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OLGU SUNUMU  / Case Report

Öz

Fahr sendromu, simetrik ve bilateral intrakraniyal kalsifikasyon ile seyreden nadir bir hastalık tablosu olup psikiyatrik semptomlar, epileptik nöbetler, serebellar bulgular, 
ekstrapiramidal disfonksiyon ve demans gibi klinik belirtiler ile kendini gösterebilir. Hastalığın birçok farklı klinik tablosu olmasına rağmen etiyolojisi henüz net olarak 
bilinmemektedir. Bu yazıda epileptik nöbet ile başvuran ve psikiyatrik belirtileri olan Fahr sendromu olgusu sunmaktayız. 
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Abstract

Fahr syndrome is a rare disease with symmetrical and bilateral intracranial calcium accumulation and may present with clinical symptoms such as psychiatric symptoms, epileptic seizures, 
cerebellar findings, extrapyramidal dysfunction and dementia. Although the disease has many different clinical manifestations, its etiology is not yet clear. In this article, we present a case of 
Fahr syndrome with psychiatric symptoms presenting with epileptic seizures.
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GİRİŞ
Bilateral striopallidodentat kalsinozis olarak da isimlendi-
rilen Fahr sendromu bazal gangliyonlar, serebellar dentat 
nukleus ve sentrum semiovalede bilateral kalsifikasyon 
görülmesi ile karakterizedir.1

Fahr sendromu ilk kez 1930 yılında Karl Th eodor Fahr ta-
rafından tanımlanmıştır.2 Bu sendrom sporadik, familial 
ve otozomal resesif formları bildirilmekle birlikte, genel-
likle otozomal dominant olarak kalıtılmaktadır. Görülme 
sıklığının ise 1/1.000.000’dan daha az olduğu bildirilmek-
tedir.3 Olgular farklı psikiyatrik ve nörolojik belirtiler ile 
başvurmaktadır. En sık görülen belirtiler parkinsonizm, 
distoni, tremor ve kore gibi hareket bozuklukları olup 
nadiren epileptik nöbetler ve psikiyatrik bozukluklar da 
görülebilmektedir.1 Burada, epileptik nöbet ve distoni ile 
başvuran, hipoparatiroidizmin neden olduğu yaygın se-
rebral kalsifikasyonu olan bir Fahr sendromu olgusunu 
sunuyoruz. Bu olgu sunumunda hastaya bilgilendirilmiş 
onam formu imzalatılarak rızası alınmıştır. 

OLGU
Yirmi bir yaşında erkek hasta bilinç bozukluğu, saldırgan-
lık ve tüm vücutta kasılma şikayetleri ile acil servise geti-
rildi. Ambulans ekibinden alınan bilgiye göre hastada tam 
bilinç kaybı, tüm vücutta tonik-klonik kasılma geliştiği ve 
yaklaşık 15 dakika sürdüğü, ambulans ile hastaneye getiri-
lirken kasılmalarının sonlandığı ve saldırgan davranışları-
nın başladığı öğrenildi. Hastanın doğuştan zihinsel engelli 
olduğu, yedi senedir epilepsi tanısıyla takip edildiği ve or-
talama yılda bir kez jeneralize tonik-klonik nöbet geçirdiği 
bildirildi. İki aydır nöbet sıklığının arttığı ve hemen her 
gün nöbet geçirdiği belirtildi. Hasta levetirasetam 500 mg 
2x1, sodyum valproat 333 mg / valproik asit 145 mg 1x1 ve 
kalsiyum karbonat 1000 mg / kolekalsiferol 9,68 mg 3x1 
tedavisi almaktaydı. Soygeçmişinde özellik yoktu. Vitalleri 
stabil olan hastanın fizik muayenesinde Chvostek bulgusu 
negatif, Trousseau bulgusu pozitif idi. Nörolojik muaye-
nesinde bilinç açık, koopere idi. Kranyial sinir muayenesi 
normaldi. Bilinç durumu müdahale öncesi hızla normale 

dönen hastanın saldırgan davranışları nedeniyle yapılan 
psikiyatrik değerlendirmesinde; zekâ düşük görünümde, 
duygulanımı uygun, duygudurumu ötimik, düşünce içeri-
ğinde perseküsyon düşünceleri, algıda şüpheli işitsel halü-
sinasyonlar mevcut, iç görüsü yok, muhakemesi sarsılmış 
olarak saptandı.

Laboratuvar incelemelerinde; beyaz küre: 6,1 (4,60-10,20) 
K/uL, hemoglobin: 10,4 (12,20-18,10) g/dl, sodyum: 141 
(136-146) mmol/L, potasyum: 3,2 (3,5-5,1) mmol/L, kalsi-
yum: 4,3 (8,8-10,6) mg/dL, magnezyum: 1,6 (1,8-2,6) mg/
dL, fosfor: 4,2 (2,5-4,5) mg/dL, üre: 16 (17-43) mg/dL, kre-
atinin: 0,75 (0,67-1,17) mg/dL saptandı. Hastaya kalsiyum 
replasmanı ve antiepileptik tedavi başlanarak, hipokalsemi 
ve nöbet nedenleri araştırılmak üzere takibe alındı.

Hastanın ileri değerlendirmesinde; albümin: 3,9 (3,5-5,2) 
g/dL, 25-hidroksi vitamin D: 5,58 (20-100) ng/mL, parat-
hormon: 8,2 (15,0-68,3) ng/L, tiroid stimulan hormon: 
0,547 (0,350-4,940) mIU/L, ilaç düzeyi (valproik asit): 
29,75 (50-100) mg/L, ilaç düzeyi (levetirasetam): 6,93 
(6,00 - 46,00) μg/L saptandı.
 
Hastanın çekilen bilgisayarlı beyin tomografisinde (BBT) 
periventriküler sahada, bazal ganglionlarda ve subkortikal 
alanlarda, serebellumda bilateral simetrik kalsifikasyon 
alanları mevcuttu (Şekil-1). Elektroensefalografi (EEG)’de 
serebral biyoelektrik aktivitenin, lateralize bulgu verme-
yen, yaygın ve hafif derecede zemin aktivitesi bozukluğu 
ile karakterize özellikte olduğu saptandı. 

Şekil 1: (a) serebral beyaz cevher, subkortikal, bazal gang-
lionlarda (b) talamus, korpus striatum, kaudat başında 
(c) serebellumda bilateral simetrik yerleşimli kalsifikasyon 
alanları
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Yapılan görüntülemeler ve kan tetkikleri neticesinde has-
taya hipoparatiroidizme sekonder hipokalsemi ve Fahr 
Sendromu tanısı konuldu. Primer hipoparatiroidizm tanı-
sı, tiroid cerrahisi, boyun radyasyonu öyküsü, otoimmün 
hastalık öyküsü veya hipomagnezemi gibi ikincil neden-
lere dair bir belirti olmaması nedeniyle doğrulandı. Has-
tanın mevcut tedavisine ek olarak  sentetik kalsitriol 0.5 
mikrogram 1x1, risperidon 1 mg 1x1 ve pantoprazol 40 mg 
1x1 tedavisi düzenlenerek taburcu edildi. 

TARTIŞMA
Fahr sendromu, nörolojik veya psikiyatrik semptomları 
olan hastaların beyin görüntüleme çalışmalarında simet-
rik kalsifikasyonların varlığı şeklinde tanımlanmaktadır. 
Fahr sendromu için bozulmuş kalsiyum metabolizması, 
mitokondriopatiler, serebral neoplazmalar, TORCH, bru-
selloz, sistemik lupus ve sarkoidoz gibi enfl amatuvar has-
talıklar suçlanmaktadır. Fahr hastalığı terimi ise daha çok 
sporadik veya ailesel bazal gangliyon kalsifikasyonu için 
kullanılmaktadır.4

Kalsiyum depozitleri histolojik olarak kapiller damarlarda, 
küçük arter ve venlerin duvarında media tabakasında ve 
perivasküler alanlarda bulunur. Kraniyal mikro damarlar-
da obliterasyon, damar çevresinde nöronal dejenerasyon 
ve gliozis gelişmektedir.5 Kalsifikasyonun en sık görüldü-
ğü bölge globus palliduslardır. Bununla birlikte putamen, 
kaudat nukleus, internal kapsül, dentat nukleus, talamus, 
serebellum ve serebral beyaz cevherde vasküler alanlarda 
yoğun kalsifikasyonlar görülebilir.6

Fahr sendromunun birlikte görüldüğü patolojiler dört 
ana başlık altında toplanır. Birinci grubu, kalsiyum me-
tabolizma degisiklikleri oluşturur. İkinci grup konjenital 
dejeneratif gelişim anomalilerini, üçüncü grup sistemik 
hastalıkları kapsar. Dördüncü grup ise toksik ve anoksik 
etkilenmelere bağlı meydana gelir.1,7 Kalsifikasyonların en 
önemli özelliği simetrik özellikte olmasıdır. Beyin bilgisa-
yarlı tomografi sonuç larında, bazal ganglionlarda, peri-
ventriküler beyaz cevherde, serebellumda ve beyin sapın-

da simetrik kalsifikasyonların görülmesi tanıyı doğrular.

Hempel ve ark., Fahr hastalığı olan hastaların pozitron 
emisyon tomografisi görüntülerini incelemiş ve temporal 
lob, parietal lob ve bazal gangliyonlarda glikoz alımının 
azaldığını bulmuştur.8 Beyindeki bu fonksiyonel değişik-
likler çeşitli mental nörolojik semptomlara neden olur. Ek 
olarak Lopez-Vilegas ve ark., Fahr sendromlu 18 hastanın 
bazal gangliyonun kalsifiye bölgelerine göre farklı nörolo-
jik semptomları olduğunu bildirmiştir.9

Fahr sendromu olan şizofreni benzeri psikozlu bir hastada 
tek foton emisyon tomografisi (SPECT) kullanarak beyin 
bölgesel kan akışının değerlendirilmesi neticesinde psiki-
yatrik semptomların, korteks ile subkortikal nöronal ağlar 
arasındaki bağlantıların hipoperfüzyona sekonder bozul-
masından kaynaklanabileceği belirtilmiştir.10

Fahr sendromu’nda beyin kalsifikasyonunun ilerlemesini 
sınırlamak için spesifik bir tedavi yoktur. Tedavi genellikle 
semptomatiktir. Bazı çalışmalarda, bifosfonat olan disod-
yum etidronat ile serebral kalsifikasyon miktarlarında 
azalma olmaksızın, fonksiyonel yararın ve semptomatik 
iyileşmenin sağlanabileceği belirtilmiştir.11,12

SONUÇ
Burada, epileptik nöbet ve davranış bozukluğu ile baş-
vuran, hipoparatioridizme sekonder simetrik ve yaygın 
serebral-serebellar kalsifikasyonları olan bir Fahr send-
romu olgusu sunduk. Psikiyatrik ve nörolojik belirtiler ile 
başvuran hastaların değerlendirilmesinde beyin görüntü-
lemeleri ve ayrıntılı laboratuvar testleri mutlaka yapılma-
lıdır. Özellikle simetrik kalsifikasyonların varlığında bu 
hastalıktan şüphelenilmelidir. Fahr sendromunda, tedavi 
edilebilir alt grupların saptanması hasta için son derecede 
önemlidir. Altta yatan kalsiyum metabolizma bozukluğu-
na sahip hastalarda, tanımlanamayan nörolojik semptom-
ların varlığında, beyin görüntülemeleri ile tanı doğrulan-
malıdır. 
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