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RESUMEN

Paciente mujer de 58 afios de edad,fue traida por presentar miclonias,convulsiones tonico-clonicas,con antecedentes
de hipertension, diabetes mellitus, hipotiroidismo, secuela de infarto cerebral. A la exploracién clinica se le hallo
soporosa, pupilas isocoricas, hiporreactivas, hemiparesia derecha. El estudio tomografico cerebral sin contraste
mostro calcificaciones cerebrales y cerebelosas. Se discute sobre los conceptos de enfermedad o sindrome de Fahr.
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ABSTRACT

A 58-year-old female patient was brought in for myclonies,
tonic-clonic seizures, with a history of hypertension, diabetes
mellitus, hypothyroidism, cerebral infarction sequelae. Clinical
examination was found soporous, isochoric pupils, hyporeactive,
right hemiparesis. The no-contrast brain tomographic study
showed cerebral and cerebellar calcifications. It is discussed
about the concepts of Fahr disease or syndrome.
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INTRODUCCION

Enelafo 1930, Karl Theodor Fahr patélogo aleman, realizo
su primera descripcion titulada “calcificaciones idiopaticas
de los vasos cerebrales”, de donde se origind el epénimo
de enfermedad de Fahr, en un paciente con demencia de
larga evolucion, que presentaba calcificaciones bilaterales,
alrededor de los ventriculos laterales y ganglios de la base,
en ausencia de lesion arteriosclerotica.'? Las pequefias
calcificaciones, “fisiologicas”, se localizan particularmente
anivel de los globos palidos y aumentan su prevalencia con
la edad, cuando se presentan en sujetos menores de 40 afios
y comprometen simultineamente palido, putamen, nucleo
dentado del cerebelo y, eventualmente, la sustancia blanca
hemisférica, y se las considera patologicas.® Se le reporta
ocasionalmente.*

La enfermedad de Fahr y el sindrome de Fahr son dos
afecciones poco comunes que se caracterizan por la
calcificacion en ciertas areas del cerebro que resultan
en manifestaciones neurologicas y psiquidtricas. Las
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calcificaciones son depodsitos andmalos de calcio, y otros
minerales como magnesio, zinc, hierro y aluminio. La
presencia de estas calcificaciones ha llevado al empleo
de multiples denominaciones para esta misma patologia.’
Ambas afecciones pueden parecerse entre si, pero existen
diferencias claras con respecto a la etiologia, la ubicacion
de las lesiones, el prondstico y el tratamiento. Por lo tanto,
es importante conocer las similitudes y diferencias de
ambas afecciones para que se pueda realizar el diagnéstico
y tratamiento adecuado, de este trastorno neuroldgico de
baja prevalencia en nuestro medio.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente mujer de 58 afios de edad, que ingres6 al servicio
de emergencia por presentar trastorno del sensorio (“mirada
fija y no contesta al llamado”) y antes de esto presentd como
“sacudidas en todo el cuerpo” sin relajacion de esfinteres, sin
sialorrea y sin retroversion ocular. Durante todo el trayecto
al hospital, la hija manifest6 “venido convulsionando su
brazo y pierna izquierda”. Niegan traumatismos recientes.
Niegan ingestion de sustancias desconocidas.
Antecedentes de hipertension arterial, toma losartan 50
mg cada 12 horas; diabetes mellitus, recibe insulina NPH
30 UI SC en la mafiana y en la noche; hipotiroidismo,
toma levotiroxina 100 mcg cada 24 horas; todos ellos con
control irregular); infartos cerebrales hace 6 afos y 2 afios,
respectivamente.

Al examen fisico: PA 90/60 mm Hg; FC 108 latidos/
min; FR 24 resp/min. Edema de miebros inferiores +/3+.
Pulmones: murmullo respiratorio disminuido en la base
del hemitorax derech. Cardiovascular: ruidos cardiacos
ritmicos, taquicardicos, de baja intensidad. Abdomen
sin alteraciones. SN: soporosa, pupilas isocdricas e
hiporreactivas; disminucion de la fuerza muscular en
el hemicuerpo derecho, no signos meningeos; durante
el examen, presenté movimientos tonico-clonicos
generalizados que cedieron con la aplicacion endovenosa
de diazepam 10 mg.

Se inici6 tratamiento anticonvulsivo y por posible neumonia
aspirativa.

Examenes auxiliares: hemograma: leucocitos 15,830/mm?;
Hb 7,8 g/dl; plaquetas 250/mm?; abastonados 6 %; VCM
84,5f; HCM 28,8 pgr. PCR 20,79 mg/dl, glucosa 301 mg/dl,
urea 79,2 mg/dl, creatinina 0,65 mg/dl, sodio 145 mmol/L,

potasio 4,1 mmol/L. Sedimento urinario: leucocitos 30-35/
campo, hematies 10-15/campo, células epiteliales escasas,
levaduras: ++.

Radiografia de torax: tenue opacidad basal derecha.
Tomografia cerebral sin contraste: calcificaciones cerebrales
y cerebelosas, signos en relacion a envejecimiento cerebral;
angioesclerosis de cardtidas internas (Figuras 1-6).

Se amplio historia clinica con otro familiar, otra hija, quien
refirid que la paciente habia recibido atencion de manera
esporadica por psiquiatria con el diagndstico de trastorno
mixto de ansiedad y depresion, recibiendo sertralina 50
mg via oral por la mafiana y clonazepam 2 mg via oral por
las noches, mostrando parcialmente mejoria. La paciente
pasa a sala de observacion para completar los estudios pero
fallecio.

DISCUSION

La enfermedad de Fahr es una entidad con transmision
hereditaria de forma autoséomica dominante, localizada
en el brazo corto del cromosoma 14, caracterizada por
calcificaciones bilaterales y simétricas en el parénquima
cerebral, con mayor compromiso de los ntcleos de la
base.” Mientras que, el sindrome de Fahr se caracteriza
por calcificaciones de los ganglios de la base secundarios
a multiples factores etiologicos como alteraciones
bioquimicas, infecciosas, traumadticas, toxicas u otro
trastorno sistémico.®

Dentro de las caracteristicas clinicas de la enfermedad

de Fahr y el sindrome de Fahr se observan las de origen
neuroldgico como pérdida de la consciencia, convulsiones,
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Diferencias entre estas afecciones, segun Perugula y Lippman.'?

Enfermedad de Fahr

Sindrome de Fahr

Edad de inicio

40 a 60 afos

30 a 40 afios

Rasgos genéticos

Autosémico dominante o recesivo

Ninguno

Hallazgos radiolégicos

Calcificaciones estriato - palido - dentadas
gruesas, progresivas, bilaterales y simétricas

Calcificaciones intracraneales simétricas y
bilaterales

Condiciones asociadas Ninguna

Endocrinopatias; anomalias bioquimicas;
causas infecciosas, traumaticas, toxicas u otro
trastorno sistémico

Tratamiento . L
sintomatico

Sin remedio especifico, solo tratamiento

Tratamiento dirigido a la etiologia especifica

trastorno del movimiento, trastorno de la marcha, miclonias,
coreotetosis  paroxistica, fatigabilidad, movimientos
involuntarios, calambres musculares, cambios sensoriales,
anomalias cerebelosas: vértigos; y, las de origen psiquiatrico:
deterioro cognitivo: demencia, delirio, confusion; sintomas
psicoticos (alucinaciones, delirio, catatonia), irritabilidad,
agresion, trastorno de personalidad, desorden de animo,
ansiedad, comportamiento obsesivo.” En particular, es
necesario destacar, un deterioro cognitivo progresivo de
patrén subcortical !

Los criterios de diagndstico de la enfermedad de Fahr y
del sindrome de Fahr se han modificado y derivado de
Moskowitz, y se pueden expresar de la siguiente manera:

11,12

- Calcificacion bilateral de los basales
visualizada en neuroimagen.

- Disfuncion neuroldgica progresiva, que generalmente
incluye un trastorno del movimiento y/o manifestaciones
neuropsiquiatricas.

- Laedad de aparicion es tipicamente en la cuarta o quinta
década de la vida.

- Ausencia de anomalias bioquimicas y caracteristicas
somaticas que sugieran una enfermedad mitocondrial o
metabolica u otro trastorno sistémico.

- Ausencia de causa infecciosa, toxica o traumatica.

- Antecedentes familiares compatibles con herencia
autosdémica dominante.

Por lo general, en la literatura, el término enfermedad de
Fahr y sindrome de Fahr se usan indistintamente, pero para
las calcificaciones primarias de los ganglios basales sin
etiologia conocida, se debe utilizar el término enfermedad
de Fahr; y, para las causas secundarias de calcificaciones
de los ganglios basales con causas conocidas se debe
utilizar el término sindrome de Fahr. En esta paciente,
con calcificaciones cerebrales simétricas, sin etiologia
conocida, aunque no hay antecedentes genéticos, podriamos
considerarla como un caso de enfermedad de Fahr.

Los autores consideran este caso de interés clinico debido

a la correcta denominacion de las patologias; y de la escasa

informacion reportada que hay sobre este tema en nuestro

medio.

ganglios
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