Olgu Sunumu/Case Report

Jeneralize Tonik Klonik Nobetlerin Nadir

Bir nedeni: Fahr hastaligi

A rare cause of generalized tonic clonic

seizures: Fahr disease
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Ozet

Fahr hastalig, bazal ganglionlar, talamus, sentrum
semiovale ve serebellumun dentat nulkleusunda
bilateral, simetrik kalsiyum birikimi ile meydana gelen
nadir bir hastaliktir. Etiyolojisinde siklikla idiyopatik
nedenler rol oynarken, sekonder nedenlerin 6nemli
bir kismini kalsiyum metabolizmasina ait bozukluklar
olusturmaktadir. Klinik bulgular arasinda koreatetoz,
parkinsonizm, distoni gibi ekstrapiramidal sistem
bozukluklarinin yanisira daha az siklikta epileptik
nébetler, demans ve duygudurum bozukluklar da
gorilebilmektedir. Bu yazida nébet gecirme yakinmasi
ile acil servisimize basvuran, laboratuar tetkiklerinde

hipoparatiroidizme bagh hipokalsemi ile birlikte
bilgisayarli beyin tomografisinde bilateral bazal
ganglionlarda yaygin kalsifikasyon bulgular

saptanarak Fahr hastaligi tanisi alan 67 yasindaki erkek
olgu sunulmustur.
Anahtar Kelimeler: Fahr Hastaligi, epilepsi,
hipoparatiroidizm, hipokalsemi
Tirkce Kisa Makale Bashgi: Fahr hastaligi

Abstract

Fahr’s disease (FD) is a rare neurological disorder
characterized by bilateral symmetrical aggregation of
calcium deposits in basal ganglia, thalamus, centrum
semiovale and cerebellar dentate nucleus. Although
underlying etiology of Fahr’s disease is usually
idiopathic, the most common secondary causes for
development of Fahr’s disease are disorders of calcium
metabolism. Common clinical findings of the disesae
are movement disorders such as choreoathetosis,
parkinsonism, dystonia whereas epileptic seizures,
dementia and mood disorders might also rarely be
seen. In this article, we report a case of 67 year old
patient who referred to our emergency service with
epileptic seizures and whom was diagnosed as Fahr
Disease according to the presence of hypocalcemia
due to hypoparathyroidism and presence of bilateral
symmetrical calcifications in basal ganglia on cranial

computed tomography (CT) scan.
Key words: Fahr Disease, epilepsy,
hypoparathyroidism, hypocalcemia
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Giris: bilateral kaudat ve lentiform nikleusta, korona radiata

Fahr hastaligi (FH) ilk kez 1930 yilinda Karl Theodor
Fahr tarafindan, demansiyel semptomlari nedeni ile
takip edilen ve otopsi incelemesinde serebral kan
damarlarinda kalsifikasyon saptanan erigskin  bir
hastada tanimlanmistir (1). Hastaliga 6zgiu olarak
genellikle striopallidodentat bolgede, bilateral ve
simetrik yerlesimli kalsifikasyonlar gorilmektedir (2,
3). Fahr hastaliginin  klinik bulgulari arasinda
parkinsonizm, kore, distoni gibi hareket bozukluklari
on planda olup, nadiren epileptik ndbetler, demans ve
psikiyatrik bozukluklar da gorilebilmektedir (4).
Hastaligin  etiyolojisinde ailesel ve idiyopatik
nedenlerin yani sira toksik, metabolik, neoplastik,
vaskiler, inflamatuvar hastaliklar gibi sporadik
nedenler de suglanmaktadir (2, 3). Sporadik nedenler
arasinda ise en sk parathormon ve kalsiyum
metabolizmasina ait bozukluklar gérilmektedir (2, 5).
Fahr hastaliginda, hipoparatiroidizme bagl
intrakraniyal kalsifikasyonun mekanizmasi kesin olarak
bilinmese de hipokalseminin tedavisi ile norolojik
bulgularda  dizelme gorilmesi ve hastaligin
progresyonun onlenebilmesi, sekonder nedenlerin
erken tanisini 6nemli kilmaktadir (2, 3, 5). Bu yazida,
ndbet gecirme yakinmasi ile acil servisimize basvuran,
laboratuar tetkiklerinde hipoparatiroidizme bagl
hipokalsemi ile birlikte bilgisayarli beyin
tomografisinde bilateral bazal ganglionlarda yaygin
kalsifikasyon bulgulari saptanarak Fahr hastalig tanisi
alan 67 vyasindaki erkek olgu sunulmustur.
Olgu:

Altmis yedi yasinda erkek hasta, birkag¢ dakika siren,
biling kaybi ve tim vicutta kasilmanin yani sira dilini
Isirma ve idrar kagirmanin da eslik ettigi nobet
gecirme sikayeti ile hastanemiz acil Servisine
basvurdu. Oykisiinden son bir yil icerisinde toplam 5
kez benzer sekilde nobetler gecirdigi, sikayetlerine
zaman zaman halsizlik, bitkinlik, parmaklarda ve yiz
cevresinde uyusma, kramp tarzinda kasiimalarin da
eslik ettigi 6grenildi. Bu nedenle hastanemiz Noroloji
servisine yatirilan hastanin norolojik, kardiyak,
solunum  sistemi  muayenesi normal  olarak
degerlendirildi. Ozgecmisinde ¢ yil 6nce, her iki
gozden gecirilmis katarakt operasyonu disinda
herhangi bir cerrahi girisim oOykusil, sigara, alkol
aliskanligi ve ilag kullanimi olmayan hastanin soy
gecmisinde de herhangi bir oOzellik saptanmadi.
Elektrokardiyografi (EKG) tetkiki normal sinis ritminde
olup interiktal Elektroensefalografi (EEG)
incelemesinde anormal bir bulgu saptanmadi. Taniya
yonelik Kraniyal bilgisayarli tomografi (BT) tetkikinde

lokalizasyonunda ve talamusta simetrik kalsifikasyonla

b 153421 ) NS AT A
p0.05.1246 Ao
po.05.20712

Sekil 1-Bilateral kaudat ve lentiform niikleusta, korona
radiata lokalizasyonunda ve talamusta simetrik
kalsifikasyonla uyumlu kraniyal bilgisayarli tomografi
bulgular

Laboratuar incelemesinde ise total kalsiyum dizeyi:
4.4 mg/dl| (8.5-10.5 mg/dl), fosfor: 6.4 mg/dl (2.3-4.7),
PTH: 5 pg/ml (15-45 pg/ml), Mg:1.9 mg/dl(1.6-2.6
mg/dl), CK:33 (30-200U/L), Alb: 4 g/dl (3.4-5.4),
25(0OH) Vit D: 12.7 ng/ml(25-80 ng/dl) olarak saptandi.
Hastanin  hipoparatiroidizm etyolojisine yonelik
ayrintii muayenesinde Trousseau ve Chvostek
bulgularina ek olarak hormon profili tetkiklerinde
(kortizol, testesteron, vb.), tiroid ve tiroid
otoantikorlari (Anti-Tg, Anti-TPO), sifiliz (VDRRL, RPR,
TPHA), hepatit markerlari, HSV serolojisi ve diger
hemogram, biyokimya tetkiklerinde anormallik tespit
edilmedi. Hastanin semptomlari, yakinmalarinin klinik
seyri, Trousseau ve Chvostek bulgulari, laboratuar
tetkikleri ve kraniyal gorintileme bulgulari bir arada
degerlendirildiginde tanida oncelikli olarak
hipoparatiroidizme bagl hipokalseminin eslik ettigi
Fahr Hastaligi (FH) dastntldi. Tedavi amaciyla
hastaya bir hafta sidreyle IV Kalsiyum glukonat
replasmani ardindan da oral 1 mcg/gun Alfakalsidol (1-
alfa-Hidroksivitamin D3) baslanarak serum kalsiyum
diizeyinin normalizasyonu saglandi. Klinik takipleri
sliresince  nobeti olmayan hastanin, kalsiyum
replasmaninin  ardindan semptomlarinda belirgin
diizelme gozlendi.
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Tartisma: Hipoparatirodizme  bagh  hipokalseminin  klinik
Fahr hastaligi, kalsiyum ve diger minerallerin bulgular arasinda semptomatik veya latent tetanik

(aliminyum, cinko, bakir, demir, kursun, manganez,
magnezyum, vb.)  striopallido-dentat bdlgede,
bilateral, simetrik birikimi ile meydana gelen nadir bir
hastaliktir (2, 6, 7, 8). Kalsiyum depozitlerinin, bu
bolgeye ait kapiller duvarda, arteriyollerde, kicik ven
ve perivaskiler alanlarda birikmesi; mikrovaskiiler
obliterasyon, perivaskiiler noéronal dejenerasyon ve
gliozis ile sonucglanmaktadir (2, 9). Hastalik yavas
seyirli ve ilerleyici olup, genellikle 4-6. dekadda
semptomatik hale gelmektedir (2, 3, 10). Erkeklerde 2
kat daha sik gorilen hastaligin tanisinda en duyarl
goruntileme yontemi kraniyal BT incelemesidir (2, 11,
12). Literatlirle uyumlu olarak 67 yasindaki erkek
olgumuzun kraniyal BT incelemesinde, bilateral kaudat
ve lentiform nikleusta, periventrikiiler derin beyaz
cevherde simetrik yerlesimli kalsifikasyon varlig
oncelikli olarak Fahr hastaligini diistindirdu.

Fahr Hastalig, etiyolojik yonden primer ve sekonder
form olarak 2 gruba ayrilir. Primer form; ailesel ve

sporadik nedenlere bagl gelisirken, hastalgin
sekonder formunu inflamatuvar, toksik, anoksik,
vaskiler, endokrinolojik ve neoplastik nedenler

olusturmaktadir (2, 3, 8). Fahr hastaliginda en sik
gorilen sekonder neden hipoparatiroidizme bagli
hipokalsemidir (13, 14). Hipoparatiroidizm, idiopatik,
iyatrojenik nedenlere (ilaglar, cerrahi), otoimmun veya
infiltratif  hastaliklara (Wilson hastaligi,
hemokromatozis, sarkoidoz, talasemi) bagl
gelisebilmektedir (2, 14, 15) Olgumuzun laboratuvar
tetkikleri degerlendirildiginde kalsiyum ve
parathormon dizeyinin disuk, fosfor diizeyinin yiksek
olmasi hipoparatiroidizme bagli hipokalsemi varligini
destekler nitelikteydi. Ayrica hastanin 0Oykislinde
enfeksiyon, tiroid cerrahisi, toksisite, ila¢ kullanimi,
otoimmiin hastalik olmamasi hipoparatiroidizme bagli
hipokalseminin idiyopatik nedenlere bagh gelistigini
distndirmekteydi. Fahr hastaliginda
hipoparatiroidizme bagh intrakraniyal kalsifikasyonun
mekanizmasi kesin olarak bilinmemektedir. Yapilan
calismalarda, hipoparatiroidizmin ciddiyeti ile serebral
kalsifikasyon dizeyi arasinda herhangi bir iliski
olmadigi, ancak uzun siireli hipokalseminin bazal
ganglionlardaki kalsifikasyon derecesini arttirdigi
bildirilmistir (14, 16, 17).

kasilmalarin yani sira, her yasta gorilebilen jeneralize
tonik klonik nobetler de yer almaktadir (2, 3, 9).
Olgumuzda 5 yildir mevcut olan jeneralize tonik-klonik
nobetlere ek olarak kas kramplari, uyusma,
karincalanma seklindeki semptomatik tetanilerin ve
Chvostek, Trousseau bulgusu ile ortaya cikan latent
tetani nobetlerinin  varligi hipoparatiroidizme ait
norolojik tutulumu gostermektedir. Ayrica hastanin
kalsiyum dizeyinin normalize edilmesinin ardindan

klinik izlemleri suresince jeneralize tonik klonik
nobetlerinin tekrar etmemesi, epileptik
konvilsiyonlarin  hipokalsemiye  bagl  gelistigini

distindliirmektedir.

Yapilan calismalarda hipoparatroidizme bagh
hipokalsemide, papilddem ve subkapsiler katarakt
gorilebilecegi bildirilmistir (3, 11). Ozellikle uzun sireli
hipokalseminin serebrospinal sivi emilimini
engelleyerek papildodem ve psddotimor serebriye
neden olabilecegi ileri sirilmis olsa da patofizyolojisi
net olarak bilinmemektedir (11,18). Hipokalsemi
slrecinde katarakt olusumu, lensin anterior, posterior
veya subkapsiler bolgesine kalsiyum depozitlerinin
¢okmesi ile karakterizedir (3, 18). Olgumuzun goz dibi
bakisinda papilodem saptanmamasina ragmen,
o6zgecmisinde bir yiIl dnce her iki gbzden birer ay arayla
gecirilmis katarakt operasyonunun varligi,
hipoparatiroidizme bagh hipokalsemiyi destekleyen
diger 6nemli bir 6zelliktir.

Fahr hastaliginin bilinen kesin bir tedavisi olmamakla
birlikte semptomatik tedavinin yanisira hipokalsemi
varliginda uygulanan kalsiyum replasman tedavisi
hastaligin ~ klinik  progresyonunu  O6nlemektedir.
Olgumuzda kalsiyum replasman tedavisi
uygulandiktan sonra noérolojik semptomlarda belirgin
diizelme gozlenmesi bu gorisi bir kez daha destekler
niteliktedir.

Sonug olarak; ge¢ baslangich epileptik nobetlerle veya
atipik norolojik semptomlarla basvuran olgularin
ayirici tanisinda mutlaka Fahr Hastaligl olabilecegi de
gdéz oOnitnde bulundurulmahdir. Taniya vyonelik
kalsiyum metabolizmasini degerlendiren laboratuar
tetkikleri ve kraniyal BT incelemesi ile erken dénemde
uygulanacak tedavinin semptomlari dizeltebilecegi,
nobetleri kontrol altina alabilecegi ve hipokalsemiye
bagl olumsuz sonuglari engelleyebilecegi
unutulmamalidir.
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