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RESUMEN

Se ilustra el caso de una paciente con episodios convulsivos, movimientos anormales y déficit cognitivo de varios
meses de evolucion. En la tomograffa axial computarizada se evidenciaron lesiones ganglio basales, paraventricu-
lares, sustancia blanca y cerebelo; clinicamente presenté sintomas tipicos 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.

KEY WORDS. Atetosis, Neurology, Cerebellum.

(Luis Polo Verbel, Martin Torres Zambrano, Omar Cabarcas Barbosa, Claudia Navas, Andrés Gonzalez,
Mario Montoya, Rocio Bolafios Garcia. Fahr disease an infrequent cause of brain calcifications. Acta Neurol
Colomb 2011;27:124-128).

INTRODUCCION Cinco aflos mas tarde, Bamberger describid

En 1850, Delacour desctibi6 calcificaciones vas- por estudios de histopatologfa calcificaciones que

culares alrededor de los ganglios de la base; en un comprometian los vasos sanguineos de pequefio
paciente de 56 aflos de edad, que presentaba rigidez, calibre en una mujer con historia de retardo mental

debilidad de extremidades inferiores y temblor (1,2). y epilepsia (1,2).
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Finalmente en 1930, Karl Theodor Fahr descti-
bié un paciente, con demencia de larga evolucion,
calcificaciones alrededor de los ventriculos laterales
y ganglios de la base. Esta entidad se definié 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 clinico, la enfermedad
de Fahr se manifiesta con movimientos atetdsicos,
distonias, déficit cognitivo, trastornos de conducta
(3) y en ocasiones puede cursar con crisis convulsivas.
La correlacion clinico-radiolégica es fundamental en
el diagnostico de esta entidad; las lesiones calcificas
cursan con niveles séricos normales de calcio (4).

La enfermedad de Fahr es poco comin y en
Colombia existen escasas publicaciones al respecto

®)

PRESENTACION DE CASO

Paciente mestiza, de 74 anos de edad, natural
residente y procedente de Arjona-Bolivar; ingresé
a la institucién, manifestando patesia en extremida-
des inferiores, bradilalia, alteraciéon para la marcha
y somnolencia. Antecedente de crisis epilépticas
14 afios, en tratamiento con fenitoina soédica 300
mg/dia, BACAF de nédulo tiroideo y reseccion de
meningioma frontal 11 afios atras.

Al examen fisico se encontré en regulares condi-
ciones generales. Desorientacion en las tres esferas,
disartria, lenguaje inteligible, respuesta pobre a 6rde-
nes simples. Motilidad ocular espontanea, pupilas
isocéricas, reactivas al estimulo luminoso. Al evaluar
el sistema locomotor se apreciaron movimientos
atetdsicos en extremidades superiores e inferiores,
de predominio derecho. Ataxia durante la marcha
sin lateralizacién. Exploracion de los pares craneales
dentro de lo normal. Reflejos miotendinosos +++
bilaterales.

Se solicitaron paraclinicos de funcién renal,
hemograma, ionograma los cuales fueron normales;
se realizé TAC cerebral sin contraste que evidencid
imdgenes 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 funcién hepatica (ASAT, ALAT),

niveles de cortisol de la mafiana y pruebas tiroideas
en rangos normales. Se realiz6 ademas evaluacion
neuropsicolégica cuyos resultados se presentan en
la tabla 1.

DISCUSION

La enfermedad de Fahr estd asociada con una
transmision hereditaria de forma autosémica 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 esporadicos como el de este
reporte; donde no se evidenci6 relaciéon heredofami-
liar. Cuando dichas calcificaciones cerebrales no se
acompafan de problemas metabdlicos se establece
el sindrome de Fahr (6-9) (Tabla 2).

Esta enfermedad esta caracterizada por calcifi-
caciones bilaterales y simétricas, en los nucleos de la
base o en otras areas cerebrales asociadas a trastornos
neurolégicos. Afecta por igual a ambos sexos y se
presenta mas frecuentemente hacia la edad media. Se
caracteriza clinicamente por alteracién del tono mus-
cular y de la regulacién de los movimientos volun-
tarios y automaticos. Los sintomas fundamentales
se desarrollan cuando estos depdsitos acumulados
afectan los ganglios basales y producen un detetioro
progresivo de las funciones mentales, pérdida de la
capacidad motora, paralisis espéstica y atetosis (10).
Los sintomas neuropsiquiatricos pueden ser la mani-
festacion mas frecuente, debutando con alteracién en
el contenido del pensamiento, en la sensopercepcion,
compromiso en la atencién, cambios en la perso-
nalidad o el comportamiento, demencia, psicosis,
o desorientacion; dichas manifestaciones fueron
presentadas por la paciente. Por otra parte, pueden
ocurtir alteraciones de la retina con atrofia del nervio
optico y convulsiones de diferentes tipos (11). En el
caso descrito las convulsiones estuvieron presentes.

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

TOMOGRATFIA AXTAL
COMPUTARIZADA DE CEREBRO
(TAC) SIN CONTRASTE QUE
MUESTRA IMAGENES HIPERDENSAS
BILATERALES DISTRIBUIDAS EN
LAS ZONAS GANGLIOBASALES Y
SUSTANCIA BLANCA CEREBRAL Y
CEREBELOSA.
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TABLA 1. PUNTUACIONES DE LAS PRUEBAS NEUROPSICOLOGICAS.

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) 9+3 1
Recuerdo libre diferido corto plazo 7+4 2
Recuerdo libre diferido largo plazo 1/ =20 0
Reconocimiento 132 16
Falsos positivos SECES) 16
Test de Retencion de Digitos
Directos 4.5 3
Inversos 2.7 2
Test de vocabulario de Boston 38.5 32
Test de asociacion controlada de palabras
Fonolégica 9.3 3
Semantica 12.7 9

TABLA 2. PRINCIPALES CAUSAS DE CALCIFICACIONES

CEREBRALES.

Primaria

Secundaria

Autosémica dominante
Familiar

Esporadica

Hipoparatiroidismo
Endocrinolégicas | Pseudohipoparatiroidismo

Hipereparatiroidismo
Desarrollo (S. Cockayne, S. Microcefalia
Enfenmerdad del tejido conectivo (LES)

Toéxicidad (plomo, cobre)
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resonancia magnética nuclear, nos permite evaluar
de manera mds detallada la sustancia blanca; lo que
serfa de gran importancia para establecer los diagnos-
ticos diferenciales, compatibles con desmielinizaciéon
toxico metabdlica (13).

Se ha detectado en lo macroscépico de autopsias,
calcificaciones extensas en el putimen, del tdlamo,
del nucleo caudado, en el claustro, el nucleo dentado
bilateral, la sustancia blanca cerebral y cerebelosa;
ademas se encontraron extensas calcificaciones en

la histologia (14).

Las calcificaciones cerebrales simétricas hacen
parte de un espectro clinico que incluye multiples
etiologfas como las relacionadas a alteraciones
metabdlicas, toxicidad por metales y entidades neu-




TABLA 3 . ENFEMEDAD DE FAHR VS. OTROS SINDROMES

DEMENCIALES.

Diagnésticos Diferenciales
Enfermedad de Parkinson
Enfermedad de Wilson
Corea de Huntington
Paralisis nuclear progresiva
Atrofia multisistémica

Demencia Talamica

rodegenerativas. Por lo que es de suma importancia
establecer si las calcificaciones cerebrales bilaterales
hacen parte de una entidad sistémica especifica o si
por el contrario se constituyen como una manifesta-
ci6én de una enfermedad neurodegenerativa primaria,
como la enfermedad de Fahr presentada.

REFERENCIAS

1. BALA V. What is and what is not “Faht’s disease.
Parkinsonism and Related Disorders, 2005;11: 73-80.

2. IGLESIAS JR, PFANNKUCH F Estudio mot-
folégico y biofisico de la Enfermedad de Fahr.
Patologia 1976; 9: 255-262.

3. ARRANZ P, ERGUETA M, GONZALES S,
MARANON G. Enfermedad de Fahr y Sindrome
Hipocalcémico. A Propésito de un Caso Clinico.
Ann Med Intern 1992; 10: 495 —497.

4. DI FONZO H, LOPEZ V, KONFINO J, BEGUE
G. Calcificaciones Intracerebrales (Sindrome de

Fahr). Medicina (Buenos Aires) 2008; 68 — 151.

5. OSORNO DA, VELASCO L. Enfermedad de
Fahr; Reporte de un Caso. Revista de la Asociacion
Colombiana de Gerontologia y Geriatria 2006; 4:
974 - 976

6. KAHLOUL N, CHAARI W, BOUGHAMOURA L,
CHARFEDDINE L, KHAMMERI S, AMRI E. Pseu-
dohypoparathyroidism revealed by Fahr syndrome.
Arch Pediatr 2009;16:444-448.

7. CHEVALIER D, MARIE L, TILLON J, ET AL.
Une cause de calcifications intracérébrale a n'e pas
meconnaitre: le syndrome de Fahr. Rev Med Interne
2005; 26: 668—670.

8. GESCHWIND DH, LOGINOV M, STERN JM.
Identification of a locus on chromosome for idio-
pathic basal ganglia calcification (Fahr disease). Aw
J Hum Genet 1999; 65: 764—772.

9. VERMERSCH P, LEYS D, PRUVO JP, ET AL.
Parkinson’s disease and basal ganglia calcifications:
prevalence and clinico-radiological correlations. Clin
Neurol Nenrosurg 1992; 94:213-217 253.

10. NEMETH AH, PAGON RA, BIRD TC, DOLAN
CR, STEPHENS K. Dystonia Overview. GeneR-
eviews 2000.

11. EDMUND H. DUTHIE JR, PR, KATZ ML.
MALONE ML. Practice of Geriatrics, 4th ed 2007.

12. KOZIC D, TODOROVIC-DJILAS L, SEMNIC
R, MIUCIN-VUKADINOVIC I, LUCIC M. MR
imaging - an unreliable and potentially misleading
diagnostic modality in patients with intracerebral
calcium depositions. Case report. Neuro Endocrinol
Lett 2009; 30: 553-557.

13. PREUSSER M, KITZWOEGERER M, BUDKA
H, BRUGGER 8. Bilateral striopallidodentate cal-
cification (Faht’s syndrome) and multiple system
atrophy in a patient with longstanding hypoparathy-
roidism. Newuropathology 2007; 27:453—456.

Enfermedad de FAHR una causa infrecuente de calcificaciones cerebrales



