. Acta Neurol Scand 1985;71:206-11.
http://dx.doi.org/10.1111/j.1600-0404.1985.tb03190.x

Okten Al, Ergiin R. Fahr’s Hastalig1 (Ierleyici Idiyopatik
Strio-Pallido-Dentat Kalsinozis): Vaka Sunumu. Tiirk
Serebrovaskiiler Hastaliklar Dergisi 2003;9(2):77-9.
Baptista MV, Vale J, Leitao O. Strio-pallido-dentat calcifica-
tions. Presse Med 1995;24(28):1301-4.

PMid:7501622

Rossi M, Morena M, Zanardi M. Calcification of the basal
ganglia and Fahr disease. Report of two clinical cases and
review of the literature. Recenti Prog Med 1993;84(3):192-8.
PMid:8465101

93



