Caracteristicas tomograficas en un paciente con Sindrome de Fahr,
a proposito de un caso

Tomographic features in a patient with Fahr syndrome, report of a case
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Resumen

El Sindrome de Fahr o calcificacion idiopédtica de los ganglios basales es una patologia neurolégica degenerativa de baja frecuencia.
Siendo un desorden genético hereditario autosémico dominante, se caracteriza por anormales depdsitos de calcio en ciertas zonas del
cerebro incluyendo el ganglio basal y la corteza cerebral asociado a sintomas neuropsiquiatricos. Se presenta el caso de un paciente
de 31 anos de edad que ingresa al servicio de urgencias del Hospital Obrero N°2 presentando crisis convulsivas ténico clénicas gene-
ralizadas, disartria, movimientos atetdsicos en extremidades superiores e inferiores, al cual se solicité una tomografia computarizada
sin contraste donde se evidencia extensa calcificacion bilateral y simétrica de la sustancia blanca que compromete cerebelo, nucleos
basales, corona radiada, concluyendo que se trataba de un Sindrome de Fahr.
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Abstract

Fahr's Syndrome or Idiopathic basel ganglion calcification is a infrequent degenerative neurological pathology. It is a genetically auto-
somal dominant dysfunction that is characterized by abnormal deposits of calcium in certain areas of the brain including the basal gan-
glion and the cerebral cortex, it is associated with neuropsychiatric symptoms.Presenting the case of a 31 year-old male patient entering
the emergency services with tonic-clonic seizures, dyslalia, dysarthria, athetotic movements of the upper and lower extremities and
ataxia. A computed axial tomography without contrast was requested. Extensive bilateral, symmetrical calcification of the white matter
was diagnosed that affecting cerebellum, basal ganglia and corona radiate. Based on that evidence Fahr’s Syndrome was diagnosed.

Keywords: fahr’s syndrome, basal ganglion calcification, hypocalcemia.

En el afio 1930, el aleman Karl Theodor Fahr describi6é un
paciente, con demencia de larga evolucidn, calcificaciones
alrededor de los ventriculos laterales y ganglios de la base,
describi6 la topografia bilateral y la simetria de estas calcifica-
ciones con ausencia de toda lesion arteriosclerdtica, enferme-
dad que llevaria su nombre como sindrome de Fahr'.

Segun la definicién de la Unién Europea esta enfermedad
esta catalogada dentro de las enfermedades raras, minorita-
rias o huérfanas, de origen genético, con peligro de muerte o
de invalidez crénica, que tienen una prevalencia baja, menor
de 5 casos por cada 10 000 habitantes en la comunidad?®. En
una revision de 6348 tomografias computarizadas, 62 veces
(0,98%) mostraron la existencia de calcificaciones de los gan-
glios de la base, pero sdlo 31 casos (0,49%) podian ser diag-
nosticados de sindrome de Fahr. Lo que significa que no es
suficiente la presencia de calificaciones para el diagnéstico,
sino que se precisan unos criterios elaborados por Deplace y
Lowenthal®.

Las calcificaciones unilaterales presentan como etiologia
las infecciones, infartos o traumatismos; las bilaterales pueden
ser fisiologicas, metabdlicas o idiopaticas. Las calcificaciones,
“fisioldgicas’, se localizan particularmente a nivel de los na-
cleos basales y se encuentran entre 2 y 12% aumentando su
prevalencia con la edad’. Llegan a ser patoldgicas cuando se
presentan en sujetos menores de 40 afios y comprometen si-
multdneamente palido, putamen, nticleo dentado del cerebelo
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y eventualmente la sustancia blanca hemisférica’. La etiologia
mds frecuente asociada es el hipoparatiroidismo e hipocalce-
mia®.

El diagndstico es realizado con tomografia axial computa-
rizada sin contraste que se caracteriza por la presentacion de
calcificaciones simétricas y bilaterales que afectan de forma
simultdnea al nucleo caudado, palido, putamen, nucleo den-
tado del cerebelo, talamo y sustancia blanca subcortical he-
misférica (calcinosis estriado-pélido-dentada)’. La Resonan-
cia Magnética Nuclear (RM) tiene menor sensibilidad para la
deteccion de calcificaciones en técnicas convencionales en T1
y T2, observandose en T1 sefales hiperintensas en ganglios
basales y tdlamos, escasa visualizacion de las calcificaciones
subcorticales, en la RM axial T1 con contraste no se evidencia
realce de las lesiones. En la RM axial T2 se presenta una sefial
hipointensa a nivel de los ganglios de la base y heterogénea en
los talamos, siendo ésta simétrica y bilateral con escasa visua-
lizacion de las calcificaciones subcorticales y por tltimo RM
axial FLAIR presenta una sefial Heterogénea hipointensa en
Ganglios Basales®.

Presentacion del caso

Paciente sexo masculino de 31 afios de edad acude al ser-
vicio de urgencias por presentar varios meses atras, cefalea
intensa holocraneana, crisis convulsivas tonico clonicas ge-
neralizadas, dislalia, disartria, al examen fisico presenta mo-
vimientos atetosicos en extremidades superiores e inferiores
y ataxia. Fue diagnosticado desde los 13 afios, epilepsia tipo
gran mal por lo que fue tratado con idantina y fenobarbital.
Ademas tiene el antecedente patolégico de hipotiroidismo
diagnosticado desde hace 5 afios atras el cual es tratado con
levotiroxina 100 mg cada dia. Se solicit6 hemograma e iono-
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Figura 1. Tomografia Axial Computarizada sin contraste que corresponde al paciente presentado en el caso clinico. Ay B En cortes axiales a nivel de la
fosa posterior: Calcificaciones de los Nucleos dentados y sustancia blanca subcortical cerebelosa. C Se demuestra calcificaciones bilaterales y simétricas
a nivel de los tres ganglios de la base del cerebro: Nucleos Caudados, Nucleos palidos y putamen. Al igual que en los tdlamos. D Corte a nivel de la con-
vexidad frontoparietal donde se evidencia calcificacion de la sustancia blanca subcortical peri ventricular.

grama, donde se destaco la hipocalcemia 6,1 mg/dl y fésforo
8,7 mg/dl para lo cual recibi calcio y vitamina D. Ademas se
solicité un electroencefalograma que revela desorganizacion
difusa de trazado.

Posteriormente se realiza una tomografia de craneo sin
contraste, que report6 extensa calcificacion bilateral y simé-
trica en la fosa posterior a nivel de los Nucleos dentados y
sustancia blanca subcortical cerebelosa, en cortes axiales su-
periores se evidencian calcificaciones a nivel de los tres gan-
glios de la base del cerebro: Nucleos Caudados, Nucleos pali-
dos y putamen, en los talamos. Finalmente en el corte a nivel
de la convexidad frontoparietal se evidencia calcificacion de la
sustancia blanca subcortical periventricular (figura 1, A al D),
concluyendo que se trataba de un sindrome de Farh por tener
ademas alteraciones metabdlicas asociadas.

El tratamiento actual de nuestro paciente esta dirigido a
minimizar los sintomas, con acido valproico e idantina, per-
manece con el tratamiento del hipotiroidismo con levotiroxi-
na. Lamentablemente continu6 presentando cuadros de crisis
convulsivas por incumplimiento del tratamiento teniendo
varias internaciones, asociandose actualmente sintomas de
insuficiencia cardiaca.

Discusion

El término sindrome de Fahr se ha aplicado a las calcifica-
ciones de los ganglios de la base sin tener en cuenta la etiolo-
gia, mientras que el de enfermedad de Fahr se ha usado para
referirse al trastorno primario, hasta ahora llamado sindrome
de Fahr idiopatico. Esta patologia presenta un patrén here-
ditario que sugiere una transmisiéon autosémica dominante
en la mayoria de las familias estudiadas. Recientemente se ha
identificado el locus primario a nivel del cromosoma 14¢°.

Deplace y Léwenthal propusieron un conjunto de criterios
para definir el sindrome de Fahr*'’, que incluyen:

a. La calcificacion debe tener una distribucion caracteristi-
ca que como minimo incluya el globo pélido, con o sin calci-
ficaciones cerebelosas.

b. Debe ser evidente en la tomografia computarizada.

c. Deben tener un tamarno suficiente para ser detectadas en
un examen macroscopico.

d. Clinica definible y trastorno metabdlico subyacente.

La introduccién de la moderna ingenieria ha permitido co-
nocer la prevalencia de este cuadro, de menos de 5 pacientes
por 10 000 personas, no presentando predileccion por el sexo,
se estima una proporcién de 0,93% casos de calcificacion de
los ganglios de la base entre las exploraciones con tomografia
axial computarizada®.

El mecanismo por el cual se produce el depdsito de calcio
en esas areas no estd del todo claro. Se han sugerido diversas
hipétesis, tales como una alteracién croénica de las concentra-
ciones intra y extracelulares de calcio y fosfato en las estruc-
turas neurogliales, alteraciones de la barrera hematoencefalica
o una disminucién del flujo sanguineo en los ganglios basa-
lesll,IZ'

Estos pacientes presentan sintomas neuropsiquiatricos,
mostrando en un inicio signos neurodegenerativos a partir
de los 30 a 40 aflos de edad, caracterizados por movimientos
atetosicos, distonias, déficit cognitivo, alteraciones en la velo-
cidad motora y trastornos de conducta®. En ocasiones puede
cursar con crisis convulsivas, depresion, sintomas extrapira-
midales (temblores y parkinsonismo), trastornos del leguaje,
inestabilidad y crisis de agitacién. Pueden presentar psicosis
entre los 20 y los 40 afnos con cuadros delirantes y psicoticos.
Suele asociarse a microcefalia, glaucoma, atrofia del nervio
optico y retinitis pigmentosa entre otros'.

Debe tenerse en cuenta que muchas veces existe una asocia-
cidn a las alteraciones del metabolismo del calcio, principal-
mente el hipoparatiroidismo primario autoinmune, sindrome
poliglandular, hipoparatiroidismo postquirtrgico o pseudo-
hipoparatirodismo, siendo estos responsables de hasta el 80%
de los casos de calcificaciones de los ganglios basales''>!*,

No existe un tratamiento actual para el sindrome de Fahr,
ni existe un tratamiento estdndar para la enfermedad, lo cual
hace que los tedricos tratamientos estén dirigidos a minimizar
los sintomas''. Es por esto que el prondstico para las personas
con sindrome de Fahr es poco alentador. El deterioro neurolo-
gico progresivo acaba en incapacidad y muerte®.

La tomografia computarizada sin contraste, llega a ser el
método de diagnostico que nos ofrece mayor sensibilidad y
especificidad, nos demuestran las calcificaciones bilaterales y
simétricas de los talamos, sustancia blanca, ganglio basales y
cerebelo. La afeccidon de estos ultimos llegan a producir una
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alteracion de la modulacién de funciones motoras, por otra
parte se ha reformulado gracias a diversas evidencias que el
dafio de estas estructuras también tienen un importante rol en
las funciones cognitivas al estar afectado dichas funciones®’.
El estado neuroldgico de nuestro paciente curso con sintomas
neuropsiquiatricos, cambios animicos como apatia, irritabili-
dad, depresién y amnesia. Por obvias razones anatomofisio-
légicas, los cuadros de deterioro cognitivo subcortical que
presentd siempre se asociaron a trastornos motores los cuales
suelen preceder a las alteraciones de las funciones cognitivas'.

Tal y como se ha reportado en la literatura, en el sindrome
de Fahr un adecuado control del metabolismo fosfocalcico no
suele ir asociado a una mejoria en el trastorno de la marcha
ni en las alteraciones cognitivas. Unicamente un diagnéstico
precoz del hipoparatiroidismo evitaria el depdsito de calcio en
los ganglios basales y, por lo tanto, las alteraciones derivadas
de dicha calcificacién cerebral''*.
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