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RESUMEN

El sindrome de Fhar o ferrocalcinosis cerebrovascular o calcinosis de los nucleos del
cerebro, se caracteriza por un depdsito andémalo del calcio sin anomalia en el metabolismo
del calcio. Se acumula principalmente en los ganglios basales, nucleos dentados
cerebelosos y sustancia blanca, es un trastorno neuroldgico degenerativo asociado a
sintomas tales como trastornos del movimiento y sintomas neuropsiquiatricos. Se
presentan el caso de un paciente masculino de 65 afios de edad, de procedencia rural,
viudo, con antecedentes personales de hipertension arterial, diabetes mellitus tipo 1,
adenoma de prostata. Para lo cual lleva tratamiento con Cardicor, Lasix, Plaunac, Duoplavin
y Adenuric. Es traido a emergencias por la ambulancia presentando convulsiones tonico-
clonicas generalizadas sin relajacion de esfinter, que respondieron a la administracion de
Diazepan 10 mg endovenoso, se constata disminucion de la fuerza muscular en el
hemicuerpo derecho a predominio crural. Se diagnostica Enfermedad de Fahr, el paciente
evoluciona satisfactoriamente y se egresa a los 5 dias de su ingreso.
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INTRODUCCION

La afeccion de Fahr es una entidad poco usual la cual se define por la calcificacion en
algunas localizaciones del cerebro que causan manifestaciones neurologicas y
psiquiatricas. Es una patologia hereditaria trasmitida de forma autosémica dominante, con
alteracion del brazo corto del cromosoma 14, también debido a una causa metabdlica o
infecciosa. Descrita por primera vez por el patélogo aleman Karl Theodor Fahr en el afio
1930, en un paciente con demencia de larga evolucidon que presentaba calcificaciones
bilaterales de ventriculos laterales y ganglios de la base.®

La epidemiologia de esta patologia ha sido poco publicada en el mundo. Existen algunos
estudios que plantean que alrededor del 20% de la poblacién general puede pesentar
calcificaciones ganglio basales. Plantean que la edad de inicio oscila entre los 30 y 60
afos, con una progresion ascendente. No se ha demostrado la prevalencia de un sexo
sobre otro. Hasta el momento de la presentacion de esta caso no se recogieron estudios
recientes de esta patalogia en la region de Calabria ni en Italia que puedan corroborar como
es la insidencia de esta enfermedad en este pais.®

Es una patologia progresiva que cursa con un trastorno neurolégico degenerativo poco
comun con un amplio diagndéstico diferencial , que puede retrasar el diagnéstico precoz de
la enfermedad, también conocida como: calcificacién ganglio basal idiopatica, calcinosis
bilateral estriato pélido dentada y calcificacion cerebral familiar primaria. Los autores han
encontrado necesario socializar el articulo sobre esta enfermedad con el objetivo de
familiarizar a la comunidad médica con el comportamiento de esta entidad poco frecuente,
para mejorar en la toma de decisiones y diagnéstico oportuno que permita iniciar el
tratamiento paliativo precoz en aras de ralentizar las complicaciones en los pacientes
victimas de dicha enfemedad. Se presenta este caso de Enfermedad de Fhar, atendido en
el departamento de emergencia del Hopsital Tiberio Evoli del municipio Melito Porto Salvo,

Reggio Calabria, Italia.

PRESENTACION DEL CASO
Se presentan el caso de un paciente masculino de 65 afios de edad, raza blanca de
procedencia rural, jubilado, viudo, con antecedentes personales de hipertension arterial,

diabetes mellitus tipo 2, adenoma de proéstata e hiperuricemia. Para lo cual lleva tratamiento



con Metformina (500mg) 2 tabletas al dia, Cardicor (2,5mg) 2 tab diarias, Lasix (40mg)
media tab/ dia, Plaunac (20mg) 1 tab/dia, Duoplavin (75mg/100mg) 1 tableta al dia y
Adenuric( 80 mg) 1 tableta al dia . Es traido a emergencias por la ambulancia presentando
convulsién tonico-clonica generalizada, de 1 min de duracion aproximadamente sin
relajacion de esfinter, que respondié a la administracion de Diazepan 10 mg endovenoso,
se constata disminucion de la fuerza muscular en el hemicuerpo derecho a predominio
crural, que se restableci6 totalmente 3 horas después del inicio de la convulsion.
Hallazgos clinicos del caso en estudio.

Aparato respiratorio: polipnea ligera, frecuencia respiratoria de 22/min.

Aparato cardiovascular: ruidos cardiacos taquicardicos, frecuencia cardiaca: 110 por
minuto.

Sistema nervioso central: Estado estuporoso, pupilas isocdricas e hiporreactivas a la luz,
se aprecia ligera disminucion de la fuerza muscular en hemicuerpo derecho a predominio
crural, que se restableci6 totalmente 3 horas después.

Exéamenes de Laboratorio.

O Azotemia 81 (mg/dl)
O Glicemia 77 (mg/dl)
O Creatinina 1,5 (mg/dl)
O Bilirrubina total 0,30 (mg/dl)
O Bilirrubina directa 0,20 (mg/dl)
O AST 24 (U/L)

O ALT 19 (U/L)

O YGT 28 (U/L)

O Sodio 137 mmol/L
O Potasio 4,0 mmol/L
O Proteina C Reactiva 3,1 (mg/dl)
O Tiempo de protrombina 90,00 (%)

O INR 1,12 (INR)
O Tiempo de tromboplastina 26 (sec)

O Fibrinégeno 619 ((mg/dl)
O D-Dimero 1219,00 (ng/ml)
O Leucocitos 8,96 (%)

O Neutréfilos 60,2 (%)

O Linfocitos 26,1 (%)

O Hematies 3,47 (%)



O Hemoglobina 10,1 (%)

O Hematocrito 28,7 (%)

O Plaquetas 346 (%)
Leyenda: 1 /AST. aspartato aminotransferasa; 2 /ALT. alanina aminotransferasa; 3
IYGT: ganma glutamil transpeptidasa.

Estudios imagenoldgicos

Se realiza Tomografia Axial Computarizada de Craneo sin medio de contraste, negativa
para lesiones hemorragicas e isquémicas, observandose: -calcificaciones simétricas
bilaterales de los ndcleos de la base (fig.1, fig.2 y fig.3), no otras lesiones del parénquima

cerebral.

Figura 1. Enfermedad de Fahr Figura 2. Enfermedad de Fahr

Figura 3. Enfermedad de Fahr



DISCUSION

La existencia de calcificaciones cerebrales que se depositan de manera simétrica y bilateral
en los ganglios basales y de otras estructuras vecinas se denomina Enfermedad de Fahr,
tiene un factor genético mayormente ligado a un patron autosomico dominante. Los
mecanismos involucrados en esta entidad se citan alteraciones en la membrana
hematoencefélica que permite la entrada excesiva de calcio que es el responsable de los
signos radiolégicos de la patologia aunque también se han descrito la entrada de magnesio,
hierro, aluminio y zinc.®)
Se sabe gque la incidencia de la enfermedad es muy baja se platean cifras de un paciente
por cada millbn de habitantes, afecta a ambos sexos indistintamente, en el 2021 se
publicaron estudios de un total de 223 casos el 56.6% eran féminas y el 44.4% fueron
hombres. Con una edad media de 44 afios.*®)
Esta patologia se caracteriza por la variabilidad sintomas y signos puede ir desde pacientes
asintomaticos o presentar, distonias, discinesia, ataxia, disartria, convulsiones, trastornos
esquizofrénicos dados por labilidad afectiva, cambios de personalidad, trastornos obsesivos
compulsivos, alteraciones cognitivas; incluso se puede observar una evolucion heterogénea
en pacientes dentro de la misma familia.®
El diagndstico diferencial se puede realizar con diferentes patologias tales como: disturbios
paratiroideos, Enfermedad mitocondrial, procesos degenerativos por la edad como las
calcificaciones seniles, encefalopatia VIH, Sindrome de Cockayne, secuelas secundarias a
guimioterapia intratecal y radioterapia cerebral y sobre todo el mas parecido es el sindrome
de Fahr donde es preciso tener en cuenta la etiologia de la enfermedad y las lesiones
radiogréaficas para su identificacion.(?:89
Hasta la fecha no existe un tratamiento especifico estandarizado que permita aplazar o
retornar el progreso de la Enfermedad de Fahr, solo se manejan los sintomas
acompafantes con que llega el paciente a los servicios médicos, se han usado con buenos
resultados, anticonvulsivos, antipsicéticos y antidepresivos. (19

CONCLUSIONES

La Enfermedad de Fahr es una patologia poco frecuente que necesita de un alto indice de
sospecha en pacientes con sintomas neurolégicos, con hallazgos radiol6gicos de
calcificaciones ganglio basales y de otras estructuras del cerebro. Es responsabilidad
meédica realizar un diagnostico precoz para poder ofrecer un tratamiento sintomatico
adecuado, brindarle una correcta asesoria al paciente de manera tal que pueda continuar

realizando sus actividades de la vida diaria con normalidad.
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