
Enfermedad de FAHR una causa infrecuente de calcificaciones cerebrales

RESUMEN
Se ilustra el caso de una paciente con episodios convulsivos, movimientos anormales y déficit cognitivo de varios 
meses de evolución. En la tomografía axial computarizada se evidenciaron lesiones ganglio basales, paraventricu-
lares, sustancia blanca y cerebelo; clínicamente presentó síntomas típicos de la enfermedad de Fahr y con estudios 
de laboratorio complementarios se descartaron otras causas. 
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SUMMARY
This is the case of  an patient with convulsive episodes, abnormal movements and cognitive deficit of  several 
months of  evolution. The axial computed tomography  demonstrated injuries ganglion basal, paraventriculares, 
white substance and cerebellum; presenting clinical symptoms of  Fahr’s disease and  with laboratory studies that 
reject other pathologies of  similar characteristics.
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Caso clínico

INTRODUCCIÓN

En 1850, Delacour describió calcificaciones vas-
culares alrededor de los ganglios de la base; en un 
paciente de 56 años de edad, que presentaba  rigidez, 
debilidad de extremidades inferiores y temblor (1,2).

Cinco años más tarde, Bamberger describió 
por estudios de histopatología calcificaciones que 
comprometían los vasos sanguíneos de pequeño 
calibre en una mujer con historia de retardo mental 
y epilepsia (1,2).
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Finalmente en 1930, Karl Theodor Fahr descri-
bió un paciente, con demencia de larga evolución, 
calcificaciones alrededor de los ventrículos laterales 
y ganglios de la base. Esta entidad se definió como 
enfermedad de FAHR (2). Entidad caracterizada por 
calcificaciones bilaterales, generalmente simétricas, 
con mayor compromiso sobre los ganglios de la 
base. Desde el punto de vista clínico, la enfermedad 
de Fahr se manifiesta con movimientos atetósicos, 
distonías, déficit cognitivo, trastornos de conducta 
(3) y en ocasiones puede cursar con crisis convulsivas. 
La correlación clínico-radiológica es fundamental en 
el diagnóstico de esta entidad; las lesiones calcificas 
cursan con niveles séricos normales de calcio (4).

La enfermedad de Fahr es poco común y en 
Colombia existen escasas publicaciones al respecto 
(5)

PRESENTACIÓN DE CASO

Paciente mestiza, de 74 años de edad, natural 
residente y procedente de Arjona-Bolívar; ingresó 
a la institución, manifestando paresia en extremida-
des inferiores, bradilalia, alteración para la marcha 
y somnolencia. Antecedente de crisis epilépticas 
14 años, en tratamiento con fenitoína sódica 300 
mg/día, BACAF de nódulo tiroideo y resección de 
meningioma frontal 11 años atrás.

Al examen físico se encontró en regulares condi-
ciones generales. Desorientación en las tres esferas, 
disartria, lenguaje inteligible, respuesta pobre a órde-
nes simples. Motilidad ocular espontánea, pupilas 
isocóricas, reactivas al estímulo luminoso. Al evaluar 
el sistema locomotor se apreciaron movimientos 
atetósicos en extremidades superiores e inferiores, 
de predominio derecho. Ataxia durante la marcha 
sin lateralización. Exploración de los pares craneales 
dentro de lo normal. Reflejos miotendinosos +++ 
bilaterales.

Se solicitaron paraclínicos de función renal, 
hemograma, ionograma los cuales fueron normales; 
se realizó TAC cerebral sin contraste que evidenció 
imágenes hiperdensas calcificas bilaterales sobre 
los ganglios de la base, sustancia blanca cerebral y 
cerebelosa. Se apreciaron signos de atrofia cortical 
leve, sin alteraciones en el sistema ventricular (Figura 
1). Con niveles séricos de PTH en 36,5 picogramos/
dl, pruebas de función hepática (ASAT, ALAT), 

niveles de cortisol de la mañana y pruebas tiroideas 
en rangos normales. Se realizó además evaluación 
neuropsicológica cuyos resultados se presentan en 
la tabla 1.

 DISCUSIÓN

La enfermedad de Fahr está asociada con una 
transmisión hereditaria de forma autosómica domi-
nante, localizada en el brazo corto del cromosoma 
14; que producen calcificaciones en ciertas aéreas 
cerebrales como la zona periventricular, los gan-
glios de la base y el cerebelo. De la misma manera, 
se han descrito casos esporádicos como el de este 
reporte; donde no se evidenció relación heredofami-
liar. Cuando dichas calcificaciones cerebrales no se 
acompañan de problemas metabólicos se establece 
el síndrome de Fahr (6-9) (Tabla 2).

Esta enfermedad está caracterizada por calcifi-
caciones bilaterales y simétricas, en los núcleos de la 
base o en otras áreas cerebrales asociadas a trastornos 
neurológicos. Afecta por igual a ambos sexos y se 
presenta más frecuentemente hacia la edad media. Se 
caracteriza clínicamente por alteración del tono mus-
cular y de la regulación de los movimientos volun-
tarios y automáticos. Los síntomas fundamentales 
se desarrollan cuando estos depósitos acumulados 
afectan los ganglios basales y producen un deterioro 
progresivo de las funciones mentales, pérdida de la 
capacidad motora, parálisis espástica y atetosis (10). 
Los síntomas neuropsiquiátricos pueden ser la mani-
festación más frecuente, debutando con alteración en 
el contenido del pensamiento, en la sensopercepción, 
compromiso en la atención, cambios en la perso-
nalidad o el comportamiento, demencia, psicosis,  
o desorientación; dichas manifestaciones fueron 
presentadas por la paciente. Por otra parte, pueden 
ocurrir alteraciones de la retina con atrofia del nervio 
óptico y convulsiones de diferentes tipos (11). En el 
caso descrito las convulsiones estuvieron presentes.

Dentro de los diagnósticos diferenciales se 
encuentran aquellos síndromes demenciales que 
afectan predominantemente estructuras subcor-
ticales como son los ganglios de la base, tálamo, 
cerebelo y base del tallo cerebral (12). La tomografía 
axial computarizada sin contraste es fundamental 
para confirmar el diagnóstico de la enfermedad de 
Fahr y descartar otras entidades. Por otra parte, La 
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FIGURA 1 

T o m o g r a f í a  a x i a l 
compuTarizada de cerebro 
(Tac) sin conTrasTe que 
muesTra imágenes hiperdensas 
bilaTerales disTribuidas en 
las zonas gangliobasales y 
susTancia blanca cerebral y 
cerebelosa.
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resonancia magnética nuclear, nos permite evaluar 
de manera más detallada la sustancia blanca; lo que  
sería de gran importancia para establecer los diagnós-
ticos diferenciales, compatibles con desmielinización 
tóxico metabólica (13).

Se ha detectado en lo macroscópico de autopsias, 
calcificaciones extensas en el putámen, del tálamo, 
del núcleo caudado, en el claustro, el núcleo dentado 
bilateral, la sustancia blanca cerebral y cerebelosa; 
además se encontraron extensas calcificaciones en 
la histología (14). 

Las calcificaciones cerebrales simétricas hacen 
parte de un espectro clínico que incluye múltiples 
etiologías como las relacionadas a alteraciones 
metabólicas, toxicidad por metales y entidades neu-

Tabla 1. punTuaciones de las pruebas neuropsicológicas.

                           PRUEBAS EMPLEADAS                               Valor normal               Valor obtenido

Minexamen del estado mental (MMSE)       >24             10

Dementia Rating Scale (DRS)       >123             65

Test de aprendizaje verbal (TAVEC)

Volumen de recuerdo Inmediato(ensayo 5)

Recuerdo libre diferido corto plazo

Recuerdo libre diferido largo plazo

Reconocimiento

Falsos positivos 

9 ± 3

7 ± 4

7 ± 4

13 ± 2

3 ± 3 

1

2

0

16

16

Test de Retención de Dígitos

Directos

Inversos 

4.5

2.7 

3

2

Test de vocabulario de Boston                     38.5                                          32

Test de asociación controlada de palabras

Fonológica 

Semántica   

9.3 

12.7  

3

9

TABLA 2. principales causas de calcificaciones 
cerebrales. 

 Autosómica dominante

Primaria Familiar

 Esporádica

  Hipoparatiroidismo

 Endocrinológicas Pseudohipoparatiroidismo

Secundaria  Hipereparatiroidismo

 Desarrollo (S. Cockayne, S. Microcefalia

 Enfenmerdad del tejido conectivo (LES)

 Tóxicidad (plomo, cobre)
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rodegenerativas. Por lo que es de suma importancia 
establecer si las calcificaciones cerebrales bilaterales 
hacen parte de una entidad sistémica específica o si 
por el contrario se constituyen como una manifesta-
ción de una enfermedad neurodegenerativa primaria, 
como la enfermedad de Fahr presentada.
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  Diagnósticos Diferenciales

 Enfermedad de Parkinson

 Enfermedad de Wilson

 Corea de Huntington

 Parálisis nuclear progresiva

	 Atrofia	multisistémica

 Demencia Talámica

TABLA 3 . enfemedad de fahr vs. oTros síndromes 
demenciales.


