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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Fahr es una enfermedad rara y de baja incidencia, caracterizada por
el desarrollo de depdsitos de calcio en estructuras cerebrales, con cuadro un sintomatico
inespecifico y curso variable segun su etiologia.

Objetivo: Destacar la rareza y el reto diagnostico que supone el sindrome de Fahr, diagnosticado
en un paciente con una enfermedad oncologica.

Caso Clinico: Paciente de sexo femenino, 69 afios, con antecedente de adenocarcinoma
endometrioide en endometrio, tratada con acetato de megestrol y tamoxifeno, con respuesta parcial

comprobada. Present6 deterioro neuropsiquidtrico progresivo, manifestado por desorientacion,
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episodios de agitacion, conducta agresiva y sintomas depresivos de dificil control, inicialmente
considerados como sindrome confusional del adulto mayor. Se ingresd; el estado confusional
progreso a estupor superficial. La tomografia computarizada de craneo mostré calcificaciones en
los ganglios basales y cerebelo; los niveles de calcio eran normales. Tras excluir etiologias
secundarias se establecio el diagnostico de enfermedad de Fahr. Se indicé tratamiento sintomatico
y vigilancia clinica estrecha.

Conclusiones: La identificacion del sindrome de Fahr en pacientes con enfermedades oncolédgicas
es fundamental para el diagnostico diferencial de las manifestaciones neurologicas y evitar
interpretaciones erroneas relacionadas con la progresion tumoral o los efectos del tratamiento.

Palabras clave: calcio; enfermedades raras; manifestaciones neurologicas; sindrome.

ABSTRACT

Introduction: Fahr's syndrome is a rare and infrequent disease characterized by the development
of calcium deposits in brain structures, with a nonspecific symptomatic presentation and a variable
course depending on its etiology.

Objective: To highlight the rarity and diagnostic challenge of Fahr's syndrome, diagnosed in a
patient with cancer.

Case Report: A 69-year-old female patient with a history of endometrioid adenocarcinoma in the
endometrium, treated with megestrol acetate and tamoxifen, with a confirmed partial response,
presented with progressive neuropsychiatric deterioration, manifested by disorientation, episodes
of agitation, aggressive behavior, and difficult-to-control depressive symptoms, initially
considered to be delirium in older adults. She was hospitalized; the confusional state progressed to
superficial stupor. A computed tomography scan of the head showed calcifications in the basal
ganglia and cerebellum; calcium levels were normal. After ruling out secondary causes, a diagnosis
of Fahr's syndrome was established. Symptomatic treatment and close clinical monitoring were

prescribed.
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Conclusions: Identifying Fahr's syndrome in patients with cancer is essential for the differential
diagnosis of neurological manifestations and to avoid misinterpretations related to tumor
progression or the effects of treatment.

Keywords: calcium; neurologic manifestations; rare diseases; syndrome.
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INTRODUCCION

El sindrome de Fahr (SF) es una enfermedad rara, caracterizada por depdsitos andémalos y
bilaterales de calcio en estructuras del sistema nervioso central (SNC), principalmente en ganglios
basales, tdlamo, cerebelo y sustancia blanca subcortical.® A pesar de su baja prevalencia, el
diagnostico ha aumentado gracias a los avances en las técnicas de imagen, como la tomografia
computarizada multicorte (TC) y la resonancia magnética de alto campo (RM).®

Se describid por primera vez en 1930, por Karl Fahr. Este sindrome puede idiopatico o asociado a
trastornos metabolicos, siendo el hipoparatiroidismo la causa secundaria mas frecuente. 4

Las manifestaciones clinicas son heterogéneas e incluyen, trastornos del movimiento como
parkinsonismo y distonia, alteraciones cognitivas y psiquiétricas (psicosis y depresion).® Esta
variabilidad complica el diagnostico temprano, en especial cuando predominan los sintomas
psiquiatricos sobre los neurolégicos. La neuroimagen es fundamental para identificar las
calcificaciones caracteristicas. La evaluacion metabdlica permite descartar etiologias
secundarias.(® Investigaciones recientes®!9 amplian la comprension genética, molecular y
patofisioldgica de este sindrome.

Por otra parte, los sindromes neurologicos paraneopldsicos son manifestaciones remotas de
tumores sistemicos, producidas por trastornos inmunoldgicos, mediados por autoanticuerpos

intracelulares, de superficie, u onconeuronales. Tienen inicio rapido y sintomas graves e influyen
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en la respuesta al tratamiento, orientando a la busqueda tumoral. Son més frecuentes en el cancer
microcitico de pulmén, de mama, ovario y linfomas. El diagndstico requiere integrar hallazgos
clinicos, seroldgicos y oncoldgicos, para un manejo adecuado.®**?

El objetivo de esta presentacion es destacar la rareza y el reto diagnostico que supone el SF,
diagnosticado en un paciente con enfermedad oncolégica.

CASO CLINICO

Paciente femenina de 69 afios, mestiza, con antecedentes de cuadros depresivos recurrentes, anemia
en proceso inflamatorio crénico y diagnostico de carcinoma endometrioide de endometrio, desde
el aflo 2023. Recibid quimioterapia hasta el 2024, con respuesta parcial; después seguida con
terapia hormonal de mantenimiento (acetato de megestrol alternado con tamoxifeno); logro reducir
el 48 % de las lesiones diana, segun el Ultimo estudio del afio 2025.

Desde el 2020, luego de la pandemia de la COVID-19, presentd crisis ansiosas - depresivas, que
fueron tratadas con antidepresivos y ansioliticos, sin lograr mejoria. De forma progresiva desarrollo
cuadros de agitacion, agresividad y confusion, independientes del control de su neoplasia. Fue
atendida repetidamente en la unidad de urgencias oncolégicas (UUQO), por episodios de
desorientacion y alteraciones conductuales, inicialmente interpretados como sindrome confusional
del adulto mayor. Los estudios de laboratorio, imagenes de térax y abdomen fueron normales. Los
episodios remitian espontaneamente con medidas generales y seguimiento domiciliario.

Durante la estadia en su hogar, los familiares reportaron crisis alternantes, de agitacion y depresion.
En la ultima asistencia a la UUO, ingres6 con cuadro confusional, que evoluciond a estupor
superficial. Al examen inicial, se encontraba irritada, ansiosa, poco cooperativa, agresiva y
desorientada en persona. El resto del examen fisico fue normal.

Se indicd TC de craneo (Fig. 1) y estudios de laboratorio, en los que se identificaron calcificaciones
en los ganglios basales y el cerebelo. El calcio sérico e ionizado fueron normales, tenia

hipoalbuminemia y anemia cronica.
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Fig. 1 - Tomografia computarizada de craneo. A - imagenes hiperdensas correspondientes a depésitos de

calcio marcados, bilaterales, en los ganglios basales. B — otro corte que muestra los depésitos de calcio en

los ganglios basales. C - dep6sitos de calcio bilaterales en los hemisferios cerebelosos.

Se interconsultd con los especialistas de neurologia, medicina interna e imagenologia y, junto con
los estudios de laboratorio e iméagenes se descartaron causas secundarias. Se diagnosticé finalmente
un SF idiopatico. Se indicé tratamiento sintomatico y medidas de soporte.

Etica y consentimiento

Se obtuvo el consentimiento de los familiares de la paciente para divulgar el caso, con caracter

anénimo.

COMENTARIOS

El SF tradicionalmente se asocia con depdsitos de calcio en los ganglios basales, que implican a
otras areas cerebrales como el tdlamo, cerebelo, sustancia blanca y los hemisferios cerebrales.*®
Las manifestaciones incluyen parkinsonismo, distonia, trastornos cognitivos y psiquiatricos, lo que
dificulta la deteccion temprana.!Y) Esto subraya la importancia del diagndstico diferencial

exhaustivo, ya que puede simular otras enfermedades neuroldgicas y psiquiatricas comunes.®®
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Ademas de la idiopéatica y la secundaria, otras etiologias incluyen pseudohipoparatiroidismo y
mutaciones genéticas en los genes SLC20A2 y PDGFB, que afectan el transporte de fosfato y la
regulacién del metabolismo del calcio. Estas diferencias etioldgicas condicionan el diagndstico, el
pronostico y el manejo clinico del paciente.®?

La neuroimagen permite identificar las calcificaciones o depdsitos calcicos del SNC, que son
patognomonicas. La TC detecta areas de alta densidad, mientras que la RM evalla irregularidades
en los tejidos adyacentes y ayuda a diferenciar el SF de otras enfermedades neuroldgicas o
psiquiatricas.t6:1")

El tratamiento del SF es principalmente sintomatico: control de sintomas neurolégicos y
psiquiatricos con dopaminérgicos, antipsicéticos y antidepresivos.® En la forma metabdlica, por
hipoparatiroidismo, se recomienda reposicion de calcio y vitamina D. En las formas idiopaticas, la
ausencia de terapias curativas, limita el manejo al control de los sintomas.®°2%

El prondstico del pacientes con SF: sintomas leves permiten buena calidad de vida; las formas
secundarias responden favorablemente al tratamiento especifico; mientras que las idiopaticas
suelen progresar y el desenlace es menos favorable.??

En la paciente que se presentd, hubo sintomas psiquiatricos y confusionales progresivos,
independientes del control de la neoplasia, asociados a las calcificaciones intracraneales, lo que
destaca la relevancia del SF como diagnostico diferencial en pacientes con trastornos
neuropsiquiatricos de inicio tardio.

Este reporte contribuye al conocimiento clinico de una entidad rara y refuerza la importancia de
considerar diagnosticos poco frecuentes en la practica médica. La identificacion del SF en pacientes
con enfermedades oncoldgicas es fundamental para el diagnéstico diferencial de las
manifestaciones neuroldgicas y evitar interpretaciones erréneas relacionadas con la progresion

tumoral o los efectos del tratamiento.
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