Fahr Hastaligi: Olgu Sunumu
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Ozet

Summary

Fahr hastaligi nadir goriilen, etiyolojisi heniiz belli ol-
mayan bazal ganglion dentat nukleus ve derin kortikal
yapilarin ¢ok sayida kalsifikasyonuyla karakterize hastaligidir.
Kraniyal tomografi tamda ¢ok énemli yere sahip olup, kesin
tani santral sinir sisteminde kalsifikasyon yapan diger
hastaliklarin ekarte edilmesiyle konur.

Bizde makalemizde kalsifikasyon yapan diger intrase-
rebral nedenleri dikkate alarak, klinik ve radyolojik olarak
Fahr hastaligy ile uyumlu bulgular: olan 2 vakayr sunduk.

Anahtar Kelimeler: Fahr hastaligi, Kalsifikasyon,
Intraserebral
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Fahr disease is a rare and idiopathic illness character-
ized by multipl calcifications in basal ganglion, dentate nucle-
us and deep cortical hemispheres. Cranial computerized to-
mography has an important role in the diagnosis but definitive
diagnosis should be given after distinguishing the other calci-
ficating diseases in the central nervous system.

We presented two cases of Fahr diseases diagnosed by
clinical and radiogical findings with elimination of the other
calcificating diseases.

Key Words: Fahr disease, Calcification,
Intracerebral
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Fahr hastaligi, idiopatik, bazal ganglion, sere-
bellum dentate niikleus ve derin kortikal yapilarin
yaygin progressif kalsifikasyonudur (1). Ilk kez
1935 yilinda tanimlanmis c¢ogunlukla otozomal
dominant gegis, nadirende sporadik olgular bildiril-
mistir (1.2).

Klinik bulgular siklikla kalsifikasyonun bulun-
dugu bolgelerin disfonksiyonu seklindedir. En sik
goriilen norolojik bulgular; parkinsonizm, kore,
distoni ve ataksi ile nadiren epileptik nobetler, men-
tal bozukluk, piramidal tutulum ve sefaljiler sek-
lindedir (1,3,4)

Bu yazida intraserebral kalsifikasyon nedenleri
icinde ¢ok nadir goriilen, herediter 6zelligi olan ve
santral sinir sistemine ait bir ¢ok hastalik bulgusu
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icerebilen Fahr hastaligimi, tan1 alan 2 olgumuz
araciligl ile sunmak, literatlir 1s181inda tartigmak
istedik.

Olgu 1

35 yasinda bayan hasta. 2 yi1l 6nce baslayan,
giiniin degisik saatlerinde ortaya ¢ikan ve siireklilik
gosteren bas agrisi yakinmasiyla poliklinigimize
basvurdu. Oykiisiinde agrinin zaman zaman zonk-
layici, ¢cogunlukla da sikistirici tarzda ve basing
hissi seklinde , bagin tamaminda ve yaygin olarak
bulundugu ifade edildi. Bulanti, kusma, bas don-
mesi, yliz ve ekstremitelerde uyusma, kegelesme,
cift gorme, gérme kaybi veya azalmasi olmuyordu.
Ozgegmisinde bir 6zellik yoktu , soy gecmisinde
babasimin kalp hastaligina bagh 2 yil dnce dldiigii
ancak kendisi gibi bagagrilari oldugu &grenildi.
Kizkardesinde ise sikayeti olmamasina ragmen
cekilen bilgisayarli beyin tomografisi (BBT) nor-
mal olarak yorumlandi.
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Sekil 1. Bilateral bazal ganglionlarda ve serebellumda multiple kalsifiye alanlar.

Fizik muayenede; kan basinci 120/80 mm/Hg,
nabiz: 76 dak/ritmik, sistem bulgular1 ve nérolojik
muayeneleri normaldi. Laboratuar incelemelerinde
tam kan ve idrar, karaciger bobrek fonksiyon test-
leri, periferik yayma ve tiroid fonksiyon testlerinde
bir anormallik yoktu. Radyolojik incelemelerinde
servikal ve waters grafileri normal, kraniyal tomo-
grafide ise bilateral bazal ganglionlarda ve serebel-
lumda multipl sayida kalsifiye alanlar gorildi
(Sekil 1). Kanda parathormon, kalsiyum, fosfor ve
vitamin D diizeyleri bakildi ve normal olarak bu-
lundu. Hastada bazal ganglion, dentate niikleus ve
derin kortikal yerlesimli multipl kalsifikasyona
rastlanmasi, metabolik, biyokimyasal ve hormonal
herhangi bir anormallige rastlanmamasi ile Fahr
hastalig1 tanist konuldu. Bir yildir kontrolleri ve
takibi yapilan hastaya analjezik, antienflamatuar ve
antidepresan tedaviler uygulandi, ancak belirgin
diizelme saptanmadi. Buna kargin hastada 1 yil
icinde ilave ndrolojik bulgu gelismedi.

Olgu 2

75 yasinda erkek hasta. Huzursuzluk, ajitas-
yon, kendini kaybetme, kusma yakinmalari ile acil
servise basvuran ve burada kan sekeri diistikliigii
tesbit edilen hasta dahiliye klinigine kabul edildi.
Hasta yatisinin 3. giinli kan sekeri regiilasyonuna
ragmen genel durumunda diizelme olmamas: {ize-
rine tarafimizdan degerlendirildi. Norolojik
muayenesinde; suur stupor, dort ekstremitede
yaygin rijitide, disli cark pozitifligi ve sol hemi-
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Sekil 2. Bilateral bazal ganglion, derin kortikal yapilar ve sere-
bellumda multipl sayida kalsifikasyonlar vardi.

parezi saptandi. Beyin tomografisinde; bilateral
bazal ganglionlarda, serebellumda ve kortekste cok
sayida kalsifikasyon goriiliirken, akut donem
BBT’si olmasi sebebiyle iskemi ve enfarkt alanlari
saptanmadi. (Sekil 2) Ozgegmisi yalmz yasadigi ve
suuru kapali oldugu icin 6grenilemedi.

Laboratuar tetkiklerinde total ve iyonize
kalsiyum, fosfor ve parathormon diizeyleri, tiroid
fonksiyon testleri, tam kan ve idrar, karaciger-
bobrek fonksiyon testleri normal olup, multipl
kalsifikasyon agiklayacak intoksikasyon, enfeksi-
yon, endokrin bir anormallige rastlanmamasi,
parkinson muayene bulgularinin goriilmesi ile Fahr
hastalig1 ve serebrovaskiiler hastalik tanisi kondu.
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Hastada, yatisinin 4. giinii kardiyo-pulmoner arrest
geliserek eksitus oldu.

Tartisma

Fahr hastalig1 etiyolojisi heniiz tam aydin-
latilamamus, her iki cinsi etkileyebilen, ¢ogunlukla
4. ve 6. dekatlarda semptomlarin ortaya ciktig
yavas, siklikla progresif seyirli bir hastaliktir (3.4).
Semptomlar ¢ocukluk ¢aginda nadiren ortaya ¢ikar
(1-5,6). Klinikte kore, distoni, parkinsonizm gibi
ekstrapiramidal bulgular ve ataksi, dismetri, disdi-
adokinezi seklindeki serebeller semptomlara sik
olarak rastlanir. Epilepsi, piramidal tutulum, bag
agris1 nadir goriiliir. Olgularimizin birinde sefalji
digerinde de parkinsonizm ve piramidal tutulum
bulunmaktaydi.

Hastalik patogenezinde cesitli goriisler ileri
stirlilmii, sonugta hastaligin bolgesel iskemi sonu-
cu gelisen lokal selliiler sirkiilasyon bozuklugu
oldugu, ozelliklede perivaskiiler alanlarda mineral
birikimlerin gdriilmesi ile kabul edilmistir (3).

Laboratuar incelemelerinden tam kan sayimi
ve idrar analizi, karaciger-bobrek fonksiyon test-
leri, kalsiyum, fosfor ve parathormon diizeyleri
ayirict tanida dnemli olup, olgularimizda bu deger-
ler normal sinirlardaydi (2,3). Beyin omurilik sivist
(BOS) incelemelerinde myelin basic protein artist
disinda anlamli bulgu saptanmamis, otozomal
dominant gegisli olgularda homokarnosine artisi,
sporadik olgularda ise histidine diistikliigiine rast-
lanmigtir. Olgularimiza ise bu tetkikler yapila-
mamistir.

Radyolojik tetkikler icinde BBT kalsifikas-
yona olan duyarliligi nedeni ile Fahr hastaligi
tanisinda ¢ok 6nemli olup, Magnetik Rezonans in-
celemesiyle de kalsifikasyona neden olan diger
hastaliklarin  ayirimi  saglanmaktadir  (3,4,8).
Elektrofizyolojik incelemelerden gorsel, isitsel,
beyin sap1 uyarilmis potansiyeller ve elektromiyo-
grafi ile anlamli sonuglar saptanmamustir. Biz de ol-
gularimizin tanisinda oOncelikle BBT'den yarar-
landik.

Ayiricr tanida kalsifikasyonla seyreden hasta-
liklardan Konjenital Toksoplazmozis, Sitomegalo-
viriis, Cockayne sendrom gibi enfeksiyoz, Tiibe-
roskleroz, Sturge-Weber, Hallervorden-Spatz gibi
dejeneratif hastaliklar ve hipoparatiroidi, hiper-
paratiroidi, pseudohipoparatiroidi, arterio-vendz
malformasyon, intrakranial kitleler (Oligodendri-
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ogliom, metastazlar) ve intoksikasyonlar (Ozellikle
karbonmonoksit intoksikasyonu) diisiiniilmelidir.
Bizde olgularimizin ayiric1 tanisinda hemogram,
biyokimya, kalsiyum, fosfor, tiroid, parathormon
diizeylerinin normal olmasiyla tiroid ve kalsiyum
metabolizma bozukluklari ile endokrin patolojiler-
den, multipl kalsifikasyon varligi, yerlesim 6zelligi
ile intrakranial kitle ve AVM, anamnez ve kan
tablosuyla da intoksikasyon ve enfeksiyondan u-
zaklastik (2,3,7,9).

Tedavi mevcut klinik bulgularin varligina ve
tutulan alanlarin fonksiyonlarina gore semptomatik
olmakta, progresyon yoniinden sik takip ve kontrol
ile asemptomatik aile bireylerinde de radyolojik
arastirma yapilmalidir (5,6).

Sonug olarak BBT'de goériilen ve hi¢ bir nedene
baglanamayan multipl sayida bazal ganglion ve
serebellar kalsifikasyon varliginda Fahr hastaligi
diistiniilmeli, ¢ok degisik ndrolojik bulgulara neden
olabilecegi unutulmamalidir. iki olgumuz ile bir
kez daha bu nadir hastalig1 hatirlatmak, santral sinir
sistemi kalsifikasyon nedenlerini gozden gecirmek
istedik.
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