Enfermedad de Fahr
Fahr's disease

Entre las mdltiples causas de calcificaciones en el SNG, la enfermedad
de Fahr o calcificacion idiopatica de los ganglios de la base o calcinosis
estriadopalidodentado bilateral es una rara enfermedad neurodegenerativa
caracterizada por la acumulacion de depdsitos de calcio, en los ganglios
de la base y otras regiones cerebrales', visualizados mediante pruebas de
imagen (TC o RM)%.

Presentamos el caso de una mujer de 64 arios diagnosticada de retraso
mental leve-moderado, trastorno de conducta, sindrome eutiroideo enfer-
mo, anemia ferropénica y deficit de acido folico en tratamiento habitual
con: risperidona, sulfato ferroso, acido folico y levotiroxina; que ingresa por
bacteriemia por E. coli de origen urinario. No refiere antecedentes patold-
gicos de interés relacionados con su enfermedad actual.

En la exploracion neuroldgica no presenta alteraciones groseras pero dado
el evidente retraso mental de la paciente no se pueden descartar altera-
ciones menores.

En los andlisis realizados destaca calcemia 8,4 mg/dL (N: 8,5-10,5), 25-
OH vitamina D 9,9 ng/dL (N: 20-100), y PTH 66,2 pg/dL (N:14-72) que
descartd la presencia de enfermedad endocrino- metabdlica que explicase
el cuadro, asi como otros procesos infecciosos o sistémicos asociados a
estos hallazgos.

Enla TC cerebral: se observan calcificaciones bilaterales y simétricas loca-
lizadas en sustancia blanca subcortical, supratentorial, ganglios de la base
(Fig 1) y hemisferios cerebelosos (Fig 2) que no serian compatibles con
otras enfermedades como abscesos, neurocisticercosis, gliomas, craneo-
faringioma o neurofibromatosis.

La enfermedad de Fahr puede cursar con formas asintomaticas o presen-
taciones diversas que van desde: parkinsionismo, corea, deterioro cognitivo
0 ataxia'; siendo los trastornos del movimiento lo mas frecuente. El tamafio
de la calcificacion se relaciona con la gravedad de la sintomatologia pero la
localizacion y severidad de la misma no reflejan toda la diversidad clinica.
Su fenotipo es variable reconociéndose formas esporadicas y familiares (el
patrén de herencia es autosémico dominante en la mayoria de los casos)°.
Recientemente se han descubierto genes implicados en dicha entidad
como son SLC20A2 y PDGFRB con pocas diferencias clinicas entre ellos;
si bien es cierto que los portadores de la mutacion PDGFRB no han presen-
tado calcificaciones en la cortical ni en vérmix.

Es un hallazgo incidental objetivable hasta en el 12,5% de los TC cere-
brales realizados por motivos no relacionados, segun las Ultimas series®.
No existen tratamientos especificos en la actualidad, ni aquellos que limi-
ten la progresion de la enfermedad.

La paciente estaba diagnosticada de retraso mental pero al parecer llegd
a ser capaz de completar estudios primarios. En la actualidad no lefa ni
escribia, por lo que no puede descartarse que su deterioro cognitivo actual

sea secundario a la enfermedad de Fahr.
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Figura 1. Imagen TC cerebral: calcificaciones
de los ganglios de la base

Figura 2. Imagen TC cerebral: calcificaciones
en ambos hemisferios cerebelosos
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