
ilateral bazal ganglion kalsifikasyonu olarak da adlandırılan Fahr has-
talığı (FH) veya Fahr sendromu nadir görülen ilerleyici nörolojik bir
hastalıktır. Hastalığın prevalansı 1/1.000.000’dan daha az olarak bil-
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Nadir Görülen Nörolojik Bir Sendrom:
Fahr Hastalığı ve Rehabilitasyon Sonuçları

ÖÖZZEETT  Fahr hastalığı (FH) veya Fahr sendromu, bazal ganglionlar ve serebral kortekste anormal kal-
siyum depolanması ile karakterize nadir görülen nörolojik bir hastalıktır. Depolanma çoğunlukla
bazal ganglion, talamus, dentat nükleus, serebral korteks, serebellum, subkortikal beyaz madde, hi-
pokampus da ve kalsiyum karbonat ve kalsiyum fosfattan oluşmaktadır. Hastalık çoğunlukla genç ve
orta yaştaki erişkinleri etkilemektedir. Geçişi çoğunlukla otozomal dominant özelliklidir veya spo-
radik olarak da oluşabilmektedir. Etiyolojisi kesin olarak belli olmamakla birlikte; endokrinolojik
hastalıklar, mitokondriyal miyopati, dermatolojik anormallikler ve enfeksiyöz hastalıklarla ilişkili
olabilmektedir. Bu hastalığın kliniği ekstrapiramidal sistem bulgularından nöropsikiyatrik bulgulara
ve hareket bozukluklarını kapsayan geniş semptom yelpazesiyle karakterizedir. Hastalığın tanı kri-
terleri; bilateral bazal ganglionlarda kalsifikasyon, progresif nörolojik bozukluk, biyokimyasal anor-
malliklerin olmaması, enfeksiyon, toksik veya travmatik nedenlerin bulunmaması ve anlamlı aile
öyküsünün olmasıdır. Tanısında görüntüleme yöntemlerinden BT, MR ve kafatasının düz grafisi
kullanılmaktadır. Bu olgu sunumunda, denge bozukluğu ve yürüme güçlüğü bulunan, konuşmasında
bozukluk olan 37 yaşındaki Fahr sendromlu kadın olgu ve rehabilitasyon sonuçları sunulmuştur.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Fahr hastalığı; bazal ganglion kalsifikasyonu; rehabilitasyon

AABBSSTTRRAACCTT  Fahr’s disease or Fahr’s syndrome is a rare, neurological disorder characterized by ab-
normal calcified deposits in basal ganglia and cerebral cortex. Calcified deposits are made up of cal-
cium carbonate and calcium phosphate, and are commonly located in the basal ganglia, thalamus,
hippocampus, cerebral cortex, cerebellar subcortical white matter and dentate nucleus. Fahr's dis-
ease commonly affects young to middle aged adults. Fahr’s disease is most commonly transmitted
as an autosomal dominant trait or it may occur sporadically. Etiology of this syndrome does not
identify a specific agent but associations with a number of conditions have been noted; most com-
mon of which are endocrine disorders, mitochondrial myopathies, dermatological abnormalities
and infectious diseases. Clinical manifestations of this disease incorporate a wide variety of symp-
toms, ranging from neurological symptoms of extrapyramidal system to neuropsychiatric abnor-
malities to movement disorders. Diagnostic criteria for this disease consist of bilateral calcification
of basal ganglia, progressive neurologic dysfunction, absence of biochemical abnormalities, absence
of an infectious, traumatic or toxic cause and a significant family history. Imaging modalities for the
diagnosis include CT, MRI, and plain radiography of skull. In this case report, a 37 year-old female
patient who had balance disorder, difficulty in walking and speech disturbance with Fahr's syn-
drome and rehabilitation results are presented.

KKeeyy  WWoorrddss::  Fahr disease; basal ganglia calcification; rehabilitation.
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dirilmiştir.1,2 İlk kez 1930 yılında Alman nörolog
Karl Theodor Fahr tarafından tanımlanmıştır.3 Ha-
reketleri kontrol eden bazal ganglion, talamus,
dentat nükleus, serebral korteks, serebellum, sub-
kortikal beyaz madde ve hipokampusta anormal
kalsiyum depolanması ile karakterizedir.4 Hastala-
rın çoğunluğu parkinsonizm benzeri ekstrapirami-
dal semptomlarla başlamakta, ayrıca serebellar
disfonksiyon, konuşma bozukluğu, demans ve nö-
ropsikiyatrik semptomlarla kendini gösterebilmek-
tedir.1 FH geçişi çoğunlukla otozomal dominant
özelliklidir, ancak otozomal resesif geçiş göstere-
bilmekte veya sporadik oluşabilmektedir.1,5,6 Gene-
tik lokusu 14q48 kromozomu üzerindedir.7,8

FH’nin etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle bir-
likte; enfeksiyöz nedenler metabolik ve genetik bo-
zukluklarla ilişkili olabileceği bildirilmiştir.7,16-22

Bu olgu sunumunda, denge bozukluğu ve yü-
rüme güçlüğü bulunan, konuşmasında bozukluk
olan Fahr sendromlu kadın olgu ve rehabilitasyon
sonuçları sunulmuştur.

OLGU SUNUMU

Kliniğimize yürümede güçlük, denge bozukluğu ve
konuşmada bozukluk yakınmalarıyla başvuran 37
yaşındaki kadın olguya; sol ayakta sürükleme, ko-

nuşmada takılma ve dengesizlik ile başlayan şikâ-
yetleri sonucu nöroloji kliniği tarafından FH tanısı
konulmuş. Son 2-3 ay içinde ellerinde kuvvet kaybı
da gelişen olgu, denge bozukluğu ve yürüme güç-
lüğünün daha da arttığını ve son bir iki ay içinde
sık sık düştüğünü de ifade etmekte idi. Öz geçmişi
ve soy geçmişinde bir özellik yoktu. Sistemik mua-
yenesinde bir özellik saptanmamıştı. Nöbet öyküsü
yoktu. Duygulanım bozukluğu ve sinirlenme ya-
kınması mevcut idi. Olgunun laboratuvar tetkikle-
rinde iyonize kalsiyum, fosfor, tiroid ve paratiroid
hormon düzeyleri de dâhil olmak üzere herhangi
bir patoloji saptanmadı. Ultrasonografide tiroid ve
paratiroid bezlerinde herhangi bir patoloji izlen-
medi. Kontrastsız kraniyal bilgisayarlı tomografi
(BT), kraniyal ve difüzyon manyetik rezonans gö-
rüntüleme (MRG)’de bazal ganglionlarda simetrik
kalsifikasyon ile uyumlu görünüm tespit edilmişti
(Resim 1 a,b).

Olgu, yeterli denge sağlayamadığı için iki kişi
desteği ile gövde öne fleksiyonda, yetersiz kalça ve
diz fleksiyonuyla adım aralığı ve adım mesafesi kü-
çülmüş olarak, güvensiz adımlarla solda tam taban
vuruşu yapmadan çok kısa mesafede ambule du-
rumda idi. Olgunun yatışında fonksiyonel ambu-
lasyon skalası (FAS) 1 olarak değerlendirildi.
Fonksiyonel dengenin değerlendirmesinde Berg
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RESİM 1: a) Kontrastsız kraniyal BT incelemesi. Bilateral bazal ganglionlarda kalsifikasyonlar, b) MRG incelemesi. T2 ağırlıklı görüntüde bilateral bazal gangli-
onlarda hipointensite.

a b



denge skalası kullanıldı ve skor 8 olarak saptandı.9

Dizartrik konuşma bozukluğu mevcuttu. Kas-iske-
let muayenesinde solda ayak bileği dorsofleksiyonu
nötrali 10o geçiyor idi, diğer eklem hareket açık-
lıklarında limitasyon saptanmadı. Bilateral üst eks-
tremite nörolojik muayenesinde kas gücü genel
olarak normal idi, ellerde ince el becerelerinde
hafif yetersizlik mevcuttu. Alt ekstremite motor
muayenesinde bilateral kalça fleksörleri 4/5, sol
ayak bileği dorsifleksörleri ve başparmak ekstan-
sörleri 3/5, diğer kaslar 5/5 olarak değerlendirildi.
Yüzeyel ve derin duyu normal idi. Derin tendon
refleksleri ve tonus bilateral üst ve alt ekstremite-
lerde artmış saptandı, patolojik refleksler pozitifti.
Olgunun serebeller testlerinde hafif beceriksizlik,
denge ve koordinasyonunda bozukluk saptandı.

Olgu; denge koordinasyon egzersizleri,  nöro-
fizyolojik egzersizler, eklem hareket açıklığı egzer-
sizi, kuvvetlendirme egzersizleri, germe egzersizi,
yürüme, postür ve yardımcı cihaz eğitimlerinden
oluşan nörolojik rehabilitasyon programına, di-
zartriye yönelik artikülasyon eğitimi ve iş uğraşı te-
davi programına alındı. Ayrıca, psikiyatrist
tarafından olgunun ruhsal durum muayenesi ya-
pıldı ve anksiyete bozukluğu saptandı. Psikoterapi
eğitimi verildi ve antidepresan ilaç tedavisi baş-
landı. 

Rehabilitasyon programı sonunda, olgu nor-
mal postürde bir kişi gözetiminde bağımsız olarak
adım aralığı ve adım mesafesi genişlemiş olarak,
topuk vuruşu yaparak, desteksiz, uzun mesafede
eklemli “walker” cihazı ile güvenli adımlarla am-
bule duruma geldi. Taburculukta FAS düzeyi 4,
Berg denge skalası 32 olarak değerlendirildi.  

TARTIŞMA

FH birçok metabolik bozukluğa özellikle de parati-
roid hastalıklarına bağlı olarak ortaya çıkan, bila-
teral bazal ganglionlarda ve subkortikal beyaz
cevherde kalsifikasyonlarla karakterize nadir görü-
len nörolojik bir hastalıktır.10 Literatürde hem spo-
radik hem de ailesel tipleri bildirilmiştir. Fahr
sendromu terimi ise daha çok idiyopatik hastalar
için kullanılmaktadır.11 İdiyopatik hastalarda kal-
sifikasyonların oluşmasında çeşitli teoriler ileri sü-

rülmekle birlikte hastalığın patogenezi tam olarak
aydınlatılamamıştır.12 Patolojik özellikler, yaştan
etkilenmeyip, hem infantta hem de çocukta aynı-
dır. Moleküler düzeyde kalsifikasyon gelişmesi ge-
nellikle damar duvarın içinde ve perivasküler
alanda başlayarak nörona kadar uzanabilmektedir.
Demir taşıma bozukluğu ve serbest radikallerin
üretimi nedeni ile oluşmuş doku hasarı kalsifikas-
yonun başlanmasına sebep olmaktadır.13,14 FH’nin
başlangıç yaşı tipik olarak hayatın 3.ve 4.dekatı-
dır.1,3 FH’nin tanı kriterleri; Moskowitz, Ellie,
Manyam tarafından türetilmiş, değiştirilmiş ve aşa-
ğıdaki gibi belirtilmiştir.2,4,15 Bunlar; görüntüleme
yöntemiyle saptanan bilateral bazal ganglionlarda
kalsifikasyon, genellikle hareket düzensizliği veya
nöropsikiyatrik semptomları içeren progresif nö-
rolojik bozukluk, çocukluk çağında da başlaya-
bilmesine rağmen tipik olarak hayatın 3. ve 4.
dekadlarında başlangıç, mitokondriyal, metabolik
hastalıkları veya diğer sistemik bozuklukları dü-
şündüren biyokimyasal anormalliklerin ve somatik
özelliklerin olmaması, herhangi bir enfeksiyon,
toksik veya travma öykünün bulunmaması ve oto-
zomal dominant kalıtımlı aile öyküsüdür.

FH’nin etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle
birlikte; enfeksiyöz nedenlerle, metabolik ve gene-
tik bozukluklarla ilişkili olabileceği bildirilmiştir.
Birlikte görülebileceği patolojiler dört grup altında
toplanmıştır: Endokrinolojik bozukluklar [idiyopa-
tik hipoparatiroidizm, sekonder hipoparatiroidizm,
psödohipoparatiroidizm, psödo- psödohipoparati-
roidizm, hiperparatiroidizm, vitamin bozukluğu (D
vitamini), mitokondriyal miyopati], erişkin başlan-
gıçlı nörodejeneratif gelişim anomalileri (beyinde
demir birikimli nörodejeneratif hastalık, nörofer-
ritinopati, sklerozan lökoensefalopati ile giden po-
likistik lipomembranous osteodisplasia), enfeksiyöz
hastalıklar (intrauterin ve perinatal enfeksiyon:
toksoplasmozis, rubella, sitomegalovirüs, herpes),
kalıtsal veya erken başlangıçlı sendromlar (Coc-
kayne sendromu Tip 1 ve 2, tüberküloz, brusella,
Coats hastalığı).16-22 Olgumuzda metabolik, biyo-
kimyasal ve hormonal tetkiklerde herhangi bir pa-
tolojinin olmaması ve aile öyküsünde benzer
hastalara rastlanmaması, ancak kraniyal BT ve di-
füzyon MRG’de bazal ganglionlarda simetrik kalsi-
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fikasyonların görülmesi olgunun idiyopatik oldu-
ğunu düşündürmektedir. 

FH’de kalsifikasyonlar en sık globus pallidusta
görülmektedir. Ayrıca putamen, kaudat ve dentat
nükleus, talamus, beyaz cevher kalsifikasyonların
görüldüğü diğer yerlerdir.4 Olgumuzda da benzer
yerlerde kalsifikasyon izlenmiştir. 

Klinik özellikler değişken olmakla birlikte 3
grup altında toplanmaktadır: 1. Nörolojik bulgu-
lar, 2. Parkinsonizm, kore, tremor, distoni, atetoz,
orofasiyal diskinezi gibi hareket bozukluğu semp-
tomları, 3. Psikoz, depresyon, apopleksi gibi nö-
ropsikiyatrik semptomlardır.1,4,7,23 Ekstrapiramidal
ve serebellar bulgular, kognitif bozukluk, konuşma
bozukluğu, denge bozuklukları, bazen psikoz, men-
tal retardasyon, emosyonel labilite, duyu kusurları,
ağrılar, irritabilite, katarakt ve papilla ödemi görü-
lebilmektedir. Olgumuzun da adım aralığı ve adım
mesafesinin kısalması benzeri parkinsonizm bul-
guları, denge bozukluğu, konuşma bozukluğu ve
duygulanım bozukluğu mevcut idi.

Nadir görülen bu hastalıkta erken tanı ve re-
habilitasyon programı büyük önem taşımaktadır.
Tedavi yöntemleri bu hastalıkla ilişkili fonksiyonel
durumun gelişimine yönelik kullanılmalıdır.10 Re-
habilitasyon programında denge koordinasyon eg-

zersizleri, eklem hareket açıklığı egzersizleri, nö-
rofizyolojik egzersizler yoğunlukla yer almaktadır.
Yardımcı cihazla ambulasyon eğitimi önerilmekte-
dir.24 Üst ekstremitedeki becerisizliklere yönelik iş
uğraşı tedavileri çok önemlidir. Olgumuzda da
denge koordinasyon egzersizleri, nörofizyolojik eg-
zersizler, eklem hareket açıklığı egzersizi, postür
ve yürüme eğitimi, yardımcı cihaz ile ambulasyon
eğitimi ve iş uğraşı tedavisinden oluşan kombine
rehabilitasyon programı uygulanmıştır. Olguya
yavaş ve ritmik adımlar ile yürüme ve doğru pos-
tür kontrolü eğitimi verilmiştir. Önce eklemli
“walker”in boyu yüksek tutularak olgunun düz-
gün postürde yürümesi sağlanmıştır. Rehabilitas-
yon programı sonunda olgu, bir kişi gözetiminde
küçük adımlarla topuk vuruşu yaparak desteksiz
ambule duruma gelmiş, el becerilerinde düzelme
olmuş, ince becerileri gelişmiştir.

Sonuç olarak; Fahr sendromu, bazal ganglion
kalsifikasyonu ile seyreden, etiyopatogenezi kesin
olarak bilinmeyen, değişken ekstrapiramidal, sere-
bellar ve nöropsikiyatrik bulgularla seyreden ve
fonksiyonel durumu etkileyen nadir görülen bir
nörolojik bozukluk olarak çocuk ve genç hastalarda
akılda tutulmalı, fizik tedavi ve rehabilitasyon
programının gerekliliği ve fonksiyonel duruma kat-
kısı unutulmamalıdır.
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