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RESUMEN

Introduccion: La enfermedad de Fahr es un trastorno neurodegenerativo poco comun caracterizado por
un depdsito anormal de calcio en los ganglios basales y la corteza cerebral.

Obijetivo: Describir la presentacion inusual de un paciente con la enfermedad de Fahr.

Caso Clinico: Paciente masculino de 30 afios de edad con crisis epilépticas de inicio focal en el miembro
superior izquierdo de un mes de evolucidn, acompafiado de bradipsiquia. Se realizé una tomografia
computarizada de craneo, que informé presencia de multiples iméagenes hiperdensas con densidad célcica
en ambos hemisferios cerebrales con topografia nucleocapsular bilateral y en la sustancia gris, asi como

en ambos hemisferios cerebelosos; hallazgos en relacion con la enfermedad de Fahr. Luego de descartar
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otras etiologias, se inicio tratamiento para el alivio sintoméatico y medicacion anticomicial con evolucion
y resultados favorables.

Conclusiones: La enfermedad de Fahr es un diagndstico a considerar en pacientes jévenes con crisis
epilépticas focales y calcificaciones bilaterales de los ganglios basales.

Palabras clave: calcinosis; enfermedades neurodegenerativas; epilepsia parcial motora, trastornos del

metabolismo del calcio.

ABSTRACT

Introduction: Fahr's disease is a rare neurodegenerative disorder characterized by abnormal calcium
deposits in the basal ganglia and cerebral cortex.

Objective: To describe the unusual presentation of a patient with Fahr's disease.

Clinical Case: A 30-year-old male patient with focal onset epileptic seizures in the left upper limb of
one month's duration, accompanied by bradypsychia. A computed tomography of the head was
performed, which reported the presence of multiple hyperdense images with calcium density in both
cerebral hemispheres with bilateral nucleocapsular topography and in the gray matter, as well as in both
cerebellar hemispheres; findings related to Fahr's disease. After ruling out other etiologies, treatment was
started for symptomatic relief and anticonvulsant medication with favorable evolution and results.
Conclusions: Fahr's disease is a diagnosis to consider in young patients with focal epileptic seizures and
bilateral calcifications of the basal ganglia.

Keywords: calcinosis; calcium metabolism disorders; epilepsy partial motor; neurodegenerative

diseases.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Fahr (EF), también conocida como calcinosis bilateral estriato-palido-dentada; fue
descrita en 1930 por el neuropatélogo aleman Karl Theodor Fahr. Es un trastorno neurodegenerativo
poco comun causado por calcificaciones bilaterales y simétricas de los ganglios basales. Los depdsitos
compuestos de carbonato y fosfato de calcio; pueden extenderse a otras ubicaciones, como el talamo, el
hipocampo, el nicleo dentado, la corteza cerebral y la sustancia blanca subcortical cerebelosa.®?

Tiene una prevalencia estimada de 4,5 por cada 10 000 personas. Por lo general presenta una herencia
autosémica dominante y su edad media de expresion clinica es alrededor de los 40 o 50 afios, aunque los
sintomas pueden manifestarse a cualquier edad. Los pacientes con EF pueden ser asintomaticos, sin
embargo, es posible que presenten deterioro cognitivo, trastornos del movimiento entre ellos el
parkinsonismo y trastornos psiquiétricos como ansiedad, la depresion u otros sintomas psicéticos. 34
Por los elementos antes detallados, se decide describir la presentacién inusual de un paciente con la

enfermedad de Fahr.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 30 afios de edad, oficial de policia, con antecedentes de salud aparente. Refiere
que desde 1 mes antes del ingreso presentaba eventos que describiéo como temblores y que iniciaban en
el miembro superior izquierdo, con una duracién aproximada de 1 minuto, sin asociarse con otra
manifestacion clinica, los cuales luego de su valoraci’on médica fueron interpretados como crisis
epilépticas de inicio focal, aunque no se constato trastornos del movimiento en el momento del debut.
En el examen fisico inicial solo se constato bradipsiquia sin otros hallazgos relevantes.

Como parte del estudio de evaluacion de la funcién cognitiva se aplico el test de MoCA (Montreal
Cognitive Assessment),® con una puntuacion de 26, que se corresponde con un resultado normal.

Se indicaron estudios complementarios para descartar la presencia de enfermedades endocrino-
metabolicas, infecciosas o de otra etiologia que justificara la sintomatologia del paciente. Se evaluaron

los valores de calcio: 8,4 mg/dL (valor de referencia (VR): 9,0-11,0); parathormona intacta PTH (I): 22,1
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pg/dL (VR: 15,0-65,0) y 25-hidroxi vitamina D: 26 ng/dL (VR: 25-85). Las dosificaciones de fosforo,
magnesio, fosfatasa alcalina, calcitonina, acido lactico, creatina fosfoquinasa, metales pesados (plomo,
talio) en sangre y orina no mostraron alteraciones.

Las pruebas dirigidas a enfermedades infecciosas como las causadas por Toxoplasma gondii,
Mycobacterium tuberculosis, Brucella sp., citomegalovirus, virus de la rubéola, herpes virus humano
tipo 6 y 8 y virus de inmunodeficiencia humana, resultaron negativas. El resto de la analitica sanguinea
fue normal.

El estudio del liquido cefalorraquideo y el electroencefalograma no informaron alteraciones.

Dada la presentacion clinica y los hallazgos neurologicos del paciente, se realiz6 una tomografia
computarizada (TC) de craneo simple, que informd: en ambos hemisferios cerebrales se visualizan
multiples imégenes hiperdensas con densidad célcica en topografia nucleocapsular bilateral y en la
sustancia gris, asi como en ambos hemisferios cerebelosos. Ademas, calcificaciones (hiperdensidad de
125 UH) menores de 5 mm en sustancia blanca yuxtacortical de la region frontal derecha. Hallazgos en

relacién con enfermedad de Fahr. (Fig. 1y Fig. 2).

Fig. 1 — Tomografia computarizada de craneo en corte axial: se observo calcificaciones cerebelosas bilaterales

en proyeccion de las tonsilas y el I16bulo biventre (ver flecha azul).
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Fig. 2 - Tomografia computarizada de craneo en corte axial: se evidencian calcificaciones a nivel de los nucleos

de la base bilaterales, putamen, globo péalido, tdlamos (ver flecha azul).

Después de plantearse el diagnéstico de la enfermedad de Fahr, se inicié tratamiento para el alivio
sintomatico. Se indic6 suplementos de calcitriol y tratamiento anticomicial con levetiracetam (500 mg),
administrado por via oral 2 veces al dia. No se emplearon los neurolépticos para prevenir la aparicion de
los sintomas extrapiramidales.

La respuesta del paciente a este régimen de tratamiento fue monitoreada durante un afio y las crisis

epilépticas de inicio focal se controlaron durante su seguimiento.

COMENTARIOS

La enfermedad de Fahr, calcificacion idiopatica de los ganglios basales o calcificacion cerebral familiar
primaria es un trastorno infrecuente, en el cual los pacientes suelen presentar sintomas extrapiramidales
0 neuropsicoldgicos. Las crisis epilépticas son una de las manifestaciones mas raras que pueden revelar
esta enfermedad.®9 Las crisis focales se presentan con mayor frecuencia en los portadores del sindrome
de Fahr sobre todo en los asociados a hipoparatiroidismo. Por ende, en la literatura revisada no se

encontraron datos relacionados con su incidencia exacta a escala poblacional .67

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

Revista Cubana de Medicina Militar

2025:54(1):¢025060613

Se reportan algunos articulos("®% sobre pacientes cuya edad al momento del diagndstico oscila entre los
20 a 30 afios. Sus presentaciones clinicas varian desde la esquizofrenia® hasta un individuo masculino
con lupus eritematoso sistémico® que tuvo un infarto cerebral como manifestacion inicial y se le
diagnostico vasculitis cerebral de grandes vasos y sindrome de Fahr.

Esta heterogeneidad clinica pudiera explicarse por la division de los ganglios basales en sistemas dorsal
y ventral. El cuerpo estriado dorsal estd asociado con funciones motoras y cognitivas, mientras que el
cuerpo estriado ventral es responsable de las funciones motivacionales.®*

En cuanto a los estudios de neuroimagen, la tomografia computarizada cerebral sin contraste es el examen
mas confiable para el diagndstico, puede discriminar la deposicion de calcio mejor que la resonancia
magnética cerebral.(*®

A diferencia de otras enfermedades neurodegenerativas, esta se manifiesta de forma radioldgica con un
depdsito intenso de calcio en varias areas cerebrales, pero sin evidencia de disfuncion neuroldgica. Esta
discrepancia resulta ser problematica para el asesoramiento genético, ya que la enfermedad se diagnostica
mediante la calcificacidén en una TC de craneo en sujetos asintomaticos y en la actualidad no se conocen
factores prondsticos para predecir el desarrollo futuro de sintomas neuroldgicos y psiquiétricos.®

Hasta la fecha, se relacionan 7 genes con la EF; sin embargo, solo alrededor del 50 % de los casos llegan
a tener un diagndstico genético.®

El tratamiento de la EF es sintomatico. En la actualidad no hay terapias disponibles; no obstante, el
tratamiento con bifosfonatos parece prometedor. Los antipsicéticos y antidepresivos se utilizan para los
trastornos neuropsiquiatricos y en pacientes con parkinsonismo se emplea L-Dopa con respuesta
variable. 101D

La enfermedad de Fahr es un diagndstico a considerar en pacientes jévenes con crisis epilépticas focales
y calcificaciones bilaterales de los ganglios basales. El caso actual destaca la presentacion Gnica de un
paciente joven con enfermedad de Fahr, desafia los perfiles demogréaficos convencionales y enfatiza la

necesidad de evaluaciones individualizadas para el diagnostico y la intervencion de los pacientes.

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

Revista Cubana de Medicina Militar

2025:54(1):6025060613

Etica y Consentimiento
Los autores presentan el consentimiento informado del paciente para la publicacion de la investigacion.

Se adjunta como archivo complementario.

Agradecimientos

A Aida Jiménez Bosco y Reinaldo Pefia Santana; por la revision del presente informe investigativo.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. Magalhdes M, Alves M, Paulino Ferreira L, Alves J, Durées D. Basal Ganglia Calcification: A Case
Report of Two Siblings with Fahr's Disease [Internet]. Cureus. 2024;16(2):e53434. DOI:
10.7759/cureus.53434

2. Amisha F, Munakomi S. Fahr Syndrome. [Actualizado el 13 de agosto de 2023]. En: StatPearls
[Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2024. [acceso: 30/07/2024]. Disponible en:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK560857/

3. Chen SY, Ho CJ, Lu YT, Lin CH, Lan MY, Tsai MH. The Genetics of Primary Familial Brain
Calcification: A Literature Review [Internet]. Int J Mol Sci. 2023; 24(13):10886. DOI:
10.3390/ijms241310886

4. Casanova D, Ferreira AL, S& A, Trindade I, Cotter J. Fahr Syndrome: When Dysarthria Doesn't
Mean a Stroke [Internet]. Cureus. 2023; 15(12):e50616. DOI: 10.7759/cureus.50616

5. Mahendran R, Chua J, Feng L, Kua EH, Preedy VR. Chapter 109 - The Mini-Mental State
Examination and Other Neuropsychological Assessment Tools for Detecting Cognitive Decline.
[Internet] En: Martin CR, Preedy VR. Diet and Nutrition in Dementia and Cognitive Decline. Oxford:
Academic Press; 2015. p. 1159-74. [acceso: 30/07/2024] DOI: 10.1016/B978-0-12-407824-6.00109-9
6. Carecchio M, Mainardi M, Bonato G. The clinical and genetic spectrum of primary familial brain
calcification [Internet]. J Neurol. 2023; 270(6):3270-7. DOI: 10.1007/s00415-023-11650-0

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/
https://doi.org/10.7759/cureus.53434
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK560857/
https://doi.org/10.3390/ijms241310886
https://doi.org/10.7759/cureus.50616
https://doi.org/10.1016/B978-0-12-407824-6.00109-9
https://doi.org/10.1007/s00415-023-11650-0

7. Adhikari S, Bhate A, Patil S, Kalawatia M, Sangoi R, Palande A, et al. A Case Report of Fahr's
Disease and Its Clinical Heterogeneity [Internet]. Cureus. 2023; 15(12):51065. DOI:
10.7759/cureus.51065

8. Li WC, Hsieh YC, Chen PT, Lee CN, Tsai TY. Idiopathic young-onset Fahr's disease with
schizophrenia-like presentation: a case report [Internet]. Front Psychiatry. 2024; 15:1391607. DOI:
10.3389/fpsyt.2024.1391607

9. Jiang W, Mei S, Deng Q, Lei C, Pang A. A Case of Cerebral Large-Vessel Vasculitis Concomitant
Fahr Syndrome in Systemic Lupus Erythematosus [Internet]. Neurologist. 2024; 29(1):17-21. DOI:
10.1097/NRL.0000000000000520

10. Snijders BMG, Peters MJL, van den Brink S, van Trijp M, de Jong PA, Vissers L, et al. Infectious
Diseases and Basal Ganglia Calcifications: A Cross-Sectional Study in Patients with Fahr's Disease and
Systematic Review [Internet]. J Clin Med. 2024; 13(8):2365. DOI: 10.3390/jcm13082365

11. Peters MEM, de Brouwer EJM, Bartstra JW, Mali W, Koek HL, Rozemuller AJM, et al.
Mechanisms of calcification in Fahr disease and exposure of potential therapeutic targets [Internet].
Neurol Clin Pract. 2020; 10(5):449-57. DOI: 10.1212/CPJ.0000000000000782

Conflictos de interés

Los autores declaran que no existen conflictos de interés.

Informacién financiera

No se declaran fuentes de financiamiento.

Disponibilidad de datos
Los datos utilizados para la presentacion del caso corresponden al Hospital Militar Principal/IS; Luanda;

Angola.

http://scielo.sld.cu
https://revmedmilitar.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons [Elolele


http://scielo.sld.cu/
https://revmedmilitar.sld.cu/
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/
https://doi.org/10.7759/cureus.51065
https://doi.org/10.3389/fpsyt.2024.1391607
https://doi.org/10.1097/NRL.0000000000000520
https://doi.org/10.3390/jcm13082365
https://doi.org/10.1212/CPJ.0000000000000782

