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Fahr Sendromunun Bir Nedeni Olarak 

Psödohipoparatiroidizm

GIRIŞ
Fahr hastalığı (FH), bazal ganglionların anormal 
idiyopatik kalsifikasyonu ile seyreden, nörodeje-
neratif bozukluklarla karakterize ve sıklıkla oto-
zomal dominant kalıtıma sahip nadir bir nöro-
lojik durumdur. Anormal kalsifiye birikintiler 
(kalsiyum karbonat ve fosfattan oluşur) sadece 
bazal ganglionlarla sınırlı değildir. Talamus, hi-
pokampus, dentat çekirdek, serebral korteks ve 
serebellar subkortikal beyaz madde gibi diğer 
bazı bölgelerde de kalsinoz meydana gelir(1). Bu 
kalsifikasyonları göstermede günümüzde bilgisa-
yarlı tomografi (BT) tanıda en değerli yöntemdir. 
Hastalarda görülen ana semptomlar arasında epi-
leptik nöbetler, baş ağrıları, ataksik veya koreik 
tablolar gibi ekstrapiramidal ve serebellar bozuk-
luklar, bilişsel bozukluk, kas krampları, tetani ve 
psikiyatrik gibi pek çok heterojen değişiklikler 
yer alır(2). Fahr hastalığı, adını bu bozukluğu ilk 
kez 1930’da bildiren Alman nörolog Karl Theo-
dor Fahr’dan almıştır(3). Genellikle literatürde 
Fahr hastalığı ve sendromu terimi birbirinin ye-
rine kullanılmaktadır ancak etiyolojisi bilinme-
yen primer bazal ganglion kalsifikasyonları için 
FH terimi, altta yatan nedenleri bilinen durum-

lar için Fahr sendromu (FS) terimi kullanılmalı-
dır(4). Fahr sendromu, fosfokalsik metabolizma 
anormallikleri olmaksızın bazal gangliyonların 
kalsifikasyonlarına karşılık gelen ve genetik veya 
sporadik olabilen FH’den ayırt edilmelidir(5). 
Fahr hastalığı çoğunlukla otozomal dominant ka-
lıtıma sahiptir ve FH ile ilişkili olduğu gösterilen 
birçok gen tanımlanmıştır (SLC20A2, PDGFRB, 
PDGFB ve XPR1)(6–9).

Etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle bir-
likte kalsiyum(Ca) metabolizma bozuklukları, 
hipoparatiroidizm, psödohipoparatiroidizm, hi-
perparatiroidizm gibi bir takım endokrinolojik 
hastalıklar ile toksinler, enfeksiyonlar ve genetik 
faktörler FS’nin altta yatan nedenleri arasında 
gösterilmiştir(10).

Hipoparatiroidizm (HP) bu yaygın serebral 
kalsifikasyonun iyi bilinen bir nedenidir(11). Ay-
rıca daha nadir olarak psödohipoparatiroidizmde 
(PHP) de görülebilmektedir. Psödohipoparatiro-
idizm, hipokalsemi ve hiperfosfatemi ile kendini 
gösteren, normal böbrek fonksiyonu olanlarda 
hedef organın (böbrek ve kemik) paratiroid hor-
monuna (PTH) direnç ile karakterize olduğu na-
dir bir endokrinolojik hastalıktır(12). Bu tablo 
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larda fosfokalsik inceleme yapılmalıdır. Çünkü 
hipokalsemi durumunda kalsiyum seviyelerinin 
normalleşmesi hem nörolojik semptomları iyi-
leştirebilir hem de erken tedavi özellikle HP ve 
PHP’de oluşan kalsifikasyonları ve nörofizyolo-
jik bozuklukları önleyebilir(2,16). Ayrıca normal 
kalsiyum ve fosfor düzeylerinin FS’yi dışlamadığı 
da akılda tutulmalıdır.
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