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Olgu sunumu / Case report

Fahr hastahgi; iki olgu sunumu

Fahr’s disease; two case report
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Fahr hastalif1; bazal ganglionlar, serebellar dentat niikleus ve beyaz cevherde bilateral
ve hemen daima simetrik olarak kalsiyum ve diger minerallerin depolandig1 nadir bir
hastaliktir. Klinik bulgular siklikla parkinsonizm, distoni, tremor, kore, ataksiye ek olarak
demans ve duygu durum bozukluklaridir. Fahr sendromu paratiroid bozukluklar bagta
olmak iizere degisik metabolik bozukluklara ve beraberinde sistemik hastaliklara baglh
olarak ortaya ¢ikabilir. Bu makalede, unutkanlik ve epilepsi yakinmalari ile hastanemize
bagvuran, ayirici tanida sistemik ve metabolik hastaliklar saptanan ve kraniyal bilgisayarli
tomografi incelemesinde her iki bazal ganglionlarda, talamuslarda, periventrikiiler beyaz
cevherde, sentrum semiovalede ve serebellumda ¢ok sayida kalsifiye alanlar izlenen 66
ve 68 yasindaki bayan hastalar sunulmustur.

J. Exp. Clin. Med., 2013; 30: §87-S90

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 matter. Com-
mon clinical findings of the disease are characterizing parkinsonism, dystonia, chorea,
ataxia and psychiatric symptoms. Fahr’s syndrome is associated with various metabolic
and systemic disorders, specially parathyroid disorders. In this article we described 66
and 68 years old two female patients who have memory loss, epilepsy, different systemic
and metabolic diseases. Brain computed tomography showed Fahr type calcification in
the bilateral basal ganglia, thalamus, periventricular white matter, centrum semiovale,
and cerebellum.

J. Exp. Clin. Med., 2013; 30: S87-S90
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1. Giris

lion kalsifikasyonu ender goriilen bir tablo olup yapilan bir

Fahr Hastalig1 (FH) ilk kez 1930 yilinda Karl Theodor
Fahr tarafindan tanimlanmis sporadik ya da familyal idiyo-
patik bazal ganglion kalsifikasyonu ile iligkili ve bircok no-
rolojik ve psikiyatrik semptomlarla karakterize bir durumdur
(Shakibai ve ark., 2005). Fahr sendromu (FS) ise bir¢cok me-
tabolik bozukluga 6zellikle de paratiroid hastaliklarina bagl
olarak ortaya cikmaktadir (Modrego ve ark., 2005). Klinik
bulgular siklikla parkinsonizm, distoni, tremor, kore, ataksiye
ek olarak demans ve duygu durum bozukluklaridir (Modrego
ve ark., 2005; Shakibai ve ark., 2005). Bilateral bazal gang-

calismada 7120 rastgele secilen kranyal BT den on yedisinde
(% 0,23) saptanmugtir (Uslu ve Hanagasi, 2006). Fahr send-
romunun nadir goriilmesi, her iki hastamizda da unutkanlik
ve daha az siklikla goriilen epilepsi kliniginin olmasi ve Fahr
sendromuna farkli patolojilerin eslik edebilecegini gostermek
icin olgular sunulmustur.

2.0lgu 1
Altmig alt1 yaginda kadin hasta poliklinigimize iki yildir
unutkanlik, distoni ve son bir hafta i¢erisinde iki kez olan epi-
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Sek. 1. Aksiyal BT kesitinde her iki bazal ganglionlarda, talamus-
larda kalsifikasyon izleniyor.

Sek. 2. Posterior fossadan gegen BT kesitinde her iki serebellar
hemisferde kalsifiye alanlar izleniyor.

lepsi sikayetleri ile bagvurdu. Hastanin norolojik muayenesi
normal siirlardaydi. Ozgegmisinde kronik obstruktif akciger
hastalig1 (KOAH), iabetes mellitus (DM) ve Renal yetmezlik
tanilart mevcuttu. Beyin bilgisayarli tomografi (BT) incele-
mesinde her iki bazal ganglionlarda, talamuslarda, periventri-
kiiler beyaz cevherde, sentrumsemiovalede ve serebellumda
cok sayida kalsifiye alanlar izlendi (Sek. 1, 2, 3).

Laboratuvar incelemelerinde, karaciger fonksiyon testle-
ri (SGOT:49 U/L, SGPT:42 U/L), bobrek fonksiyon testleri
(Ure:122 mg/dL, Kreatinin:2,01 mg/dL) ve aglik kan sekeri
degerleri (208 mg/dL) yiiksekti. Ayirict tan1 amagli yapilan
tetkiklerde tiroit fonksiyon testleri, kalsiyum, fosfor ve pa-
rathormon normaldi. Olgumuza yapilan tetkikler sonucunda
KOAH, DM, bobrek yetmezligine ek olarak FH tanist konul-
du. Diger sistemik hastaliklar nedeniyle yatirildig: klinikte,
takip eden donemde hayatin1 kaybetti.

Sek. 3. Aksiyal BT kesitinde bazal ganglionlarda ve subkortikal
beyaz cevherde kalsifikasyon alanlart izleniyor.

3. Olgu 2

Altmis sekiz yasinda kadin hasta acil servisimize halsiz-
lik, istahsizlik, epilepsi ve genel durum bozuklugu sikayetle-
riyle bagvurdu. Ozgecmisinde 20 y1l &nce tiroidektomi ame-
liyat1 oldugu, bir ay once fel¢ gecirdigi, yaklasik iki yildir
unutkanlik sikayetinin oldugu 6grenildi. Norolojik muaye-
nesinde sagda hemiplejisi olup yer ve zaman oryantasyonu
yoktu. Beyin BT incelemesinde her iki bazal ganglionlarda,
talamuslarda, periventrikiiler beyaz cevherde, sentrum semi-
ovalede ve serebellumda cok sayida kalsifiye alanlar izlendi
(Sek. 4,5, 6).

Sek. 4. Aksiyal BT kesitinde her iki bazal ganglionlarda, talamus-
larda kalsifikasyon izleniyor.

Laboratuvar incelemelerinde hemoglobin 9,0 g/dL, glukoz
68 mg/dL, kalsiyum normal (8,9 mg/dL), potasyum, fosfor,
magnezyum, demir, serbest T3, TSH ve parathormon diisiik ola-
rak saptandi (sirasiyla 2,7 mmol/L, 1,8 mg/dL, 1,19 mg/dL, 19
pg/dl, 191 pg/ml, 5,271 uIU/ml, 2,6 pg/ml). Karaciger fonksi-
yon testleri ve bobrek fonksiyon testleri normaldi.
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Sek. 5. Posterior fossadan gecen BT kesitinde her iki serebellar
hemisferde kalsifiye alanlar izleniyor.

Olgu oykii, klinik ve laboratuvar bulgulariyla hipopo-
tasemi ve anemiye ek olarak hipoparatroidizme bagli Fahr
Hastalig1 olarak degerlendirildi. Hastaya potasyum tedavisi
ve kan transfiizyonu uygulanarak anemisi ve hipopotasemisi
diizeltildi.
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Sek. 6. Aksiyal BT kesitinde bazal ganglionlarda ve subkortikal
beyaz cevherde kalsifikasyon alanlar1 izleniyor.

4. Tartisma

Familyal idiopatik bazal ganglion kalsifikasyonu adi da
verilen FH; serum kalsiyum, fosfor ve parathormon seviye-
lerinde bir anormallik olmaksizin, bilateral bazal ganglion-
larin kalsifikasyonu ile karakterizedir. Kalsifikasyonun en
sik goriildiigii bolge globus palliduslardir. Bununla birlikte
putamen, kaudat niikleus, internal kapsiil, dentat nukleus, ta-

lamus, serebellum ve serebral beyaz cevherde vaskiiler trase-
lere uyar tarzda yogun kalsifikasyonlar goriilebilir (Malik ve
ark., 2004; Baba ve ark., 2005). Semptomlarin baglangi¢ yast
siklikla 4. ve 6. dekatlar olmakla birlikte nadir de olsa cocuk
olgular rapor edilmistir (Kiling, 2007).

Fahr sendromunun birlikte goriildiigii patolojiler dort grup
altinda toplanmaktadir. Bunlardan birincisi kalsiyum meta-
bolizmasindaki degisiklerdir. Hipoparatiroidizm veya pso-
dohipoparatiroidizm bazen de hiperparatiroidizm bu grupta
yer almaktadir (Windeck ve ark., 1981). ikinci olgumuzda
herhangi bir sistemik hastalik olmayip hipoparatiroidizme
bagl FS mevcuttu. Ikinci grupta konjenital dejeneratif geli-
sim anomalileri gelmektedir. Cockayne’s ve Kearnes-Sayre
sendromlarinda bazal ganglionlarda kalsifikasyonlarin gelis-
tigi tammlanmustir (Robertson ve ark.,1979). Ugiincii grup
patolojileri ise sistemik hastaliklar ve gegcirilen inflamatuvar
olaylar olusturmaktadir. Birinci olgumuzda KOAH, DM ve
renal yetmezlik olup diger metabolik hastaliklar mevcut de-
gildi. Ozellikle toksoplazmozis enfeksiyonu ile kiigiik yaslar-
da gecirilen ensefalitler sonrasinda (Morgante ve ark., 1986)
ve daha ¢ok mikro-vaskiilitlerle seyreden sistemik lupus eri-
tamatozis (Anderson, 1980) olgularinda bazal ganglionlarda
kalsifikasyonlar ile gelisen intrakranial patolojiler tanim-
lanmigtir. Son olarak, beynin karsilastig1 toksik ve anoksik
etkilenimlerin bazal ganglionlarda kalsifikasyonlarin gelis-
mesine zemin hazirladi81 belirtilmistir (Fenkgi ve Karaaslan,
2001). Fahr Hastaligindaki kalsiyum depozitlerinin kan beyin
bariyerinin bozulmasma sekonder mi yoksa, noronal kalsi-
yum metabolizma bozukluguna m1 bagh oldugu ac¢ik degildir
(Malik ve ark., 2004).

Sporadik ve otozomal resesif formlar: bildirilmekle bir-
likte, genellikle otozomal dominant gecis gostermektedir
(Kiling, 2007). Genetik ¢aligmalarda kromozom 14q’da bir
odak tespit edilmigtir (Baba ve ark., 2005; Kiling, 2007).
Bizim her iki olgumuz i¢in genetik ¢aligma yapilamamusgtir.
Sadece ikinci olgumuzun aile bireylerinin kraniyal BT tara-
mas1 yapilmig ancak patoloji saptanmamigtir. Kraniyal BT
ile kalsifikasyonlar kolaylikla tanmir. BT de kalsifikasyon
alanlari belirtilen lokalizasyonlarda hiperdens olarak izlenir.
Kalsifikasyonlar1 degerlendirmede BT, magnetik rezonan-
sa gore daha duyarli bir yontem oldugu icin (Ozkur ve ark.,
2001) biz de olgularimizin tanmisinda oncelikli olarak BT yi
tercih ettik. FH icin tanimlanmig spesifik bir tedavi yoktur.
Sadece beyinden kalsiyumu uzaklastirmaya yonelik secici bir
tedavi mevcut ilaclarla miimkiin goriinmemektedir. Kald: ki
depozitler yalnizca kalsiyumdan ibaret degildir. Daha bagka
bir¢ok mineralleri de (arsenik, kobalt, mangan, magnezyum,
fosfor, bakir vs) icerdigi gosterilmistir. Bu nedenle tedavide
semptomatik yaklagim 6n plana ¢ikmaktadir (Kocak ve ark.,
2009).

Sonug olarak bazal ganglionlarda, serebellumda ve derin
kortikal yapilarda daha duyarli yontem olan BT ile saptadi8i-
miz kalsifikasyonlar varliginda ayirici tanida Fahr sendromu-
nu da diistiniip bu hastalifin KOAH, DM, bobrek yetmezligi
gibi sistemik hastaliklara eslik edebilecegi gibi, tiroidektomi
yapilmig hastalarda metabolik bozukluga bagl ortaya ¢ikabi-
lecegini ve ¢ok cesitli norolojik semptomlara yol acabilece-
gini unutmamaliy1z.
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