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Fahr Hastal›¤›: Olgu Sunumu      

Fahr Diseases: Case report     

ÖZ
Fahr hastalığı; familiyal olup, bazal ganglion, serebellar nukleuslar ve derin 
kortikal yapıların yaygın, ilerleyici kalsifikasyonu ile karakterize bir sendromdur. 
Paratiroid bozukluklar ve diğer metabolik bozukluklarla birlikte olabilir.Klinik 
özelikleri kalsifikasyonun bulunduğu bölgenin disfonksiyonu şeklindedir. En sık 
klinik tablolar ilerleyici mental hasar, konvülsiyon, parkinson benzeri tablolar, 
nöro psikiyatrik davranış bozuklukları şeklinde olabileceği gibi herhangi bir 
nörolojik anormalliğin olmadığı olgular da olabilir.Fahr hastalığının tanısında 
en yararlı görüntüleme tekniği olarak Bilgisayarlı Tomografi kullanılmaktadır.
Bu olgular Acil servislerde subaraknoid kanama kliniği ile karışabilmektedir. Bu 
yazıda intrakranial kalsifikasyon nedenleri içinde nadir görülen ve birçok sinir 
sistemi hastalığı bulgusunu içeren Fahr hastalığı tanısı alan bir olgu literatür 
ışığında değerlendirilmiştir.
ANAhTAR SÖZcüklER: Fahr hastalığı, İntraserebral kalsifikasyon, Radyolojik 
görünüm

ABSTRAcT
Fahr’s is a familial disease which chracterized with presence of wide and 
progressive calsifications in basal ganglions,cerebellar nucleus and deep cortical 
anatomical structures.Metabolic disorders especially parathyroid disorders are 
associated with Fahr disease.The clinical characteristics are very various and 
usually  appear such as disfunction of the affected areas.Common clinical findings 
of the disease are progressive mental dysfunction, seizures, parkinson disease, 
mood disorders and also may present without neurological abnormalities.This 
kind of cases could be mimicking subarachnoid hemorrhage on admisson to 
emergency clinic.The Brain Computed Tomography is the best useful diagnosis 
method.In this report we assess Fahr disease which  is a rare cause of intracranial 
calsifications and  could present with lots of neurological symptoms. 
kEY WoRdS: Fahr disease, Intracerebral calcification, Radiological view  
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GİRİŞ

Derin kortikal yapıların ve bazal ganglionların 
kalsifikasyonu 1855’de ilk kez Bamberger tarafından 
histolojik olarak tarif edilmiştir (14).  Hastalık olarak 
1930 yılında Fahr tarafından tanımlanmıştır (14). 
1935’de radyolojik olarak Fritzcher tarafından tanım-
lanmıştır (8,12,10,13 ). Genellikle otozomal dominant 
olarak geçiş göstermektedir (9,7). Klinik olarak  
psikiyatrik semptomlar, nörolojik semptomlar ve 
radyolojik olarak da  bazal ganglionlarda bilateral 
nonaterosklerotik ideopatik kalsifikasyonun  göste-
rilmesi tanı için gerekli kriterlerdir. Metabolik bozuk-
luklardan, nörolojik hastalıklardan, subaraknoid 
kanamalardan ve psikiyatrik olgulardan ayırıcı 
tanısının iyi yapılması gerekmektedir.

olGu SuNumu

47 yaşında bayan hasta ani bayılma, uykusuzluk, 
sıkıntı hissi, unutkanlık, zaman zaman tüm 
vücudunda kasılma ve birkaç kez fışkırır tarzda 
kusma şikayeti ile acil serviste değerlendirildi. 
Özgeçmişinde 8 yıldır kontrolde hipertansiyonu 
olduğu ve 10 yıl önce guatr nedeni ile opere 
edildiği halen herhangi bir ilaç tedavisi almadığı 
öğrenildi. Fizik muayenede; TA: 130/80 mmHg, 
Nabız: 90/ dk, Solunum 14/ dk, Ateş: 36 derece ve  
boyunda  tiroidektomi skarı mevcuttu. Psikiyatrik 
muayenesinde depresyon tanısı konularak tedavisi 
başlandı. Nörolojik muayenesinde şuurunda uykuya 
meyil ve minimal oryantasyon defekti dışında 
bulgu saptanmadı. Laboratuvar bulguları; Tam kan,  
idrar, karaciğer ve böbrek fonksiyon testleri, tiroid 
fonksiyon testleri, parathormon, kalsiyum, fosfor, 
vitamin D ve B12 , B 6 vitamin düzeyleri  normal 
sınırlarda bulundu.

Kranial BT’ de   aksial kesitlerde bilateral bazal 
ganglionlarda, talamus ve subkortikal beyaz cevherde 
yaygın kalsifikasyonlar saptandı (Şekil 1, 2). Hastada 
hormonal, biyokimyasal ve metabolik olarak patoloji 
saptanmadı. Mevcut klinik muayene, labaratuvar ve 
radyolojik bulguları birlikte değerlendirilerek Fahr 
hastalığı tanısı konuldu. Psikiyatri önerisi ile analje-
zik- antienflamatuar ve antidepresan tedavisi başlan-
dı. Fahr hastalığı için takip önerileriyle hasta  taburcu 
edildi.

 TARTIŞMA

Fahr hastalığında ailesel kalıtımında rolü vardır 
ve familial ideopatik bazal ganglion kalsifikasyonu 
da denilmektedir (1). Otozomal resesif geçiş gösteren 

bir hastalık olan Fahr hastalığına otozomal dominant 
geçişlerde bildirilmiştir. Genetik çalışmalarda 
kromozom 14q’ da bir odak tespit edilmiştir (2, 3 ). 
Kalsifikasyonlar bilateral en sık globus palliduslarda 
olmak üzere putamen, kaudat nukleus, internal 
kapsül, dentat nukleus, talamus, serebellar dentat 
nukleuslar ve serebral beyaz cevherde vasküler 

Şekil 1: Aksial kranial BT  kesitinde  bilateral bazal ganglionlarda 
ve subkortikal beyaz cevherde çok sayıda heterojen vasıfta 
kalsifikasyonlar izlenmektedir.

Şekil 2: Aksial posterior fossa BT kesitinde bilateral serebellar 
kalsifikasyonlar izlenmektedir.
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yapılarda yoğunlaşmış şekildedir (7,1). İdiopatik 
olgularda kalsifikasyon oluşmasında çeşitli teoriler 
ileri sürülmüştür. Bölgesel iskemi veya inflamasyon 
gibi lokal dolaşımsal veya metabolik bozukluklar 
zemininde Ca, Fe, Al, Cu, Mg gibi çeşitli minerallerin, 
glikoprotein veya mukopolisakkaritlerin birikmesi 
sonucu kalsifikasyonların oluşması üzerinde en sık 
durulan teorilerdendir (4,11). Başka bir hipoteze göre 
serebral damarların adventisiasındaki dejeneratif 
değişiklikler sonucu vasküler doku içinde solid 
artıkların depolanmasıyla perivasküler depositler 
oluşmaktadır. Elektron mikroskopi incelemelerinde 
bu depositlerin varlığı gösterilmiştir (4,11). Fahr 
hastalığı özelikle tiroidektomi sonrası gelişen 
hipoparatiroidi ve buna bağlı gelişen hipokalsemi 
olgularında bildirilmiştir (6,5). Fahr hastalığı 
tanısında Kranial BT halen en değerli radyolojik 
görüntüleme yöntemidir. Çünkü BT ile intrakranial 
kalsifikasyonlar hiperdens alanlar olarak kolaylıkla 
görülebilmektedir. BT’de kranial kalsifikasyonların 
görülmesi kranial direkt grafilerden ve kranial 
MRI’dan daha duyarlıdır. Ayırıcı tanılarda  özelikle 
demyelinizan hastalıklar, intrakranial tümörler, 
gelişimsel anomaliler gibi nörolojik patolojileri 
göstermek için kranial MRI tetkiki kullanılmalıdır.

Sonuç olarak kranial BT’lerde bilateral yaygın 
kalsifikasyonlar bulunduğunda ve bu patolojileri 
herhangi bir etiyolojik nedene bağlayamadığımız 
durumlarda Fahr hastalığını ayırıcı tanıda mutlaka 
düşünmeliyiz. Genellikle rastlantısal olarak tespit 
edilen bu olgularda altta yatan hipoparatiroidi gibi 
bazı etiyolojik faktörler tedavi edilebildiği için altta 
yatan patolojilerinde iyi incelenmesi gerekir. İleri 
dönemlerde ekstrapiramidal bulgular, ilerleyici 
mental hasar, epilepsi, Parkinson bulguları ve 
serebellar semptomlar ortaya çıkabileceği için bu 
olguların asemptomatik olsalar bile dikkatle ve uzun 
dönem takipleri gereklidir.
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