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OLGU SUNUMU CASE REPORT

FAHR’S HASTALIGI (ilerleyici Idyopatik Strio-Pallido-Dentat Kalsinozis): Olgu Sunumu
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OZET

Fahr’s hastalig (ilerleyici idyopatik strio-pallidodentat kalsinozis), patolojik olarak bazal ganglionlar, serebral hemisfer
beyaz cevherinde ve serebellumun dentat niikleuslarinda bilateral damarsal nonarteriosklerotik kalsifikasyonlar ile
karakterizedir. Klinik tablo degiskenlik gostermekle birlikte hastalarin ¢ogunda néropsikiyatrik semptomlar, ndbet,
konusma bozukluklari, demans ve ekstrapiramidal veya serebellar disfonksiyon gibi durumlar goriilebilir. Bu yazida
zeka geriligi ve epileptik status ile karakterize Fahr’s hastalig1 olgusu sunulmustur.

Anahtar Sozciikler: Fahr’s hastaligl, strio-pallidodentat kalsinozis.

FAHR’S DISEASE (Progressive Idiopathic Strio-Pallido-Dentate Calcinosis): Case Report

Fahr’'s disease (Progressive idiopathic strio-pallidodentate calcinosis) is characterized with bilateral vascular, non-
arteriosclerotic, pathological calcifications in white matter of cerebral hemispheres and cerebellar dentate nucleus.
Although clinical symptoms are variable, seizures, speech disorder, neuropsychiatric symptoms, cerebellar and
extrapyramidal disfunctions are mostly seen. In this manuscript, a Fahr’s disease case with mental retardation and status
epilepticus will be reported.
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GIRis:

Bazal ganglionlarin simetrik kalsifikasyonu
ilk olarak 1855 yilinda Bamberger tarafindan
histolojik bulgu olarak tarif edilmis, bu bulgular
1930 yilinda Fahr’s hastaligi olarak yayinlanmis
ve ilk rontgen gorintiileri 1935 yilinda Fritzche
tarafindan tanimlanmistir (1). Bugiin i¢in daha
siklikla ilerleyici idyopatik striopallidodentat
kalsinozis olarak adlandirilmaktadir. Patolojik
olarak Kkalsifikasyonlar, damar duvarlarinda ve
arterioller, kapillerler ve venlerin perivaskiiler
mesafesinde bulunur (2). Fahr’s hastaliginin
teshisinde ¢ temel Ozellik aranir. Bazal
ganglionlarin bilateral nonaterosklerotik idyopatik
kalsifikasyonu,  noropsikiyatrik  semptomlar
ve koreoatetotik veya ekstrapiramidal hareket
bozukluklar1 (3,4). Cummings ve ark. lar,
hastaligin  psikotik semptomlarla belirti veren
erken baslangicli form (ortalama baslangi¢ yasi
30.7) ve demans ve hareket bozukluklari ile belirti
veren geg baslangicli form (ortalama baslangig yasi
49.4) olarak iki ayr tipi oldugunu belirtmistir (5).
Babbitt ve ark.’lar1 ise erken ¢ocukluk ¢aginda zeka
geriligi ve nobet ile belirti veren ve erken Oliime
neden olan ti¢lincii bir form daha tanimlamiglardir

(6).

OLGU:

13 yasinda kiz ¢ocugu epileptik status tablosunda
klinigimize  yatirildi. ~ Hastanin  norolojik
muayenesinde bilinci kapali, pupiller miyotik,
agrili uyarilara ekstansor yamt ve kasilmalar:
mevcuttu. Glasgow koma olcegine gore puam 5
olarak saptandi. Hasta, solunum sikintis1 nedeni
ile entiibe edildi. Hastanin epileptik statusa
girmesi ve buna karsi yapilan tedavinin yetersiz
kalmasi nedeniyle voliim respiratuvara baglanarak
inflizyon halinde pentotal verildi. Hasta uygulanan
medikal tedaviye yamit vermeyerek 2 giin sonra
oldii. Aile otopsiyi kabul etmedi. Aileden alinan
anamnezde hastanin 2 ayliktan itibaren ndbet
gecirdigi, gesitli antiepileptik ilaglar aldig1, son iki
yildir difenil hidantoin ve valproik asid kullandigy,
ancak nobetlerin diizensiz bir sekilde devam ettigi,
son bir aydir da hig ila¢ kullanmadig: bildirildi.
Aile ayn1 zamanda hastanin zeka 6ziirli oldugunu
belirtti. Hastanin daha 6nceden ve yatirildiginda
yapilan tetkik ve arastirmalarinda kan elektrolit
ve diger biyokimyasal degerlerin normal oldugu
tespit edildi. Direkt kraniografilerde, bazal niikleus
bolgelerinde simetrik intraserebral kalsifikasyon
tespit edildi. Olgumuzun BT’sinde serebral
subkortikal diizeylerde, bazal ganglionlarda,
talamusta ve serebellar meduller yapilarda simetrik
multipl kalsifikasyonlar saptand (Sekil 1,2,3).
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Okten ve ark.

Fotograf 1: BT'de bazal ganglionlarda kalsifikasyonlarin
bilateral goriintimii.

Fotograf 2: BT'de solda daha belirgin olmak iizere serebellar
meduller yapilarda kalsifikasyonlar.
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Fotograf 3: Bilateral serebral hemisfer korteks derin

sulkuslarinda goriilen kalsifikasyonlar.
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TARTISMA:
Idyopatik ~ striopallidodentat  kalsinozis'te
deposit ve kalsifikasyonlarin = olusmasinda

gesitli teoriler ileri siiriilmiis fakat bu hastaligin
patogenezi heniiz tam olarak anlasilamamustir (7).
Bu teorilerden en fazla tizerinde durulan bolgesel
iskemi veya inflamasyon gibi lokal sirkiilatuvar
veya metabolik bozukluklar zemininde Ca, Fe, Zn,
Al, Cu, Mg gibi ¢esitliminerallerin veya glikoprotein
ve mukopolisakkaridlerin birikmesi sonucu
oldugu ileri siirtilmiistiir (7,8,9). Beall ve ark.’lar1,
altta yatan patofizyolojinin demir transportundaki
ve serbest radikal iiretimindeki mekanizmalarin
defektine bagli olabilecegini belirtmistir (10).
Kobayashi ve ark.lari, bir hipotez olarak bu
hastaligin  gelismesinde vaskiiler duvarlarin
hasarinin 6nemli rol oynadigini ima etmislerdir (7).
Diger hipotez, serebral damarlarin adventisyasinin
dejeneratif degisiklikleri sonucunda vaskiiler
doku icerisine solid atiklarin bloke olmasiyla
perivaskiiler depositlerin olusmasina neden
oldugudur. Elekron mikroskopisi ile birikintilerin
baslica kan damarlarinin adventisyal hiicrelerinin
sitoplazmasinda ve bazen de glial hiicrelerin
sitoplazmik organellerinde biriktigi gosterilmistir
(7). Antiepileptik tedavi ve radyoterapinin, Ca
metabolizmas: ve alkalen fosfataz aktivitesini
etkileyerek  kalsifikasyona neden  oldugu
belirtilmistir (9). Fahr’s hastaliginda ailesel
kalitimin da rolii oldugu belirtilmis olup, genellikle
otozomal dominant olmak tizere, otozomal resesif
gecisli olgular da tanimlanmustir (1,9,10,11,12).
BT’de kalsifikasyonlarin ortaya c¢ikarilmasi

direkt kraniografilerden ve MRG’den daha
sensitivdir (2,11,12). Kalsifikasyonlarin yasin
artmasi ile birlikte arttigi, Oncelikle dentat
niikleuslardan  basladigi, sonra da bazal

ganglionlar ve serebral beyaz cevherde olustugu
bildirilmistir (12). Fahr’s hastaliginin lezyonlar:
BT’de homojen hiperdens olarak goriiliir. MRG
olasilikla hastaligin farkli asamalarini  veya
farkli metabolik durumlarini yansitan ¢ ayri
gorintii verir. Kalsifikasyonlar diisiik proton
dansitesindedirler (2). Cesitli nedenlerle ¢ekilen
BT’de simetrik kalsifikasyon orani %0.23-1.6
arasinda bildirilmistir (9). BT’den Once serebral
kalsifikasyonun hipoparatiroidili olgularin %70-
80'inde gorildiigi rapor edilmistir. Bu yiizden
kalsiyum-fosfor metabolizma bozukluklar: 6nemli
etyolojik faktorler olarak gosterilmistir. BT'nin
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gelismesi ile birlikte bazal ganglionlarda simetrik
kalsifikasyon olan hastalarda hipoparatiroidizm
ve Ca metabolizmas1 bozuklugu oraninin ¢ok az
oldugu belirtilmistir (1,2,9,13). Cesitli ¢alismalarda
BOS’da basing, hiicre sayimi, gliikoz, protein, IgG,
protein elektroforezi ve elektrolitler normal sinurlar
icerisinde bulunmustur (11,12). Periferik sinirlerin
motor ve duysal iletim hizlar1 normal olarak
bulunmustur (11). Olgumuzda tiim hematolojik ve
biyokimyasal degerler normal olarak bulunmus,
ancak hormon ¢aligmalar: yapilamamustir.
Hastalik yavas, ilerleyici ve yillarca devam
eder. Baslangic semptomlar1 genellikle 4.-6.
dekatlarda goriiliir. Cocukluk ¢aginda yayinlanan
¢ok az olgu mevcuttur (3,11). Kalsifikasyon
semptomlarin baglamasindan yillar 6nce meydana
gelir. Manyam ve ark.’lari, intraserebral kalsiyum
birikmesinin yasamin 3. dekadinda semptomlarin
baslangicindan dnce meydana geldigini belirtmistir
(11). Ilerleyici noérolojik bozulma siklikla 5.
dekadda gortiliir. Semptomlar santral sinir sistemi
ile smirhidir. Bu hastaligin norolojik belirtileri
son derece degiskenlik gosterir. Bunlar; mental
ve fiziksel gerilik, ekstremitelerde parestezi,
koordinasyon bozukluklari, visual ve konusma
bozukluklaridir. En sik goriilen semptomlar
konviilsiyon ve ilerleyici zeka geriligidir. Bazi
hastalarda ekstrapiramidal semptomlar da
goriiliir. Hastada elektrolit ve endokrinolojik
metabolik defektler varsa tetani, epileptiform
ataklar, entellektiiel ve psikotik degisiklikler ve
katarakt goriilebilir (1,7,10,11,13). 10 yas altindaki
cocuklarda teshis zamaninda mental ve fiziksel
gerilik ciddi bicimde goriilmektedir (1). Bununla
birlikte semptomsuz olgular da yaymnlanmigtir
(1,11,13). Kalsifikasyon ile norolojik bulgular
arasinda fark bulunmamis, ancak kalsifikasyon
boyut ve kapsamui ile mental bozukluk ve mental
bozukluk ile kortikal atrofi arasinda baglant:
bulunmustur (9,11,12). Yasla birlikte kalsiyum
birikintilerinin arttig1 belirtilmistir (11). Cocuklarda
ilerleyici kotiilesme orani erigkinlere gore daha
fazladir (5,14). Literatiirde generalize status
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epileptikustan dolay1 6len ¢ok az olgu bildirilmistir
(3,13). Olgumuzun cocukluk caginda olmas: ve
epileptik statustan Olmesi nedeniyle literatiirden
farklilik gosterdiginden yaymlanmustir.
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