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Fahr Hastalgr: Olgu Sunumu

Fahr Diseases: Case Report

(074

Fahr hastalii; familiyal olup, bazal ganglion, serebellar nukleuslar ve derin
kortikal yapilarin yaygn, ilerleyici kalsifikasyonu ile karakterize bir sendromdur.
Paratiroid bozukluklar ve diger metabolik bozukluklarla birlikte olabilir.Klinik
ozelikleri kalsifikasyonun bulundugu bélgenin disfonksiyonu seklindedir. En stk
klinik tablolar ilerleyici mental hasar, konviilsiyon, parkinson benzeri tablolar,
noro psikiyatrik davramg bozukluklari seklinde olabilecegi gibi herhangi bir
norolojik anormalligin olmadig1 olgular da olabilirFahr hastaliginin tanisinda
en yararli goriintiileme teknigi olarak Bilgisayarli Tomografi kullanilmaktadar.
Bu olgular Acil servislerde subaraknoid kanama klinigi ile karisabilmektedir. Bu
yazida intrakranial kalsifikasyon nedenleri i¢inde nadir gortilen ve birgok sinir
sistemi hastaligi bulgusunu igeren Fahr hastalig1 tarusi alan bir olgu literatiir
1s1ginda degerlendirilmistir.

ANAHTAR SOZCUKLER: Fahr hastaligs, Intraserebral kalsifikasyon, Radyolojik
gOriiniim

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.
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GIRIS

Derin kortikal yapilarin ve bazal ganglionlarin
kalsifikasyonu 1855’de ilk kez Bamberger tarafindan
histolojik olarak tarif edilmigtir (14). Hastalik olarak
1930 yilinda Fahr tarafindan tanimlanmistir (14).
1935’de radyolojik olarak Fritzcher tarafindan tanim-
lanmusgtir (8,12,10,13 ). Genellikle otozomal dominant
olarak gecis gostermektedir (9,7). Klinik olarak
psikiyatrik semptomlar, nérolojik semptomlar ve
radyolojik olarak da bazal ganglionlarda bilateral
nonaterosklerotik ideopatik kalsifikasyonun gdoste-
rilmesi tani i¢in gerekli kriterlerdir. Metabolik bozuk-
luklardan, norolojik hastaliklardan, subaraknoid
kanamalardan ve psikiyatrik olgulardan ayiric
tanisinin iyi yapilmasi gerekmektedir.

OLGU SUNUMU

47 yasinda bayan hasta ani bayilma, uykusuzluk,
sikinti  hissi, unutkanlik, tim
viicudunda kasilma ve birka¢ kez figkirir tarzda
kusma sikayeti ile acil serviste degerlendirildi.
Ozgecmiginde 8 yildir kontrolde hipertansiyonu
oldugu ve 10 yil 6nce guatr nedeni ile opere
edildigi halen herhangi bir ila¢ tedavisi almadig:
ogrenildi. Fizik muayenede; TA: 130/80 mmHg,
Nabiz: 90/ dk, Solunum 14/ dk, Ates: 36 derece ve
boyunda tiroidektomi skar1 mevcuttu. Psikiyatrik
muayenesinde depresyon tanisi konularak tedavisi
bagland1. Norolojik muayenesinde suurunda uykuya
meyil ve minimal oryantasyon defekti disinda
bulgu saptanmadi. Laboratuvar bulgulari; Tam kan,
idrar, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, tiroid
fonksiyon testleri, parathormon, kalsiyum, fosfor,
vitamin D ve B12 , B 6 vitamin diizeyleri normal
stnirlarda bulundu.

Kranial BT” de aksial kesitlerde bilateral bazal
ganglionlarda, talamus ve subkortikalbeyaz cevherde
yaygin kalsifikasyonlar saptandi (Sekil 1, 2). Hastada
hormonal, biyokimyasal ve metabolik olarak patoloji
saptanmadi. Mevcut klinik muayene, labaratuvar ve
radyolojik bulgular: birlikte degerlendirilerek Fahr
hastalig: tanis1 konuldu. Psikiyatri 6nerisi ile analje-
zik- antienflamatuar ve antidepresan tedavisi baglan-

di. Fahr hastalig1 igin takip 6nerileriyle hasta taburcu
edildi.

zaman zaman

TARTISMA

Fahr hastaliginda ailesel kalittiminda rolii vardir
ve familial ideopatik bazal ganglion kalsifikasyonu
da denilmektedir (1). Otozomal resesif gecis gosteren
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Sekil 1: Aksial kranial BT kesitinde bilateral bazal ganglionlarda
ve subkortikal beyaz cevherde ¢ok sayida heterojen wvasifta
kalsifikasyonlar izlenmektedir.

Sekil 2: Aksial posterior fossa BT kesitinde bilateral serebellar
kalsifikasyonlar izlenmektedir.

bir hastalik olan Fahr hastaligina otozomal dominant
gecislerde  bildirilmistir. ~Genetik c¢alismalarda
kromozom 14q" da bir odak tespit edilmistir (2, 3 ).
Kalsifikasyonlar bilateral en sik globus palliduslarda
olmak {izere putamen, kaudat nukleus, internal
kapstil, dentat nukleus, talamus, serebellar dentat
nukleuslar ve serebral beyaz cevherde vaskiiler
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yapilarda yogunlagsmis sekildedir (7,1). Idiopatik
olgularda kalsifikasyon olusmasinda cesitli teoriler
ileri stirtilmiistiir. Bolgesel iskemi veya inflamasyon
gibi lokal dolasimsal veya metabolik bozukluklar
zemininde Ca, Fe, Al, Cu, Mg gibi ¢esitli minerallerin,
glikoprotein veya mukopolisakkaritlerin birikmesi
sonucu kalsifikasyonlarin olusmas: tizerinde en sik
durulan teorilerdendir (4,11). Bagka bir hipoteze gore
serebral damarlarin adventisiasindaki dejeneratif
degisiklikler sonucu vaskiiler doku icinde solid
artiklarin depolanmasiyla perivaskiiler depositler
olusmaktadir. Elektron mikroskopi incelemelerinde
bu depositlerin varligi gosterilmistir (4,11). Fahr

hastaligi  ozelikle tiroidektomi sonrasi gelisen
hipoparatiroidi ve buna bagli gelisen hipokalsemi
olgularinda bildirilmigtir (6,5). Fahr hastalig

tanisinda Kranial BT halen en degerli radyolojik
goriintiileme yontemidir. Ciinkii BT ile intrakranial
kalsifikasyonlar hiperdens alanlar olarak kolaylikla
gortilebilmektedir. BT'de kranial kalsifikasyonlarin
goriilmesi kranial direkt grafilerden ve kranial
MRI'dan daha duyarlidir. Ayirici tanularda 6zelikle
demyelinizan hastaliklar, intrakranial tiimorler,
gelisimsel anomaliler gibi norolojik patolojileri
gostermek icin kranial MRI tetkiki kullanilmalidir.

Sonug olarak kranial BT’lerde bilateral yaygin
kalsifikasyonlar bulundugunda ve bu patolojileri
herhangi bir etiyolojik nedene baglayamadigimiz
durumlarda Fahr hastaligini ayiria tanida mutlaka
diisinmeliyiz. Genellikle rastlantisal olarak tespit
edilen bu olgularda altta yatan hipoparatiroidi gibi
bazi etiyolojik faktorler tedavi edilebildigi icin altta
yatan patolojilerinde iyi incelenmesi gerekir. Ileri
donemlerde ekstrapiramidal bulgular, ilerleyici
mental hasar, epilepsi, Parkinson bulgular1 ve
serebellar semptomlar ortaya c¢ikabilecegi icin bu
olgularin asemptomatik olsalar bile dikkatle ve uzun
doénem takipleri gereklidir.
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