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Fahr sendromu patolojik olarak bazal ganglionlarin. dentate nukleusun ve hevaz cevherin yavgm simetrik
kalsifikasyonuyla  karakterizedir.  Sendromda  klinik  semptomlar  degiskendir.  Stklikla  néropsikivarrik,
ckstrapramidal ve serebellar semptomlar, nibetler, konusma bozukluklar:, demans saptamir. Bu vazida Iahr
sendromlu 60 vasindaki bir erkek hasta sunulmakta ve hastalik klinik, radvolojik ve endokrinolojik yénlerivie
gazden gegirilmektedir. [ Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 1(4):297-300.1994]
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Fahr’s syndrome (idiopathic bilateral striopallidodentate calcification): case report

Fahr’s syndrome is characterized pathologically by massive symmetric calcification of the basal ganglia.
dentate nucleus, and cerebral white matter. Although the clinical presentation may he quite variahle, most
patients  could have either neuropsychiatric symptoms, scizures, speech  diffuculties,  dementia, and
extrapyvramidal or cerebellar dysfunctions.In this paper, a 60 yvear old man with I'ahr s svadrome is presented
and the clinical, radiological, and endocrinological aspects of the disease are discussed. [Journal of Turgut

O:zal Medical Center 1(4):297-300.1994)
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intrakraniyal multipl simetrik kalsifikasyonlar,
kalsiyumn  metabolizma  bozukluklari,  sistemik
hastahklar  (SLE), intoksikasyonlar  (karbon
monoksit), ansefalit, irradiyasyon, anoksi, Kearnes-
Seayre sendromu, Cockayne sendromu ve Fahr
sendromunda ortaya ¢ikar'2,

Fahr sendromu masif, bilateral striopallidodentat
kalsifikasyon (BSPDC) ve nérolojik semptomlarla
giden familyal bir hastaliktir’™. Sporadik vakalar da
bildirilmistir *. Mental gerileme, konusma bozukluk-
lan, epileptik nébetler, parkinsonizm bulgulan gibi
degisik klinik goriiniimlerle ortaya ¢ikabilir.

Bu yazida, klinik bulgulann ve radyolojik
goriiniimii ile Fahrf sendromu tanisi alan bir olgu
sunulmakta ve BSPDC etyopatogenez agisindan
irdelenmektedir.

OLGU SUNUMU

60 yasinda erkek hasta. Bas donmesi, kusma,

dengesizlik, bayilma sikayetleri ile basvurdu.
Sikayetlerinin 1 ay oOnce bagladigi, giderek
siddetlendigi ogrenildi. Sistemik muayenesinde
patolojik bulgu saptanmadi. 170 cm boyundaydi ve
dismorfik bulgulan yoktu. Norolojik muayenesinde
gozdibi normal degerlendirildi. Yiiz goriinimii
donuk ve seboreikti. Mental gerileme (mini mental
status: 28), dizartri, sagda belirgin bilateral
serebellar dismetri ve disdiadokokinezi, sagda V.
sinir oftalmik dal alaninda hipoestezi. horizontal ve
vertikal yonde nistagmus, titiibbasyon, sag elde
belirgin tremor, sagda belirgin bilateral rijidite,
DTR’lerde bilateral hiperaktivite ve yiiriyiisiin
ataksik oldugu belirlendi.

Laboratuvar incelemesinde tam idrar. tam kan
saytmi, eritrosit sedimantasyon hizi, aglik kan sekeri,
karaciger fonksiyon testleri, sodyum, potasyum,
kloriir diizeyleri normal sinirlarda bulundu.

Kan fosforu normal degerlerdeydi. Kan
kalsiyumu normal degerlerin altinda (%6.6-7.1 mg)

* o jnénﬁ Qniversitesi Tip Fakiiltesi Noéroloji Anabilim Dali - Malatya
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saptandi. BUN, kan kreatinini ve kreatinin klirensi
normal simirlardaydi. Demir, demir baglama, ferritin
(100ng/ml), bakir (88ug/dl), ¢inko (70pug/dl),
duzeyleri normaldi. Kan paratiroid hormon (0.55
ng/ml), T3 (104.16 ng/dl), T4 (8.95 ng/dl), serbest
T3 (3.11 pg/dl), serbest T4 (1.60 ng/dl), TSH (1.09
NIU/dI). 1.25 dihidroksi vit-D (16 pg/ml), prostat
spesifik antijen (6.05 ng/ml) diizeyleri normaldi.
ASO, CRP, latex negatif saptandi. Kan IgG, IgA ve
1IgM dizeyleri normaldi. Brusella ve toksoplazma
-agliitinasyon testi, HIV, VDRL incelemesi negatif
olarak bulundu. PPD negatifti. EEG'si normal
degerlendirildi. SEP’inde anormalite bulunmadi.
EKG ve ekokardiyografisinde patoloji saptanmad.
Abdominopelvik ve toraks bilgisayarh
tomografisinde (BT) patolojik goriiniim saptanmadi.

Direk kafa grafisinde bazal gangliyon diizeyine
uyan kigiikk ¢aplhh (0.5 cm) bilateral kalsifikasyon
goniniimiine karsin, BBT sinde  bilateral nukleus
kaudatus, putamen ve pallidum seviyelerinde,
serebellar nukleuslar diizeyinde masif kalsifikasyon
oldugu saptandi (Resim 1, 2).

Resim 1. Hastanin kontrassiz BBT sinde bilateral
yaygin bazal gangliyon kalsifikasyonu

Hastamin bir erkek ¢ocugunda (28 yaginda)
bilateral bazal gangliyon Kalsifikasyonu (1 cm
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capinda) saptandi. Sistemik ve noérolojik muayenesi
normal olarak degerlendirildi ve kalsiyum diizeyi
normal sinirlarda bulundu.

Resim 2. Hastanin kontrassiz BBT'sinde bilateral
yaygin serebellar kalsifikasyon
TARTISMA

intrakraniyal kalsifikasyon nedenleri uzun bir
liste tutmaktadir’?. Beyin tiimorleri, graniilomatéz

hastaliklar, enfeksiyonlar, intoksikasyonlar gibi
bilinen nedenlerle bagh ortaya ¢tkan
kalsifikasyonlar, BSPDC lardan ayri

degerlendirilmektedir™®. BSPDC larin nedenleri ve
siniflandinlmalan konusunda literatiirde heniiz bir
goris birligi olusmamigtir. Histolojik bulgulaniyla ilk
kez Bamberger tarafindan 1855°te tammlanan
bilateral simetrik bazal gangliyon ve serebellar
nukleuslarin kalsifikasyonu Fahrin 1930°da yaptif)
bildirimden sonra Fahr sendromu olarak anilmaya
baglannustir™®.  Sonralan  sendromun  BSPDC,
hipoparatiroidi ve néropsikiyatrik bulgulardan olusan
bir triad: oldugu belirtilmistir™'’. Yanisira Lowenthal
ve Bruyn 1968'de familyal serebral kalsifikasyonu 4

gruba ayirmuglardir'’: idiyopatik familyal
hipoparatiroidizm, pseudo hipoparatiroidizm ve
pseudopseudohipoparatiroidizm,  infantil  familyal

olgular ve idiyopatik familyal striopallidodendat
kalsiftkasyon. Daha sonraki yayinlarda infantil
familyal olgularin hemen c¢ogunun Cockayne
sendromuna uydugu goriilmiis ve bu adla anilmaya
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baglannustir’.  Yine Fahr sendromu isminin
kullanilmamas: gerektigini soyleyenler de vardir®,
Genis serili postmortem bir incelemede primer
simetrik bazal gangliyon kalsifikasyonlarinin siklig
onbinde 2.7 olarak bildirilmistir'”. BBT ile yapilan
yine genis serili iki ¢aligmada ise bazal ganglionlarin
simetrik  kalsifikasyonlarimin  sirastyla  %0,2  ve
%1.02 olarak saptandigi, ancak sirasiyla % 0,1 ve
%0,2 sinde nérolojik klinik bulgulann tabloya eslik
ettigi  bildirilmektedir'*'®. Bunlann iginde Fahr
sendromuna uyan olgularin siklig1 konusunda bir
bilgi yoktur. Bu klinik, radyolojik, biyokimyasal ve
patolojik sonuglara  dayanarak, idiyopatik,
cogunlukla familyal, ekstrapiramidal semptomlarla
giden, hipoparatiroidizm olsun ya da olmasin,
bilateral yaygin striatopallidodentat kalsifikasyonlar
(Fahr sendromu) ayn bir antite olarak
degerlendirilmekte ve nadir gonilmektedir.
Sendromda kalsifikasyonun arteriyol, veniil ve
kapiller perivaskiiler mesafede bagladig1 ve kalsiyum
yanisira, demir, bakir, ¢inko, fosfor, kloriir,
aliminyum, magnezyum, potasyum, silikon,
mukopolisakkarit, glikoprotein ve nadir birgok
maddenin  biriktigi  bildiriimektedir*'*'*.  MRG
calismalarinda doku o6zelliklerine bagh madde
birikim siirecinin beyaz cevher, bazal gangliyon ve

serebellar dentat nukleuslarda farkli  oldugu
gosterilmigtir™'*. Hastaligin etyopatogenezinde
serbest radikaller ve sitoplazmik organellerde

(mitokondri ve endoplazmik retikulum) bozukluklar
iistinde durulmaktadir®"".

Sendromun otosomal resesif, otosomal dominant ,
X'e bagh gecis gosteren formlan yamsira sporadik
olgular da bildiritmektedir™*'*.  Cocukluk ve
yetiskin ¢ag1 formlan kahtim, klinik goriiniiniim ve

progresyon Ozellikleriyle farkhilik gosterir. Yetigkin

formunda kalsifikasyonlarin olugmaya
baglamasindan 15-20 sene sonra, 4.-5. dekatta klinik
semptomlar ortaya ctkmaktadir®. Hastalik

parkinsonizm, serebellar sendrom, mental gerileme,
psisik semptomlar, epileptik nébetler ve ansefalopati
semptomlarina yol acabilir. Akut beyinsapt ve
serebellar  semptomlar ve konvulsiyon oykiisii ile
bagvuran hastamizda, yanisira mental gerileme,
parkinsonizm bulgulari, BBT'sinde yaygin bazal
gangliyon ve serebellar kalsifikasyonu vardi.
Parathormon diizeyi normal saptanan hastanin 1hml
hipokalsemisine neden olacak bir patoloji identifiye
edilemedi. Klinigi, viicut goriiniimii ve radyolojik
incelemesiyle pseudohipoparatiroidizme uymayan
hastada Elsworth-Howard testi, parathormon
preparatimn  bulunamamas: nedeniyle yapilmadi.
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Hasta klinik semptomlari, yaygin bilateral
intrakraniyal kalsifikasyonlan ve erkek gocugunda
da saptanan 1ltml1 bazal gangliyon kalsifikasyonlan
ile familyal BSPDC (Fahr sendromu) olarak kabul
edildi. Hastamin diger yakinlarinin ozellikle BBT ile
taranmasinin  yeni vakalan ortaya ¢ikartacag:
diigiiniilmektedir.
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