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Calcificaciones cerebrales, más que una 
enfermedad de Fahr
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Resumen
Se presenta el caso de un paciente masculino de 46 años de edad con antecedente de epilepsia focal estructural y 
alteración cognitiva leve quien acudió al servicio de urgencias por presentar un cuadro clínico de 15 días de evolu-
ción consistente en deterioro del estado neurológico, se le realizó una TAC cerebral simple que evidenció múltiples 
calcificaciones cerebrales en los núcleos basales, sustancia blanca y cerebelo, en conjunto con paraclínicos que 
reportaron hipocalcemia, hiperfosfatemia e hipomagnesemia y PTH normal, por lo que se enfocó el diagnóstico 
hacia Enfermedad  de Fahr asociado a un pseudohipoparatiroidismo.  El síndrome de calcinosis cerebral se define 
como la acumulación de calcio en el parénquima cerebral, con mayor frecuencia en los núcleos basales.
PALABRAS CLAVES. Encefalopatías, Tomografía, Hipocalcemia, Calcinosis (DeCS). 
(Andrés Felipe Posada, Lorena Jiménez, Hernán Darío Aguirre, Catalina Dussán. Calcificaciones Cere-
brales, más que una enfermedad de Fahr. Acta Neurol Colomb 2014;30:32-57-62).

summaRy

To report a case of  46-year-old male patient with structural focal epilepsy and mild cognitive impairment who pre-
sented to the emergency department with 15 days history of  neurological deterioration. Simple brain CT revealed 
multiple brain calcifications in basal ganglia, white matter and cerebellum, along with hypocalcemia, hyperphosphate-
mia, hypomagnesemia and normal PTH. A diagnosis of  Fahr syndrome associated with pseudohypoparathyroidism 
was considered. Cerebral calcinosis syndrome is defined as the accumulation of  calcium in the brain parenchyma, 
frequently involving the basal ganglia and it’s most frequent cause is pseudohypoparathyroidism.

KEy woRDS: Brain diseases, Tomography, Hypocalcemia, Calcinosis (MeSH).

(Andrés Felipe Posada, Lorena Jiménez, Hernán Darío Aguirre, Catalina Dussán. Cerebral calcifications, 
beyond a disease Fahr. Acta Neurol Colomb 2014;30:32-57-62).

INTRODUCCIÓN
En 1942 Fuller  Albright  introdujo  el  término 

“pseudohipoparatiroidismo” (PHP) para describir 
a los pacientes que presentan hipocalcemia e hiper-
fosfatemia con hormona paratiroidea (PTH) normal, 

asociada a defectos del desarrollo esquelético, 
denominándose a estos rasgos físicos como osteo-
distrofia Hereditaria de Albright (OHA), concepto 
que no es sinónimo de PHP. El PHP se refiere a la 
resistencia de los efectos de la PTH en los órganos 
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y que puede o no cursar con oHA y en la que se 
ha demostrado calcificación de los ganglios basales 
por imágenes (1).

La Enfermedad de Fahr fue descrita por Fahr 
en 1930 (2), como la presencia de calcificaciones 
bilaterales y simétricas en el parénquima cerebral, 
con mayor compromiso de los núcleos de la base 
y que cursa sin alteraciones en el metabolismo del 
calcio. Desde el punto de vista clínico, la enfermedad 
de Fahr se manifiesta con movimientos anormales, 
déficit cognitivo y  trastornos de la conducta (3).

La correlación clínicoradiológica es fundamental 
en el diagnóstico diferencial de las entidades que 
cursan con calcificaciones intracraneales (4).  

Presentación del caso
Paciente masculino de 46 años, quien ingresó 

al servicio de urgencias por clínica de aproxi-
madamente 15 días de evolución consistente en 
deterioro progresivo del estado de conciencia, con 
somnolencia, desorientación y disartria, secundarios 
a trauma craneoencefálico; también presentó agita-
ción psicomotora y alteración transitoria del estado 
de conciencia con posterior relajación de esfínteres. 

Tabla 1. Paraclínicos durante hosPitalización.

PARACLÍNICO RESULTADO

Hemograma  Leucocitos :10.26 neutrofilos % 74.9 % linfocitos % 18.6 hemoglobina 11 g/dl  
 hematocrito 33.5 %, plaquetas 516,

Potasio  4,49 Meq/L,(3.5.-4.5 Meq/L) 

Sodio  135 Meq/L,(135-145 Meq/L)

Magnesio 1,34 Mg/dL (1.8 a 2.5 mg/dL)*

Calcio  4,7 Mg/dL,(8.9- 10.1  mg/dL )*

PTH 54.6 pg/mL

Vitamina D 38.0 ng/mL

BUN 9 mg/dL

Creatinina 0.91mg/dL

VIH Negativo

VDRL Negativo

Como antecedente de importancia tenía epilepsia 
focal estructural con frecuencia ictal de dos veces 
mes aproximadamente, la cual estaba en manejo con 
carbamazepina 200mg cada 8 horas. Se  realizaron 
hemograma, azoados, sodio, potasio, magnesio y 
enzimas hepáticas con resultados normales (Tabla 
1). Adicionalmente se realizó TAC en búsqueda de 
la etiología de las crisis convulsivas, evidenciándose 
múltiples calcificaciones intraaxiales que compro-
metian los núcleos de la basal y la sustancia blanca 
periventricular de forma bilateral y en el cerebelo 
(Figuras 1 y 2).

Debido a que los paraclínicos documentaron 
hipocalcemia, hiperfosfatemia e hipomagnesemia, 
se administraron 200 mg de gluconato de calcio 
endovenoso eguido de  600mg de gluconato de calcio 
en infusión y se solicitaron  paraclínicos de control 
en los cuales se evidenció mejoría transitoria de los 
niveles de calcio (Tabla 2), sin embargo por persis-
tencia de la  sintomatología y de los niveles de calcio 
bajos, se solicitó PTH y vitamina D, con resultados 
dentro de lo normal (PTH: 54.6 pg/ml y Vitamina 
D: 38.0ng/mL)

Durante la hospitalización se consideró que por 
los hallazgos de calcificaciones intracerebrales e 
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Figura 1. 

 corte axial de tc cerebral simPle en donde se observan 
calcificaciones densas intraParenquimatosas simétricas 
de los núcleos basales y de la sustancia blanca sub-
cortical y Periventricular en los lóbulos frontales 
y Parietales

Figura 2. 

corte axial de tc cerebral simPle a nivel de la fosa 
Posterior evidenciándose calcificaciones gruesas cere-
belosas y del tallo cerebral.

hipocalcemia el paciente podría cursar con enferme-
dad celíaca, la cual fue descartada en biopsia obtenida 
en endoscopia de vías digestivas altas. Se concluyó 
entonces que el paciente cursó con Enfermedad de 
Fahr y pseudohipoparatiroidismo asociado.

DISCUSIÓN

Las calcificaciones cerebrales simétricas pueden 
ser parte normal del proceso de envejecimiento, 
pero con más frecuencia se asocian a metabolismo 
anormal de calcio y fósforo; también ocurren en 
quimioterapia o radiación así como en Síndrome 
de Aicardi-Goutières, Síndrome de Cockayne y Sín-
drome de Fahr entre otros (5) (Tabla 3). Se presenta 
de manera bilateral en el 68% de los pacientes (6), 
pudiendo encontrarse afectados con más frecuencia 
los núcleos basales, el tálamo, el núcleo dentado, la 
corteza cerebral, los centros semiovales y la sustancia 
gris mesencefálica (5). 

Contrario a otras enfermedades en que las cal-
cificaciones se confinan a los núcleos basales, en la 
enfermedad de Fahr y en el pseudohipoparatiroi-

dismo la enfermedad es extensa (5). Algunos pacien-
tes pueden cursar con manifestaciones neurológicas 
como desórdenes del movimiento (55% de los casos) 
en la mitad de ellos parkinsonismo, distonía en el 8% 
entre otros trastornos del movimiento como, corea, 
distonías, mioclonias (2-7,8).

La enfermedad de Fahr o calcinosis estriopa-
lidodentada, es una patología neurodegenerativa 
infrecuente (8) que se trasmite de forma autosómica 
dominante por mutaciones en el brazo corto del 
cromosoma 14, caracterizada por calcificaciones 
cerebrales bilaterales simétricas (9), en ausencia de 
hipoparatiroidismo (8). La prevalencia de esta enfer-
medad es baja, se presenta entre los 40 – 60 años 
(10) y afecta por igual a ambos sexos (11).

Dentro de los diagnósticos diferenciales se 
encuentran aquellos síndromes demenciales que 
afectan predominantemente estructuras subcorti-
cales (Tabla 4).

Para realizar el diagnóstico  de la enfermedad de 
Fahr, es indispensable combinar las manifestaciones 
clínicas, las imágenes radiológicas cerebrales y los 
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Tabla 3. diagnósticos diferenciales de calcificaciones cerebrales (5).

               Etiología       Localización de calcificaciones                           Clínica

Alteración en metabolismo 
 de calcio y fósforo  

Hipoparatiroiodismo Núcleos basales, periventriculares Por hipocalcemia (Tetania)

Pseudohipoparatiroidismo Núcleos Basales, talamo, núcleo dentado,  Por hipocalcemia (tetania, convulsiones). 
 centros semiovales, sustancia gris  IA y IC con hallazgos de OHA 
 mesencefálica  

Sin alteraciones en el  
metabolismo de calcio  
y fosforo  

Idiopática  Globo pálido 

Quimioterapia, radiación,  Globo pálido, tálamos Antecedente 
isquemia 

Síndrome de Aicardi-Goutières Núcleos basales Disfunción neurológica progresiva con   
  inicio al año de vida

Sindrome de Cockayne Núcleos basales, cerebro, cerebelo Estatura corta, retinopatía, deterioro   
  mental, sensibilidad cutánea, enoftalmos,  
  nariz en pico

Enfermedad de Fahr Globo pálido, putamen, sustancia blanca  Desórdenes de movimiento con 
 cerebral, ucleo dentado, cerebelo alteraciones comportamentales; síntomas  
  extrapiramidales 

Tabla 2. comPortamiento de los niveles de  calcio y fosforo durante hosPitalización.



Acta Neurol Colomb Vol. 30 No. 1 Enero - Marzo 2014

exámenes paraclínicos para excluir otras causas de 
calcificaciones cerebrales (12). 

El método de elección para la detección y deter-
minar la extensión de calcificaciones cerebrales es la 
TAC (13). En resonancia magnética las calcificacio-
nes se observan como áreas de baja intensidad de 
señal en T1 y T2 (13). La Enfermedad de Fahr se 
caracteriza en la TAC por calcificaciones bilaterales 
densas, simétricas, localizadas en los núcleos de la 
base, núcleo dentado, tálamo y sustancia blanca 
subcortical (2,14), hallazgos encontrados en la 
TAC de este paciente. Tales manifestaciones se ha 
demostrado en necropsias y confirmado mediante 
histología (10) y su severidad en imagen se relaciona 
con la presentación e intensidad de los síntomas (14). 
Dentro de los diagnósticos diferenciales el principal 
es el pseudohipoparatiroidismo (PHP) (2,8).

El PHP es un trastorno hereditario autosómico 
dominante (2) caracterizado por una mutación de 
la subunidad alfa de la proteína G caracterizado por 
resistencia a la acción de la hormona paratiroidea 
(PTH) causando hipocalcemia con un alto nivel de 
PTH (1,5). Los pacientes con PHP tipo IA tienen 
rasgos de la oHA tales como estatura corta, obesi-
dad, cara redonda, retardo mental y braquidactilia (5); 
en el IB no presentan este síndrome y en el tipo IC 
presentan el fenotipo de la oHA pero la subunidad 
alfa de la proteína G es normal. El tipo II se presenta 
con una apariencia normal, una respuesta normal 
o elevada cíclica al monofosfato de adenosina y no 
hay transmisión familiar. El paciente del caso que 
presentamos aunque muestra valores normales de 
PTH tiene hipocalcemia refractaria, signo caracte-
rístico del PHP (5).  

Tabla 4. síndrome de fahr: diagnósticos 
diferenciales.

Enfermedad de Parkinson

Enfermedad de Wilson

Corea de Huntington

Parálisis supranuclear progresiva

Atrofia multisistémica

Demencia Talámica

CONCLUSIÓN

Es necesario tener en cuenta que las calcifica-
ciones cerebrales tienen un amplio espectro clínico 
siendo de gran importancia establecer si las calcifi-
caciones cerebrales bilaterales hacen parte de una 
entidad sistémica específica o si por el contrario 
constituyen una manifestación de una enfermedad 
neurodegenerativa primaria. 

El diagnóstico diferencial no puede hacerse 
únicamente con el sitio de las calcificaciones y su 
severidad mediante imagen; debe correlacionarse 
con la medición sérica de calcio, fósforo y hormona 
paratiroidea para lograr establecer la etiología.
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