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Olgu Sunumu

Epileptik Nobetlerin Ender Bir Nedeni:
Fahr Hastahg
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Fahr hastalig1; bazal ganglionlar, talamus, sentrum semiovale ve serebellumda goriilen bilateral,
simetrik kalsiyum birikimleri ile karakterize ender goriilen bir durumdur. Etiyolojide siklikla idi-
yopatik nedenler rol oynarken, sekonder nedenlerin 6nemli bir kismini kalsiyum metabolizmasina
ait bozukluklar olusturmaktadir. Klinik bulgular arasinda parkinsonizm, koreatatdz, distoni gibi
ekstrapiramidal sistem bozukluklarinin yani sira daha az siklikta epileptik nobetler, demans, duygu
durum bozukluklar1 da goriilebilmektedir. Fahr hastaliginin tanisinda en yararli goriintiileme yon-
temi bilgisayarli beyin tomografi incelemesidir. Bazi olgular acil servislerde subaraknoid kanama
klinigi ile karigabilmektedir. Bu makalede, nobet gecirme klinigi ile acil servise getirilen ve Fahr
hastalig1 tanis1 konulan 65 yasindaki kadin hasta klinik, radyolojik ve endokrinolojik yonleriyle
sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Fahr hastaligi, hipokalsemi, hipoparatiroidizm, hiperfosfatemi intrakra-
nial kalsifikasyon
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A Rare Cause of Epileptic Seizures: Fahr Disease

Fahr’s disease is a rare neurological disorder characterized by bilateral symmetrical aggregation
of calcium deposits in basal ganglia, thalamus, centrum semiovale and cerebellar dentate nucleus.
Although idiopathic causes frequently play an important role in the underlying etiology of Fahr’s
disease. Disorders of calcium metabolism are important secondary of Fahr’s disease. Common cli-
nical findings of the disease are related to extrapyramidal system disorders such as parkinsonism,
choreoathetosis, and dystonia whereas epileptic seizures, dementia and mood change disorders
are also seen less frequently. Cerebral computed tomography is the best useful diagnostic method.
Some cases can be also confused with clinical manifestations of subarachnoid hemorrhage on ad-
mission to emergency services. In this report we present a 65 -year-old woman who was brought to
the to emergency clinic with seizure, and then diagnosed as having Fahr’s disease, with her clini-
cally, radiological and endocrinological features.
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ahr hastalig1 ilk kez Karl Theodor Fahr ta-
rafindan otopsi incelemelerinde serebral
kan damarlarinda kalsifikasyon saptanan
erigkin bir hastada 1930 yilinda tanimlanmigtir
@, Bazal gangionlar, serebellar dentat niikleus ve

sentrum semiovalede kalsifikasyonlarla karakte-
rize, genellikle otozomal dominant gegisli ancak
sporadik ve otozomal resesif olgularin da bulun-
dugu ender goriilen bir hastaliktir. Klinik bulgular
arasinda parkinsonizm, kore, distoni gibi hareket
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bozukluklar1 6n planda olup, enderen epileptik
nobetler, demans ve psikiyatrik bozukluklarda
goriilebilmektedir. Ancak yaygin kalsiyum biri-
kimine ragmen, asemptomatik kalan olgular da
mevcuttur @, Etiyolojisi kesin bilinmemektedir.
Hastaligin gelisiminde kalsiyum ve fosfor meta-
bolizmasindaki bozukluklar etkili olabildigi gibi
serum kalsiyum metabolizmasinda degisiklik
olmaksizin genetik hasar sonucunda da hastali-
gin geligebildigi belirtilmistir 1. Bu makalede.
nobet gecirme klinidi ile acil servise getirilen,
kranial BT incelemesinde bazal ganglionlar ve
serebellumda bilateral, simetrik, yaygin hiper-
dens lezyonlar1 ve laboratuvar tetkiklerinde hi-
pokalsemisi mevcut olan 65 yasindaki kadin
olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Altmig bes yasinda kadin hasta jeneralize tonik
klonik kasilmalarla karakterize nobet gecirme
yakinmasi ile acil servise getirildi. Acil serviste
hastanin muayenesinde, hasta post iktal donem-

de biling uykuya meyilli, ekstremiteler spontan
hareketli vaziyetteydi. Oykiisiinde son 10 giin-
diir 2 kez benzer kasilmalarla seyreden nobetleri
oldugu o6grenilen hastanin bilgisayarli kranial
tomografi incelemesinde bazal ganglionlar ve
serebellumda bilateral, simetrik, yaygin, hiper-
dens Kkalsifikasyonlarla karakterize lezyonlari
mevcuttu (Resim 1). Acil serviste yapilan labo-
ratuvar incelemelerinde hipokalsemisi de mev-
cut olan hastada Fahr hastaligi diisiiniildi ve
hasta endokrin hekimi tarafindan ileri tetkik ve
tedavi amaciyla endokrinoloji servisine yatirildi.
Hastanin serviste yapilan laboratuvar inceleme-
lerinde kalsiyum: 6.0 mg/dl (8,5-10.2 mg/dl),
fosfor: 6.2 mg/dl (2.0 - 4,5 mg/dl), 25-Hidroksi
VitD: 19.4 ng/mL (25-80 ng/mL), PTH 4 pg/mL
(15-45 pg/mL) olarak tespit edildi. Hastanin kli-
nik semptomlari, bilgisayarli beyin tomografisi
ve laboratuvar incelemeleri birlikte degerlen-
dirildiginde hastada hipoparatiroidizme bagh
hipokalseminin ve jenarilize tonik klonik nobet-
lerin ortaya c¢iktig1 bir Fahr hastalig: diisiiniildii.
I.V kalsiyum replasmani sonrasi oral kalsiyum

Resim 1.
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karbonat ve VitD3 idame tedavisiyle hastanin
semptomlarinin dramatik olarak kayboldugu ve
nobetlerin yenilenmedigi gozlendi.

TARTISMA

Fahr hastaligi kalsiyum ve aliminyum, bakir, de-
mir, kurgun gibi diger minerallerin striopallido-
dental bolgede bilateral, simetrik birikmesi ile
ortaya cikan ender bir hastaliktir®>'¥, Kalsi-
yum depolanmasi Oncelikle damarlarin dig kat-
manlarinda olmakta, intimal alana yayildiktan
sonra serebral mikrovaskiiler obliterasyon, pe-
rivaskiiler néronal dejenerasyon ve gliozis ile
sonuclanmaktadir . Hastalik yavag seyirli ve
ilerleyici olup, genellikle 4 .-6. dekadda sempto-
matik hale gelmektedir. Fahr hastalig1 tanisinda
en duyarh tetkik bilgisayarli beyin tomografi
incelemesidir ®. Erkeklerde daha fazla goriilen
Fahr hastalig1 siklikla asemptomatik olmakla
birlikte yogun kalsiyum birikimi halinde eks-
trapiramidal ve serebellar bulgular ortaya ¢ika-
bilir @. Fahr hastalig1 etiyolojik agidan primer
ve sekonder olarak 2 forma ayrilir. Primer form
ailesel ve sporadik nedenlere bagh olarak ge-
lisirken, sekonder formu inflamatuvar, toksik,
anoksik, vaskiiler, neoplastik ve endokrinolo-
jik nedenler olusturur ®'¥, Hipoparatiroidizme
bagl hipokalsemi Fahr hastalig1 etiyolojisinde
gororiilen en sik sekonder nedendir 7. Hipo-
paratiroidizimde ya parathormon sekresyonu
azalmis ya da efektif organlarda parathormon
sekresyonuna anormal yanit mevcuttur. Hipo-
paratiroidizme bagli intrakranial kalsifikasyo-
nun mekanizmasi ise bilinmemektedir . Hipo-
kalseminin siiresi uzadikca bazal ganglionlarin
kalsifikasyon orani artar. Kalsiyum ve Vitamin
D’nin yerine konmasi metabolik anormalli-
§i diizeltir ve klinik progresyonu geciktirir @.
Hipoparatiroidizme bagli hipokalseminin kli-
nik bulgular1 arasinda semptomatik veya latent
tetanik kasilmalar yani sira her yasta gorii-
lebilen jeneralize tonik klonik ndbetler de yer
almaktadir 'V, Yapilan bir calismada, 25 yas
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tistii gec baslangicli epilepsi nobetli hastalarda
inme, timor, travma, vaskiiler ve diger meta-
bolik nedenler ekarte edilerek persistan hipo-
kalsemi saptanmis ve olgulardaki jeneralize
tonik klonik nobetlerin nedeninin hipokalsemi,
hiperfosfatemi ve parathormon direnci sonucu
bir hipoparatiroidizm tablosuna sekonder ge-
listigini ileri stiriilmistiir ¥». Bizim olgumuzda
da hipokalsemi, VitD diisiikliigii, hiperfosfate-
mi ve parathormon seviyesi diisiikliigli mevcut
olan nobetlerinin buna bagl olabilecegi diisii-
niilerek tedavide kalsiyum ve VitD verilerek
nobetler kontrol altina alinmistir.

SONUC

Fahr hastalig1 uzun yillar dnce tanimlanmis ol-
masina ragmen, klinikte sik karsilagilmayan bu
durum olarak gézden kagabilmektedir. Ozellikle
gec baslangich epileptik nobet ve hipokalsemi
mevcut olan ve acil servise bagvuran hastalarda
ayirict tanida Fahr hastaliginin akilda tutulmasi
gerektigini diisliniiyoruz.
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