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Fahr Sendromu ve Strok: Olgu Sunumu

Fahr Syndrome and Stroke: Case Report
Noroloji

Ozet

Fahr sendromu, bazal ganglionlarda, periventrikiiler
beyaz cevherde, beyin sapinda ve serebellumda bilateral
simetrik kalsifikasyonlar ile seyreden ve nadir goriilen
norodejeneratif bir hastaliktir. Sporadik, ailesel ve
otozomal dominant gecisle ortaya cikabilmektedir.
Genellikle 3. ve 5. on yillar arasinda gozlenmektedir.
Patogenezinde, perivaskiiler alanda yer alan kan-beyin
bariyerinin bdlgesel degisikliklerinden kaynaklanan
kalsiyum birikimi ve buna bagli néronal metabolizmanin
bozulmasi oldugu diisiiniilmektedir. Fahr hastali§inin
kliniginde noropsikiyatrik  bulgular ve hareket
bozukluklar1 6n plandadir. Fahr sendromlu hastalar
nadiren serebrovaskiiler hastalik ve strok yakinmasi ile
bagvurmaktadirlar. Fahr sendromunun serebrovaskiiler
hastaliklardaki rolii tam olarak bilinmemektedir. Biz
burada, Fahr sendromu tanis1 konulan ve strok hikayesi
olan 59 yasinda erkek hastay1 sunacagiz ve nadir goriilen
bu hastalig1 serebrovaskiiler hastalik gelistirmedeki
roliinii literatiir esliginde tartisacagiz.
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Abstract

Fahr’s syndrome is a rare neurodegenerative disease
characterized by bilateral symmetrical calcifications
in the basal ganglia, periventriculer white matter,
brain stem and cerebellum. It can occur with sporadic,
familial or autosomal dominant transition. It is usually
observed between 3. and 5. decades. Pathogenesis of
Fahr’s syndrome may be based in the regional changes
of the blood-brain barrier located in the perivascular
area that cause calcium accumulation which leads to
the deterioration of the neural metabolism.
Neuropsychiatric findings and movement disorders
are prominent in the clinic of Fahr's disease. Patients
with  Fahr’s syndrome rarely apply with
cerebrovascular disease and stroke complaints. The
role of Fahr's syndrome in cerebrovascular diseases is
not known completely. Here, we present a 59-year-old
male patient with a history of stroke diagnosed with
Fahr’s syndrome, and discuss the role of this rare
disease in developing cerebrovascular diseases
accompanied with the literature.

Keywords: Fahr syndrome, Stroke, Intraserebral
calcification

Fahr sendromu, bazal ganglionlarda, serebellumda bilateral simetrik kalsifikasyonlar ile seyreden ve nadir goriilen
nérodejeneratif bir hastaliktir '. Karl Theodor Fahr tarafindan 1930 yilinda tammlanan Fahr sendromunun
gorlilme sikligi 1/1.000.000’dan daha az olarak bildirilmektedir. Genellikle otuz ile atmig yas arasinda
semptomatik hale gelen Fahr sendromu ¢ocukluk ¢aglarinda baslamaktadir ', Fahr sendromunun 2/3’iiniin
semptomatik oldugu ve erkeklerde daha sik goriildiigii bildirilmigtir 2. Ailesel gecisi de olan ve otozomal
dominant ve resesif kalitim1 icin pek ¢ok gen suclanan formuna Fahr hastaligi adi1 verilmektedir 3 Sebebi belli
olmayan Fahr sendromu icin degismis kalsiyum metabolizmasi, mitokondriopatiler, serebral neoplazmalar,
TORCH, bruselloz, SLE, sarkoidoz gibi enflamatuvar hastaliklar suclanmaktadir . Patogenezinde kan-beyin
bariyerinin yerel bir tahribatindan kaynaklanan kalsiyumun perivaskiiler birikimi ya da degistirilmig noronal
metabolizma ile baglantili olabilecegi diisiiniilmektedir. Klinikte karsimiza siklikla sakarlik, halsizlik, konugsma
bozuklugu, ataksi, bradikinezi, diskinezi gibi hareket bozukluklari ile gelmektedir . Dikkat eksikligi, kisilik ve
duygu durum bozukluklari, psikoz, biligsel bozukluk gibi noropsikiyatrik belirtiler de sik gozlenen belirtilerdir.
Fahr sendromu, Parkinsonizm, epilepsi ve strok ile birlikte ¢cok az vakada goriilmektedir ®. Fahr sendromunun
serebrovaskiiler hastaliklardaki rolii tam olarak bilinmemektedir. Fahr sendromlu hastalar ile serebrovaskiiler
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hastalik arasinda bir iligki oldugu diisiiniilmektedir ', Burada, strok hikayesi olan ve iskemik semptomlar1
tekrarlayan, radyolojik tetkiklerinde Fahr sendromu ile uyumlu bilateral bazal ganglion, serebellum ve orta hat
beyin sap1 kalsifikasyonu bulunan bir erkek hasta sunacagiz.

Olgu Sunumu

Elli dokuz yasinda erkek hasta yiiriimekte zorluk ¢ekme yakinmasi ile basvurdu. Ozge¢misinde yaklasik 6 yil
once konusma bozuklugu ve sag kol ve bacakta giicsiizliik hikayesi olan hastanin son bir aydan beri sol bacakta
da giigsiizliik gelistigi 6grenildi. Aile hastaliklar1 ge¢misinde herhangi bir 6zellik yoktu. Yapilan muayenesinde
suuru acikti. Dizartrik konusma nedeniyle kooperasyon zor kuruluyordu. Yer ve zaman oryantasyonu olan
hastanin kigi oryantasyonu bozuktu. Sag kol ve bacakta motor giic 3/5 sol bacaginda motor gii¢ 3-4/5 olarak
degerlendirildi. Diger sistem muayeneleri normaldi. Hastanin cekilen bilgisayarli beyin tomografi (BBT)’sinde
bilateral periventrikiiler beyaz cevherde, sentrum semiovalede her iki talamus ve bazal ganglionlarda, serebellar
hemisferlerde ve beyin sapinda, simetrik yerlesimli yaygin kalsifikasyonlar gozlendi (Sekil 1).

Sekil 1 : Hastanin ¢ekilen BBT sinde bilateral periventrikiiler beyaz cevherde, sentrum semiovalede her iki
talamus ve bazal ganglionlarda, serebellar hemisferlerde ve beyin sapinda, simetrik yerlesimli yaygin
kalsifikasyonlar gozlendi.

Beyin magnetik rezonans goriintileme (MRG) sonuglarinda her iki serebellar hemisferde iskemi ile uyumlu
subkortikal alanda sinyal artiglar1 bulundugu goézlendi. Beyin sapinda, pons solunda kronik iskemi ile uyumlu
sinyal degisikligi gozlendi (Sekil 2).
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Sekil 2 : Beyin MR’1nda her iki serebellar hemisferde iskemi ile uyumlu subkortikal alanda sinyal artiglar
bulundugu gozlendi Beyin sapinda, pons solunda kronik iskemi ile uyumlu sinyal degisikligi izlenmistir.

Biyokimyasal testlerinde kolesterol (254 mg/dl), trigliserid (161 mg/dl), LDL kolesterolde (175,9 mg/dl) iliml
yiikseklik saptandi. Diger biyokimyasal, hormonal, romatolojik ve immiinolojik testlerde patoloji gdzlenmedi.
Yapilan alt ekstremite vendz ve karotis vertebral arter doppler ultrasonografilerinde de patolojiye rastlanmadi.
Kardiyolojik agidan normal olarak degerlendirildi. LDL yiiksekligi icin 10 mg rosuvastatine kullandig1 6grenildi.
Kapsamli laboratuvar caligmalar: ile diger patolojik siireclerin varligini diglanan, enfeksiyon belirtileri, toksin
maruziyeti, sistemik hastaligi, metabolik bozuklugu veya hipoksi Oykiisii olmayan hastaya sporadik Fahr
sendromu tanis1 konuldu. Hastanin serebrovaskiiler hastalik nedeniyle iskemik tedavisi diizenlendi, fizik tedavisi
planlanarak salah ile taburcu edildi.

Tartisma

Fahr sendromu, en sik globus pallidus olmak iizere putamen, kaudat niikleus, i¢ kapsiil, dentat cekirdek, talamus,
serebral beyaz cevher, serebellum ve beyin sapinda bilateral ve simetrik kalsifikasyonlar ile karsimiza
cikmaktadir. Mitokondriyal, metabolik, enfeksiyoz, travmatik, toksik veya diger sistemik bozukluklarin
biyokimyasal ve/veya klinik kanitlar1 olmayan hastalarda, normal kalsiyum ve fosfat metobolizmasi ile
karakterize bir hastaliktir. Klinik bulgularin cocukluk caginda basladig: diisiiniilse de genellikle 3 on yilda ortaya
cikmaktadir %, Bazal ganglion kalsifikasyonuna ek olarak ailesel dominant kalitim ek bir tani kriteridir ama sart
degildir g Ayirict tanisida idiyopatik hipoparatiroidizm, sekonder hipoparatiroidizm, hiperparatiroidizm,
tiroidektomi, dogum anoksisi, sistisentozis, toksoplazmoz, kalsifiye enfarktiisii, HIV enfeksiyonu diisiiniilmelidir
> Olgumuzda metabolik, biyokimyasal ve hormonal tetkiklerde herhangi bir patolojinin olmamasi ve aile
Oykiisiinde benzer hastalara rastlanmamasi, BBT ve MRG sonuglarinda, bazal ganglionlarda, periventrikiiler
beyaz cevherde, serebellumda ve beyin sapinda simetrik kalsifikasyonlarin goriilmesi olgunun idiyopatik
oldugunu diislindiirmektedir.

Fahr sendromu, Fahr hastalifi, idiopathik basal ganglion kalsifikasyonu, striopallidodentat kalsifikasyon,
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kalsinosis nukleorum, serebral damarlarin idiyopatik arteriyosklerotik olmayan kalsifikasyonu, idiyopatik ailesel
serebrovaskiiler ferrokalsoz gibi farkli isimlerle adlandirilmasi etiopatogenezi yansitmaktadir >39 Demir tagima
bozuklugu ve serbest radikallerin iiretimi nedeni ile olusmus doku hasari1 kalsifikasyonun baglamasina sebep
oldugu bildirilmektedir. Mukopolisakkaritlerin ve diger maddelerin bu bolgede birikerek bir nidus olusturdugu ve
ardindan biriken mineraller nedeni ile kalsifikasyon meydana geldigi ortaya konulmu§tur3’. Serebral damar
adventisyasinda ve glial doku c¢evresinde sferik ya da yan sferik birikintiler oldugu goriilmiistiir. Damarlarin
intima tabakasi genellikle korunmustur 9, Patolojik caligmalar, serebral dolagimi saglayan kapillerler, venler,
arterioller ve perivaskiiler bosluklarin duvarlarinda bulunan kalsiyum ve diger mineral birikimlerini gostermistir.
Postmortem vakalardaki elektron mikroskobik incelemeler ile kan damarlarimin adventif hiicrelerinin
sitoplazmasinda ve bazen de glial hiicrelerin sitoplazmalarinda kalsiyum birikintileri oldugu ortaya konmustur. Ek
olarak, bu mineral birikimlerini ¢evreleyen noronal dejenerasyon ve gliosis bildirilmigtir -, Progresif bazal
ganglion mineralizasyonu damar liimenini sikistirmaya meyillidir, bu nedenle bozulmus kan akisi, sinir dokusu
hasar1 ve mineral birikim dongiisiinii baslatir *. Bir ¢alismada, Fahr sendromundaki serebrospinal sivimin laktat
seviyelerindeki artigin intrakraniyal oksijen metabolizmasindaki anormalliklerine bagl oldugu one siiriilmiistiir °.
Shouyama ve ark., Fahr hastalig1 olan gizofreni benzeri psikozlu bir hastada SPECT kullanarak beyin bolgesel kan
akisin1 degerlendirmigler ve hipoperfiizyonun psikiyatrik semptomlarin, korteks ile subkortikal sinir
baglantilarinin bozulmasindan kaynaklanabilecegini one siirmiislerdir !9 Fahr sendromu olan bir kadin hastaya
uygulanan serebral perfusion single-photon emission computed tomografi (SPECT) ile vaskiiler degisikler ile
kalsifikasyonlar arasinda iliski olabilecegi bildirilmistir *. Sarkar ve ark., serebrovaskiiler hastalik predispozan
faktorleri olmayan 65 yaginda akut strokla gelen bir hasta bildirmiglerdir ''. Yang ve ark., da diger
serebrovaskiiler risk faktorlerinin yoklugunda Fahr hastaligi ve iskemik strok ile 36 yagindaki bir erkegi
tanimlamiglardir 2, Riberio ve ark., Fahr sendromu olan ve strok gelisen 53 yasinda bir bayan bildirmiglerdir 2
Biz de bu calismada Fahr sendromu olan ve serebrovaskiiler hastalik ataklar1 olan bir hastayi bildirdik.

Fahr sendromu beyin kalsifikasyonunun ilerlemesini sinirlamak icin spesifik bir tedavi yoktur. Tedavi genellikle
semptomatiktir. Bazi 6n ¢alismalarda, bifosfonat olan disodyum etidronat ile Fahr sendromlu hastalarin serebral

kalsifikasyon miktarinda azalma olmadan, fonksiyonel yarar ve semptomatik iyilesme olabilecegi gosterilmistir
13

Sonug olarak, tiim bu bulgulara ragmen Fahr sendromuna 6zgii bilateral simetrik yerlesimli serebral damarlarin
cevresinde kalsiyum birikiminin serebrovaskiiler hastaliga yol actifina gosteren kesin bir bulgu yoktur. Genis
olcekli kontrollii ¢calismalarla, akut iskemik strokun, Fahr sendromunun, etiyolojisinde olup olmadig1 ve gercek
prevalansi degerlendirilmelidir.
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