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Fahr Sendromunun Bir Nedeni Olara

Psddohipoparatiroidizm

GIRIS

Fahr hastalig1 (FH), bazal ganglionlarin anormal
idiyopatik kalsifikasyonu ile seyreden, norodeje-
neratif bozukluklarla karakterize ve siklikla oto-
zomal dominant kalitima sahip nadir bir noro-
lojik durumdur. Anormal kalsifiye birikintiler
(kalsiyum karbonat ve fosfattan olusur) sadece
bazal ganglionlarla sinirli degildir. Talamus, hi-
pokampus, dentat cekirdek, serebral korteks ve
serebellar subkortikal beyaz madde gibi diger
bazi bolgelerde de kalsinoz meydana gelir(1). Bu
kalsifikasyonlar1 gostermede giintimiizde bilgisa-
yarli tomografi (BT) tanida en degerli yontemdir.
Hastalarda goriilen ana semptomlar arasinda epi-
leptik nobetler, bas agrilari, ataksik veya koreik
tablolar gibi ekstrapiramidal ve serebellar bozuk-
luklar, biligsel bozukluk, kas kramplar, tetani ve
psikiyatrik gibi pek ¢ok heterojen degisiklikler
yer alir(2). Fahr hastaligi, adini bu bozuklugu ilk
kez 1930da bildiren Alman noérolog Karl Theo-
dor Fahrdan almistir(3). Genellikle literatiirde
Fahr hastalig1 ve sendromu terimi birbirinin ye-
rine kullanilmaktadir ancak etiyolojisi bilinme-
yen primer bazal ganglion kalsifikasyonlar: i¢in
FH terimi, altta yatan nedenleri bilinen durum-
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lar i¢in Fahr sendromu (FS) terimi kullanilmali-
dir(4). Fahr sendromu, fosfokalsik metabolizma
anormallikleri olmaksizin bazal gangliyonlarin
kalsifikasyonlarina karsilik gelen ve genetik veya
sporadik olabilen FHden ayirt edilmelidir(5).
Fahr hastalig1 ¢ogunlukla otozomal dominant ka-
litima sahiptir ve FH ile iligkili oldugu gosterilen
bir¢ok gen tanimlanmistir (SLC20A2, PDGFRB,
PDGFB ve XPR1)(6-9).

Etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle bir-
likte kalsiyum(Ca) metabolizma bozukluklari,
hipoparatiroidizm, psédohipoparatiroidizm, hi-
perparatiroidizm gibi bir takim endokrinolojik
hastaliklar ile toksinler, enfeksiyonlar ve genetik
faktorler FS’nin altta yatan nedenleri arasinda
gosterilmistir(10).

Hipoparatiroidizm (HP) bu yaygin serebral
kalsifikasyonun iyi bilinen bir nedenidir(11). Ay-
rica daha nadir olarak psddohipoparatiroidizmde
(PHP) de goriilebilmektedir. Psédohipoparatiro-
idizm, hipokalsemi ve hiperfosfatemi ile kendini
gosteren, normal bobrek fonksiyonu olanlarda
hedef organin (bobrek ve kemik) paratiroid hor-
monuna (PTH) direng ile karakterize oldugu na-
dir bir endokrinolojik hastaliktir(12). Bu tablo
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larda fosfokalsik inceleme yapilmalidir. Ciinki

hipokalsemi durumunda kalsiyum seviyelerinin

normallesmesi hem norolojik semptomlar: iyi-

lestirebilir hem de erken tedavi 6zellikle HP ve

PHPde olusan kalsifikasyonlar1 ve norofizyolo-

jik bozukluklar1 6nleyebilir(2,16). Ayrica normal

kalsiyum ve fosfor diizeylerinin FS’yi dislamadig1
da akilda tutulmalidir.
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