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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Atipik klinik bulgular ile seyreden Fahr hastalig:: iki olgu sunumu

Fahr disease with atypical presentation: A report of two cases

Emine Rabia Kog!, Suzan Tung¢?

OZET

Fahr Hastaligi bazal ganglionlar, serebellar dentat nik-
leus ve beyaz cevherde bilateral ve hemen daima simet-
rik olarak kalsiyum ve diger minerallerin depolandidi nadir
bir hastaliktir. Klinik bulgular siklikla parkinsonizm, disto-
ni, tremor, kore, ataksi ve psikiyatrik bulgularla karakteri-
zedir. Fahr Hastaligi paratiroid bozukluklar basta olmak
Uzere degisik metabolik bozukluklara bagli olarak ortaya
¢ikabilir. Bu yazida gérme kaybi ve bas agrisi olan, bilgi-
sayarll beyin tomografisinde bilateral bazal ganglionlarda
ve serebellumda kalsifikasyon tespit edilen 65 yasindaki
bayan hasta ile konvdlsiyonla karsimiza ¢ikan bilgisayarl
beyin tomografisinde bilateral kaudat nukleuslarda kalsifi-
kasyon tespit edilen 45 yasindaki bayan hasta sunulmus-
tur. Klin Den Ar Derg 2010; 1(1): 46-49

Anahtar kelimeler: Fahr hastaligi, striopallidodentat kal-
sinozis, hipokalsemi.

GIRIS

Fahr Hastaliga (FH) ilk kez 1930 yilinda Karl The-
odor Fahr tarafindan tanimlanmis sporodik ya da fa-
milyal idiyopatik bazal ganglion kalsifikasyonu ile
iligkili ve bir¢ok norolojik ve psikiyatrik semptom-
larla karakterize bir durumdur'. Bir¢ok metabolik
bozukluga 6zellikle de paratiroid hastaliklarina bag-
It olarak ortaya g¢ikmaktadir?. Hipoparotiroidizme
bagli intrakraniyal kalsifikasyonun mekanizmasi ise
bilinmemektedir®. Fahr sendromu terimi idiyopatik
vakalar icin kullanilmaktadir. Klinik bulgular siklik-
la parkinsonizm, distoni, tremor, kore, ataksiye ek
olarak demans ve duygu durum bozukluklaridir?.

OLGU SUNUMU

Olgu 1
65 yasinda bayan hasta, 2 aydir sol gozde gérme
azlig1 ve bag agrisi sikayeti ile bagvurdu. Bas ag-

ABSTRACT

Fahr’s disease is a rare disorder where bilateral, almost
symmetric, calcium and other mineral deposits occur in
basal ganglia, cerebellar dentate nucleus and white mat-
ter. Common clinical findings of the disease are character-
izing parkinsonism, dystonia, chorea, ataxia and psychi-
atric symptoms. Fahr’s disease is associated with various
metabolic disorders especially with parathyroid disorders.
In this article a 65 year old female patient with vision loss
and headache, bilateral basal ganglia and cerebellar cal-
sification on Computerized Tomography examination and
a 45 year old female patient with convulsive state and
bilateral caudat nucleus calcification on Computerized
Tomography examination were reported. J Clin Exp Invest
2010; 1(1): 46-49

Key words: Fahr’s disease, striopallidodentate calcino-
sis, hypocalcemia.

ris1 frontal bolgeye lokalize, 2 aydir her giin gelen
yaklasik 2-3 saat siiren sikigtirici karakterde idi. Bas
agrisina zaman zaman bulant1 eslik etmekte idi. Oz
ve soy ge¢misinde herhangi bir 6zellik yoktu. Ya-
pilan norolojik muayenesinde bellek defisiti, dikkat
ve konsantrasyon eksikligi, 6z bakim ve iletisim
gibi giinliik hayat aktivitelerinde bozulma mevcut-
tu. Kisa kognitif muayene puani 20 idi. Ense sert-
ligi yoktu. Kranial sinir muayenesinde sol gozde 1
metreden parmak sayiyor, sag gdzde sadece 15181
segebiliyordu. Goz dibi bakisinda sag ve sol gozde
papil 6dem saptandi. G6z klinigine konsiilte edilen
hastada sag papil 6deme sekonder optik atrofi ve sol
gozde optik diskte hafif soluklugun saptandigi papil
O0dem izlendigi bildirildi. Diger kranial sinir mu-
ayeneleri normaldi. Kas gilici muayenesi ve duyu
muayenesi normaldi. Ekstrapramidal sistem mua-
yenesinde; ylriiyiis yavaslamis, hafif antefleksiyo
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postiiriinde idi. Sag kolun harekete katilimi azal-
mist1 ve sag dirsekte rigidite mevcuttu. Serebellar
testler sagda sola kiyasla bozuktu. Yapilan sistemik
muayenesinde bir 6zellik saptanmadi. Hastanin kra-
niyal BT incelemesinde her iki bazal ganglionlarda,
talamusta, periventrikiiler beyaz cevherde, sentrum
semiovalede ve serebellumda ¢ok sayida kalsifiye
alanlar izlendi (Resim 1, 2).

Kraniyal manyetik rezonans (MR) incelemede;
yag baskili FLAIR agirlikli sekansta kaudat nuk-
leuslarda hipointensite izlendi (Resim 3a). T2 agir-
likl1 sekansta diigiik sinyal intensitesi i¢inde noktasal
hiperintens odaklar seklinde saptandi (Resim 3b).

Laboratuar incelemelerinde serum total kalsi-
yum seviyesi 6 mg/dl (N: 8.4-10.2), fosfor seviye-
si 6.8 mg/dl (N: 2.3-4.7) ve parathormon seviyesi
10.62 pg/ml (N: 15-65) olarak saptandi. Tam kan,
idrar analizleri ile karaciger, bobrek ve tiroid fonk-
siyon testleri normaldi. Hastanin yapilan odiyomet-
risinde bilateral yliksek frekanslarda diisiis gosteren
hafif derecede sensorindral tipte isitme kaybi sap-
tand1.

Resim 1. Aksiyal BT kesitinde her iki hemisfer bazal
ganglionlarda, talamusda, subkortikal beyaz cev-
herde ve serebellumda kalsifikasyon alanlari gordil-
mektedir.
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Resim 2. Aksiyal BT kesitinde her iki hemisfer bazal
ganglionlarda, talamusda, subkortikal beyaz cev-
herde ve serebellumda kalsifikasyon alanlari goril-
mektedir.

Resim 3a. MRG’ de yag baskili FLAIR agirhkli se-
kansta kaudat nukleuslarda hipointensite izlenmek-
tedir.
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Resim 3b. MRG’ de T2 agirlikh gériintiide bilateral
kaudat nukleuslarda hipointensite gérulmektedir.

Olgu 2

Sag elini kullanan 45 yagindaki bayan hasta polik-
linige nobet gecirme sikayeti ile basvurdu. Anam-
nezinde hastanin 20 y1l 6nce total tiroidektomi ope-
rasyonu gecirdigi ve bundan 1 yil sonra epileptik
nobetlerinin basladig1 6grenildi. Hastanin o donem-
de nobet etiyolojisine yonelik yapilan tetkiklerinde
hipokalsemisinin saptandig1 ve kalsiyum tedavisine
baslanildig: fakat nobetlerin devam ettigi ve bunun
iizerine tedavisine antiepileptik ila¢ eklenildigi 6g-
renildi. Uzun siire nébetinin olmamasi tizerine bas-
lanilan antiepileptik ve kalsiyum tedavisini kesen
ve sonrasinda epileptik ndbetleri yeniden baslayan
hasta poliklinigimize basvurdu. Yapilan norolojik
muayenesi normaldi. Laboratuar tetkiklerinde se-
rum total kalsiyum seviyesi 8.0 mg/dl (N: 8.4-10.2),
fosfor seviyesi 5.8 mg/dl (N: 2.3-4.7) ve parathor-
mon seviyesi 1.20 pg/ml (N: 15-65) olarak saptandi.
Tam kan, idrar analizleri ile karaciger, bobrek ve ti-
roid fonksiyon testleri normaldi. EEG’ si normaldi.
Cekilen kranial BT’ de bilateral kaudat niikleuslar-
da kalsifikasyon saptandi (Resim 4). Hastaya kalsi-
yum ve D vitamini replasmani yapildi ve ardindan
oral kalsiyum preparati ile tedaviye devam edildi.
Kalsiyum degerlerinin normal sinirlara gelmesine
ragmen nobetleri devam eden hastaya antiepileptik
tedavi baslandi ve ndbet kontrolii saglandi.
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Resim 4. Kranial BT’ de bilateral putamende kalsifi-
kasyon alanlari goérulmektedir.

TARTISMA

FH (bilateral striopallidodentat kalsinozis) bir¢ok
metabolik bozukluga 6zellikle de paratiroid hasta-
liklarina bagli olarak ortaya c¢ikan, bilateral bazal
ganglion, dentat nukleus periferal subkortikal beyaz
cevherde ve serebellumda kalsifikasyonlarla karak-
terize nadir bir durumdur. Bazal ganglion kalsifi-
kasyonunun etiyolojisinde enfeksiyon hastaliklari,
(Brusella, EBV enfeksiyonu, tiiberkiiloz, AIDS)
hipertiroidi, hipotiroidi, tuberoskleroz, SLE, motor
noéron hastalig1 yer alir. Bu tablodan sorumlu ele-
ment siklikla kalsiyumdur. Fahr sendromu terimi ise
idiyopatik vakalar i¢in kullanilmaktadir'+>¢. Litera-
tiirde hem sporodik hem de familyal tipleri bildiril-
mistir’. Tanida kalsiyum birikimlerini gdstermede
en sik kullanilan inceleme yontemi kraniyal BT’
dir®. Literatiirle uyumlu olarak, 65 yasindaki bayan
hastamizin kraniyal BT incelemesinde saptanan
bilateral serebellar hemisferler, bazal ganglionlar,
dentat nukleuslar, periventrikiiler derin beyaz mad-
de subkortikal alanlardaki yaygin kalsifikasyonlar
Fahr sendromunu diisiindiirdii. Fahr hastaliginda en
sik bulgu ekstrapiramidal sistem bulgular1 olmasina
ragmen'’, olgumuzda ilk basvurma sikayeti gérme
azlig1 ve bas agrisi idi. Hipokalsemiye bagli papil
O0dem ile ekstrapiramidal sisteme ait bulgular ise
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norolojik muayene ile saptandi. Ayrica olgumuzda
kognitif fonksiyon bozuklugu da tespit edildi.

Hipoparatroidi ile iligkili hipokalsemide sup-
kapsiiller katarakt ve papil 6dem goriilebilir®. Pa-
pilédem ve hipoparatroidizm iliskisi ilk kez 1903
yilinda Luttwing tarafindan tanmimlanmistir. Alb-
recht papilodemin beyin 6demine bagl oldugunu
ileri slirmiis ve otopsi ¢alismalarinda da beyindeki
yaygin 6dematdz degisim gosterilmistir. Hipokalse-
mi periyodu sirasinda serebrospinal sivi emilimi an-
laml1 olarak azalmaktadir. Serebrospinal sivi emili-
minin azalmasina neden olan patolojik degisiklikler
bilinmemektedir. Baker ve arkadaglarinin dev mii-
rekkep baligi aksonunu kullanarak yaptiklar ¢alis-
mada ekstraselliiler ortamdaki kalsiyum azalmasi-
nin hiicre i¢inden sodyum akim oranmi azalttigini
gostermisglerdir. Aroknoit villuslardaki sodyum ve
su artist beyin omurilik sivisinin araknoit viluslar
tarafindan emilimini engellemektedir. Hipokalse-
minin diizeltilmesi ile beyin omurilik s1ivisinin emi-
liminin normale dondiigii gosterilmistir®.

Sekonder bilateral sitriopallidodentat kalsino-
ziste goriilen en sik etiyolojik neden parathormon
ve kalsiyum distikliigidir’. Hipoparotiroidizm;
iyatrojenik nedenlere (tiroid ve paratiroid cerrahisi,
ilaclar, radyasyon), otoimmun nedenlere, infiltratif
hastaliklara bagli olarak paratiroid bezinin zarar
gormesi sonucu olusabilir'®. 45 yasindaki bayan
hastamizda epileptik nobetler total tiroidektomi
operasyonu sonucu gelisen hipoparatiroidizm ve hi-
pokalsemiye baglanmis olup, beyin BT’ de bilateral
kaudat nukleus kalsifikasyonu saptanmastir.

Birinci olgumuz klinik tablo, laboratuar, go-
riintiileme sonuglar ile idiyopatik hipokalsemiye
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sekonder Fahr sendromu, 2. olgumuz ise iyatrojenik
hipokalsemiye sekonder gelisen fahr hastaligi ola-
rak degerlendirildi.

Sonug olarak, bilateral sitriopallidodentat kal-
sinozis klinik olarak papilddem, gérme kaybi gibi
atipik semptom ve bulgularla da karsimiza ¢ikabi-
leceginden ayirici tan1 yaparken akilda bulundurul-
malidir.
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