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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: El sindrome de Fahr corresponde a una enfermedad neuro mineral caracterizada por la
Recibido: 14 de junio de 2021 presencia de calcificaciones idiopaticas simétricas en los ganglios basales, cerebelo y
Revision: 23 de junio de 2021 sustancia blanca periventricular, siendo una condicién poco comun que puede

asociarse a endocrinopatias como el hipoparatiroidismo. Presentamos el caso de un
paciente masculino de 76 afios con antecedente de epilepsia focal secundaria, con un
cuadro clinico consistente en movimientos anormales y arresto del lenguaje. Consultaa
urgencias, en donde se encuentra TAC cerebral con evidencia de multiples
calcificaciones subcorticales bilaterales. Los laboratorios reportan niveles de Calcio
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Hipoparatiroidismo total 3.7 mg/dL, albumina 3.3 gr/dL, PTH 1.3 pg/ml, Magnesio 1.14 mg/dL y Vitamina
Hipocalcemia D 250H 25.9 ng/mL. Se consideré hipocalcemia severa por hipoparatiroidismo
Reporte de caso primario, se inicid manejo médico con franca mejoria y resolucion de sintomas,

concluyéndose, asi como un Sindrome de Fahr.

ABSTRACT

Fahr syndrome is a rare condition that refers to a neuro mineral idiopathic and

Keywords: symmetrical deposition in the basal ganglia and other cerebral regions such as
Fahr's syndrome cerebellar nuclei and white matter. This condition could be secondary to
Hypoparathyroidism endocrinopathies. In this case, we reported a 76-year-old patient with a medical history
Hypocalcemia positive to secondary focal epilepsy, who is admitted to the emergency department with
Case report abnormal involuntary movements and language arrest. Further examination shows a

cranial computed tomography brain scan with multiple subcortical calcifications.
Laboratory results report parathyroid hormone 1.3 pg/mL, Total Calcium 3.7 mg/dL,
Magnesium 1.14 mg/dL, 25-Hydroxyvitamin D test 25.9 ng/mL. The patient was
diagnosed with severe hypocalcemia due to primary hypoparathyroidism. He
underwent medical treatment with adequate improvement.
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INTRODUCCION

El sindrome de Fahr es un desorden caracterizado por la
presencia de calcificaciones intracraneales simétricas y
bilaterales en areas del cerebro que controlan el movimiento'”.
Este puede ser primario o secundario a condiciones
endocrinoldgicas como el hipoparatiroidismo primario. La
literatura en torno a esta condicion se basa en reportes de caso
con pocos estudios en la prevalencia de la enfermedad.

En estudios recientes, se estima una incidencia entre 1.3 - 20.6%
en examenes radiologicos como hallazgo incidental®. En un
estudio realizado en Brasil donde se revisaron 6348 tomografias
computarizadas de craneo, 0.98% de los pacientes presentaron
calcificaciones localizados en ganglios basales, sin embargo,
solo el 0.49% fueron diagnosticados como sindrome de Fahr®,
En latinoamérica, la mayoria de los casos reportados en la
literatura se asocian a metabolismo anormal del calcio y del
fosforo®.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 76 afios con antecedente de epilepsia
focal secundaria a hemorragia subdural con requerimiento de
craneotomia, quien consulta al servicio de urgencias por cuadro
clinico de un dia de evolucidén consistente en movimientos
anormales en extremidades y hemicara derecha, asociado a
arresto del lenguaje, los cuales no mejoraron a pesar de que ya
venia en manejo ambulatorio con acido valproico. Al examen
fisico de ingreso con signos vitales dentro de limites normales,
sin anormalidades en el examen neuroldgico. Se realiza
tomografia computarizada de craneco donde se observan
extensas calcificaciones simétricas en los ganglios basales,
nucleos dentados, asi como en la sustancia blanca (Figura 1.).

Se complementa con laboratorios que demuestran niveles de
Calcio total 3.7 mg/dL, Albtimina: 3.3 gr/dL, PTH: 1.3 pg/ml,
Magnesio 1.14 mg/dL y Vitamina D 25 OH 25.9 ng/mL. Se
considera cursa con hipocalcemia severa por
hipoparatiroidismo, en paciente sin antecedente de cirugias en
cuello o alguna otra intervencion en paratiroides. Dado lo
anterior, se concluye Sindrome de Fahr secundario a
hipoparatiroidismo primario. Se inicid reposicion por acceso

venoso central con gluconato de calcio durante 48 horas en
infusion continua. Sulfato Magnesio IV y paralelamente se
administr6 terapia oral con carbonato de calcio, calcitriol y
colecalciferol (Tabla I). El paciente presentd adecuada mejoria
clinica, con resolucién de los sintomas, resolucion de la
hipocalcemia y la hipomagnesemia con el tratamiento
instaurado.

Tabla I. Resumen del tratamiento instaurado para corregir la hipercalcemia.

Calcio

Dia total Magnesio Tratamiento

- Sulfato de Magnesio amp 20% -
10ccc/12h IV

1.14mg/dL |-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 24 h VO

-Carbonato de calcio 600 mg c/6
h VO

-Sulfato de Magnesio amp 20% -
10cc C/12h IV

1.4mg/dL |-Calcitriol 0.5 mecg ¢/ 24 h VO

-Carbonato de calcio 600 mg c/6
h VO

-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 12 h VO
1.8mg/dL | carbonato de calcio 1800 mg
cada 8 horas VO

1 | 3.7mgidL

2 |4.23mg/dL

3 | 5.1 mg/dL

-Infusién de DAD 5% 450 cc + 5
ampollas de gluconato de calcio
50 cc/hora

-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 12 h VO

-Carbonato de calcio 1800 mg
cada 8 horas via oral

4 | 6mg/dL

-Infusién de DAD 5% 450 cc + 5
ampollas de gluconato de calcio
50 cc/hora

-Calcitriol 0.5 mcg c/12 h VO

-Carbonato de calcio 1800 mg
cada 8 horas via oral

5 | 6.5mg/dL

-Infusién de DAD 5% 450 cc + 5
ampollas de gluconato de calcio
20 cc/hora

6 | 6.8mg/dL | 2.62mg/dL |-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 8 h VO

-Carbonato de calcio 1800 mg
cada 8 horas via oral

-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 8 h VO
-Carbonato de calcio 1800 mg

7 | 7 mg/dL -
cada 8 horas via oral

8 | 7.1mg/dL | 2.4mg/dL |-Calcitriol 0.5 mcg ¢/ 8 h VO

-Carbonato de calcio 1800 mg
cada 8 horas via oral

Figura 1. TAC Cerebral simple. Corte axial, sagital y coronal con evidencia de extensas calcificaciones ganglio basales y en los nucleos dentados simétricos,
asi como en la sustancia blanca en coronas radiadas y en centros semiovales.
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DISCUSION

El sindrome de Fahr es una enfermedad neuro mineral
caracterizada por la presencia de depdsitos compuestos por
calcio, zinc, hierro, aluminio, magnesio, cobre y fosforo
distribuidos de manera simétrica y bilateral en los ganglios
basales, sustancia gris y sustancia blanca®”.

Es importante resaltar la diferencia entre el sindrome y la
enfermedad de Fahr. La enfermedad de Fahr obedeceria a una
alteracion genética autosémica dominante o recesiva; asociada
a mutaciones en genes como: SLC20A2, XPR1, PDGFRB y
PDGFB. Dichas mutaciones cuentan con diferentes
mecanismos fisiopatoldogicos los cuales se asocian
principalmente a cambios en la permeabilidad de la barrera
hematoencefalica, alteracion en transportadores de sodio y
fosfato los cuales contribuyen al desarrollo de calcificaciones
cerebrales y determinan la heterogeneidad clinica de dicha
entidad"”. Por otro lado, el sindrome de Fahr hace referencia a
causas secundarias como enfermedad paratiroidea, infeccion
por brucelosis, infecciones intrauterinas como toxoplasma
gondii y rubeola, esclerosis tuberosa, vasculitis y miopatia
mitocondrial”’. Los principales sintomas presentes en esta
entidad se relacionan con la localizacion y la extension de las
calcificaciones en el sistema nervioso central, generando
alteraciones del movimiento, sintomas piramidales -
parkinsonismo, alteraciones en el sistema sensorial,
alteraciones cerebelares como vértigo, sintomas psicoticos
como alucinaciones e incluso cambios en la personalidad®”. En
la enfermedad de Fahr, se ha descrito una correlacion con las
anormalidades gendmicas y sus manifestaciones clinicas:
aquellos pacientes con mutaciones el SLC20A2 sueclen
presentar en mayor porcentaje sintomas de parkinsonismo y
ademas compromiso talamico y en el ntcleo dentado. Por otro
lado, la cefalea es mas frecuente en pacientes con mutaciones en
PDGFB y afecta sobretodo la sustancia blanca®.

En este caso, el paciente ingreso al servicio de urgencias por la
presencia de movimientos anormales en extremidades y
hemicara derecha asociado a arresto del lenguaje. No contaba
con antecedente de cirugia de cuello ni exposicion a radiacion
ionizante, tampoco existia evidencia de enfermedades
autoinmunes. Los paraclinicos demostraban niveles de calcio
significativamente disminuidos y PTH francamente baja.
Adicionalmente, la tomografia axial computarizada mostro
presencia de calcificaciones bilaterales en los ganglios basales,
de esta manera se considerd Sindrome de Fahr por
hipoparatiroidismo.

Las enfermedades endocrinoldgicas que mas frecuentemente se
asocian con el sindrome de Fahr son: Hipoparatiroidismo
primario, Hipoparatiroidismo secundario,
Pseudohipoparatiroidismo y asi mismo, el
Hiperparatiroidismo"”. Como principales causas del
hipoparatiroidismo tenemos la cirugia de cuello (tiroidectomia /
paratiroidectomia), hipoparatiroidismo autoinmune o por
factores genéticos . Otros factores para considerar son las
alteraciones asociadas al metabolismo anormal del magnesio
como lo son la hiper o hipomagnesemia y la radiacion
ionizante"*”.

El tratamiento esta dirigido a establecer la etiologia y controlar
la sintomatologia™. En cuanto al hipoparatiroidismo, la
correccion del calcio y suplencia con metabolitos de la vitamina
D han demostrado resolver los sintomas agudos como lo son las
alteraciones del movimiento y las convulsiones"”'”. En casos de
hipocalcemia aguda se recomienda la administracién de
infusién de gluconato de calcio para alivio de sintomas de
manera inmediata®'”. En este caso, se administro infusion de
gluconato de calcio, carbonato de calcio, calcitriol, reposicion
de magnesio y suplencia de Vitamina D con adecuada mejoria.
En Colombia existen pocos reportes de caso de esta entidad,
donde la mayoria de estos se centran en el estudio de
condiciones neurologicas y psiquiatricas. Ademas, no se conoce
con exactitud el mecanismo por el cual el hipoparatiroidismo
genera las calcificaciones en los ganglios basales.

CONCLUSIONES

El sindrome de Fahr es una entidad poco frecuente, pero de gran
importancia, dado que, como en este caso, una intervencion
oportuna mejora la sintomatologia y previene otras
complicaciones. Ante el hallazgo de calcificaciones en ganglios
basales en neuroimagenes es recomendado la toma de perfil
fosfocélcico y de niveles de PTH para excluir enfermedad
paratiroidea como su causa.
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