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Nadir Goriilen Norolojik Bir Sendrom:
Fahr Hastalif1 ve Rehabilitasyon Sonuglar:

A Rare Case of Neurologic Syndrome: Fahr Disease

and it’s Rehabilitation Outcome: Case Report

OZET Fahr hastaligi (FH) veya Fahr sendromu, bazal ganglionlar ve serebral kortekste anormal kal-
siyum depolanmasi ile karakterize nadir gériilen nérolojik bir hastaliktir. Depolanma ¢ogunlukla
bazal ganglion, talamus, dentat niikleus, serebral korteks, serebellum, subkortikal beyaz madde, hi-
pokampus da ve kalsiyum karbonat ve kalsiyum fosfattan olusmaktadir. Hastalik cogunlukla geng ve
orta yastaki erigkinleri etkilemektedir. Gegisi ¢ogunlukla otozomal dominant 6zelliklidir veya spo-
radik olarak da olusabilmektedir. Etiyolojisi kesin olarak belli olmamakla birlikte; endokrinolojik
hastaliklar, mitokondriyal miyopati, dermatolojik anormallikler ve enfeksiy6z hastaliklarla iligkili
olabilmektedir. Bu hastaligin klinigi ekstrapiramidal sistem bulgularindan néropsikiyatrik bulgulara
ve hareket bozukluklarini kapsayan genis semptom yelpazesiyle karakterizedir. Hastahigin tani kri-
terleri; bilateral bazal ganglionlarda kalsifikasyon, progresif norolojik bozukluk, biyokimyasal anor-
malliklerin olmamasi, enfeksiyon, toksik veya travmatik nedenlerin bulunmamas: ve anlamh aile
Oykiisiiniin olmasidir. Tanisinda goriintiilleme yontemlerinden BT, MR ve kafatasimin diiz grafisi
kullanilmaktadir. Bu olgu sunumunda, denge bozuklugu ve yiiriime gii¢liigii bulunan, konugmasinda
bozukluk olan 37 yagindaki Fahr sendromlu kadin olgu ve rehabilitasyon sonuglar sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Fahr hastalify; bazal ganglion kalsifikasyonu; rehabilitasyon

ABSTRACT 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.

Key Words: Fahr disease; basal ganglia calcification; rehabilitation.
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ilateral bazal ganglion kalsifikasyonu olarak da adlandirilan Fahr has-
talig1 (FH) veya Fahr sendromu nadir goriilen ilerleyici norolojik bir
hastaliktir. Hastaligin prevalans: 1/1.000.000°’dan daha az olarak bil-
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dirilmistir.»? Ik kez 1930 yilinda Alman nérolog
Karl Theodor Fahr tarafindan tanimlanmigtir.® Ha-
reketleri kontrol eden bazal ganglion, talamus,
dentat niikleus, serebral korteks, serebellum, sub-
kortikal beyaz madde ve hipokampusta anormal
kalsiyum depolanmas ile karakterizedir.* Hastala-
rin ¢ogunlugu parkinsonizm benzeri ekstrapirami-
dal semptomlarla baslamakta, ayrica serebellar
disfonksiyon, konusma bozuklugu, demans ve no-
ropsikiyatrik semptomlarla kendini gosterebilmek-
tedir.! FH gecisi ¢ogunlukla otozomal dominant
ozelliklidir, ancak otozomal resesif gecis gostere-
bilmekte veya sporadik olusabilmektedir."*¢ Gene-
tik lokusu 14948 kromozomu iizerindedir.”®
FH’nin etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle bir-
likte; enfeksiy6z nedenler metabolik ve genetik bo-

7,16-22

zukluklarla iligkili olabilecegi bildirilmistir.

Bu olgu sunumunda, denge bozuklugu ve yii-
rime glicligi bulunan, konusmasinda bozukluk
olan Fahr sendromlu kadin olgu ve rehabilitasyon
sonuglar1 sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Klinigimize yiiriimede giicliik, denge bozuklugu ve
konusmada bozukluk yakinmalariyla bagvuran 37
yasindaki kadin olguya; sol ayakta siiritkleme, ko-

nusmada takilma ve dengesizlik ile baglayan sika-
yetleri sonucu noroloji klinigi tarafindan FH tanis:
konulmus. Son 2-3 ay i¢inde ellerinde kuvvet kayb1
da gelisen olgu, denge bozuklugu ve yiiriime giic-
ligtiniin daha da arttigini ve son bir iki ay i¢inde
sik sik diistiigiinii de ifade etmekte idi. Oz gegmisi
ve soy gecmisinde bir 6zellik yoktu. Sistemik mua-
yenesinde bir 6zellik saptanmamigt1. Nobet 6ykiisii
yoktu. Duygulanim bozuklugu ve sinirlenme ya-
kinmas1 mevcut idi. Olgunun laboratuvar tetkikle-
rinde iyonize kalsiyum, fosfor, tiroid ve paratiroid
hormon diizeyleri de dahil olmak tizere herhangi
bir patoloji saptanmadi. Ultrasonografide tiroid ve
paratiroid bezlerinde herhangi bir patoloji izlen-
medi. Kontrastsiz kraniyal bilgisayarli tomografi
(BT), kraniyal ve diflizyon manyetik rezonans go-
riintiileme (MRG)’de bazal ganglionlarda simetrik
kalsifikasyon ile uyumlu goriiniim tespit edilmisti
(Resim 1 a,b).

Olgu, yeterli denge saglayamadig: icin iki kisi
destegi ile govde 6ne fleksiyonda, yetersiz kalca ve
diz fleksiyonuyla adim aralig1 ve adim mesafesi kii-
¢lilmiis olarak, giivensiz adimlarla solda tam taban
vurusu yapmadan ¢ok kisa mesafede ambule du-
rumda idi. Olgunun yatisinda fonksiyonel ambu-
lasyon skalasi (FAS) 1 olarak degerlendirildi.
Fonksiyonel dengenin degerlendirmesinde Berg

RESIM 1: a) Kontrastsiz kraniyal BT incelemesi. Bilateral bazal ganglionlarda kalsifikasyonlar, b) MRG incelemesi. T2 agirlikli gériintiide bilateral bazal gangli-

onlarda hipointensite.
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denge skalas: kullanild: ve skor 8 olarak saptand.’
Dizartrik konugsma bozuklugu mevcuttu. Kas-iske-
let muayenesinde solda ayak bilegi dorsofleksiyonu
notrali 10° geciyor idi, diger eklem hareket agik-
liklarinda limitasyon saptanmada. Bilateral iist eks-
tremite norolojik muayenesinde kas giicli genel
olarak normal idi, ellerde ince el becerelerinde
hafif yetersizlik mevcuttu. Alt ekstremite motor
muayenesinde bilateral kalca fleksorleri 4/5, sol
ayak bilegi dorsifleksorleri ve bagparmak ekstan-
sorleri 3/5, diger kaslar 5/5 olarak degerlendirildi.
Yiizeyel ve derin duyu normal idi. Derin tendon
refleksleri ve tonus bilateral {ist ve alt ekstremite-
lerde artmis saptandi, patolojik refleksler pozitifti.
Olgunun serebeller testlerinde hafif beceriksizlik,
denge ve koordinasyonunda bozukluk saptand:.

Olgu; denge koordinasyon egzersizleri, noro-
fizyolojik egzersizler, eklem hareket agiklig1 egzer-
sizi, kuvvetlendirme egzersizleri, germe egzersizi,
yliriime, postiir ve yardimci cihaz egitimlerinden
olusan norolojik rehabilitasyon programina, di-
zartriye yonelik artikiilasyon egitimi ve is ugrasi te-
davi programina alindi. Ayrica, psikiyatrist
tarafindan olgunun ruhsal durum muayenesi ya-
pild1 ve anksiyete bozuklugu saptandi. Psikoterapi
egitimi verildi ve antidepresan ilag tedavisi bas-
landa.

Rehabilitasyon programi sonunda, olgu nor-
mal postiirde bir kisi gézetiminde bagimsiz olarak
adim aralig1 ve adim mesafesi genislemis olarak,
topuk vurusu yaparak, desteksiz, uzun mesafede
eklemli “walker” cihazi ile giivenli adimlarla am-
bule duruma geldi. Taburculukta FAS diizeyi 4,
Berg denge skalasi 32 olarak degerlendirildi.

I TARTISMA

FH bir¢ok metabolik bozukluga 6zellikle de parati-
roid hastaliklarina bagli olarak ortaya ¢ikan, bila-
teral bazal ganglionlarda ve subkortikal beyaz
cevherde kalsifikasyonlarla karakterize nadir gorii-
len norolojik bir hastaliktir.’® Literatiirde hem spo-
radik hem de ailesel tipleri bildirilmistir. Fahr
sendromu terimi ise daha ¢ok idiyopatik hastalar
icin kullanilmaktadir."" Idiyopatik hastalarda kal-
sifikasyonlarin olusmasinda cesitli teoriler ileri sii-

riilmekle birlikte hastalifin patogenezi tam olarak
aydinlatilamamigtir.'? Patolojik 6zellikler, yastan
etkilenmeyip, hem infantta hem de ¢ocukta ayni-
dir. Molekiiler diizeyde kalsifikasyon gelismesi ge-
nellikle damar duvarin i¢inde ve perivaskiiler
alanda baglayarak noérona kadar uzanabilmektedir.
Demir tagima bozuklugu ve serbest radikallerin
iretimi nedeni ile olusmus doku hasar: kalsifikas-
yonun baglanmasina sebep olmaktadir.’*'* FH nin
baslangic yas: tipik olarak hayatin 3.ve 4.dekati-
dir.’® FH'nin tam kriterleri; Moskowitz, Ellie,
Manyam tarafindan tiiretilmis, degistirilmis ve asa-
gidaki gibi belirtilmigtir.>*!> Bunlar; gortintilleme
yontemiyle saptanan bilateral bazal ganglionlarda
kalsifikasyon, genellikle hareket diizensizligi veya
noropsikiyatrik semptomlari iceren progresif no-
rolojik bozukluk, ¢ocukluk caginda da baslaya-
bilmesine ragmen tipik olarak hayatin 3. ve 4.
dekadlarinda baglangi¢, mitokondriyal, metabolik
hastaliklar1 veya diger sistemik bozukluklar1 dii-
stindiiren biyokimyasal anormalliklerin ve somatik
ozelliklerin olmamasi, herhangi bir enfeksiyon,
toksik veya travma 6ykiintin bulunmamasi ve oto-
zomal dominant kalitimh aile 6ykiistidiir.

FH’nin etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle
birlikte; enfeksiy6z nedenlerle, metabolik ve gene-
tik bozukluklarla iligkili olabilecegi bildirilmistir.
Birlikte goriilebilecegi patolojiler dort grup altinda
toplanmistir: Endokrinolojik bozukluklar [idiyopa-
tik hipoparatiroidizm, sekonder hipoparatiroidizm,
psodohipoparatiroidizm, psddo- psédohipoparati-
roidizm, hiperparatiroidizm, vitamin bozuklugu (D
vitamini), mitokondriyal miyopati], erigkin baglan-
gicli norodejeneratif gelisim anomalileri (beyinde
demir birikimli nérodejeneratif hastalik, nérofer-
ritinopati, sklerozan lokoensefalopati ile giden po-
likistik lipomembranous osteodisplasia), enfeksiyoz
hastaliklar (intrauterin ve perinatal enfeksiyon:
toksoplasmozis, rubella, sitomegaloviriis, herpes),
kalitsal veya erken baslangicli sendromlar (Coc-
kayne sendromu Tip 1 ve 2, tiiberkiiloz, brusella,
Coats hastalig1).'*?? Olgumuzda metabolik, biyo-
kimyasal ve hormonal tetkiklerde herhangi bir pa-
tolojinin olmamasi ve aile Oykiisiinde benzer
hastalara rastlanmamasi, ancak kraniyal BT ve di-
fiizyon MRG’de bazal ganglionlarda simetrik kalsi-
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fikasyonlarin goriilmesi olgunun idiyopatik oldu-
gunu diisiindiirmektedir.

FH’de kalsifikasyonlar en sik globus pallidusta
gorillmektedir. Ayrica putamen, kaudat ve dentat
niikleus, talamus, beyaz cevher kalsifikasyonlarin
gortuldiugu diger yerlerdir.* Olgumuzda da benzer
yerlerde kalsifikasyon izlenmistir.

Klinik 6zellikler degisken olmakla birlikte 3
grup altinda toplanmaktadir: 1. Noérolojik bulgu-
lar, 2. Parkinsonizm, kore, tremor, distoni, atetoz,
orofasiyal diskinezi gibi hareket bozuklugu semp-
tomlari, 3. Psikoz, depresyon, apopleksi gibi no-
ropsikiyatrik semptomlardir.*7* Ekstrapiramidal
ve serebellar bulgular, kognitif bozukluk, konusma
bozuklugu, denge bozukluklari, bazen psikoz, men-
tal retardasyon, emosyonel labilite, duyu kusurlari,
agrilar, irritabilite, katarakt ve papilla 6demi gorii-
lebilmektedir. Olgumuzun da adim aralig1 ve adim
mesafesinin kisalmasi benzeri parkinsonizm bul-
gulari, denge bozuklugu, konusma bozuklugu ve
duygulanim bozuklugu mevcut idi.

Nadir goriilen bu hastalikta erken tani ve re-
habilitasyon programi biiyitk 6nem tagimaktadir.
Tedavi yontemleri bu hastalikla iligkili fonksiyonel
durumun gelisimine yonelik kullanilmalidir.!® Re-
habilitasyon programinda denge koordinasyon eg-

zersizleri, eklem hareket acikligi egzersizleri, no-
rofizyolojik egzersizler yogunlukla yer almaktadar.
Yardimci cihazla ambulasyon egitimi 6nerilmekte-
dir.** Ust ekstremitedeki becerisizliklere yonelik is
ugras1 tedavileri ¢ok 6nemlidir. Olgumuzda da
denge koordinasyon egzersizleri, norofizyolojik eg-
zersizler, eklem hareket aciklig1 egzersizi, postiir
ve yiiriime egitimi, yardimc cihaz ile ambulasyon
egitimi ve ig ugras: tedavisinden olusan kombine
rehabilitasyon programi uygulanmigtir. Olguya
yavas ve ritmik adimlar ile yiiriime ve dogru pos-
tiir kontrolii egitimi verilmistir. Once eklemli
“walker”in boyu yiiksek tutularak olgunun diiz-
glin postiirde yiirimesi saglanmigstir. Rehabilitas-
yon programi sonunda olgu, bir kisi gézetiminde
kii¢tik adimlarla topuk vurusu yaparak desteksiz
ambule duruma gelmis, el becerilerinde diizelme
olmus, ince becerileri gelismistir.

Sonug olarak; Fahr sendromu, bazal ganglion
kalsifikasyonu ile seyreden, etiyopatogenezi kesin
olarak bilinmeyen, degisken ekstrapiramidal, sere-
bellar ve noropsikiyatrik bulgularla seyreden ve
fonksiyonel durumu etkileyen nadir goriilen bir
norolojik bozukluk olarak ¢ocuk ve geng hastalarda
akilda tutulmali, fizik tedavi ve rehabilitasyon
programinin gerekliligi ve fonksiyonel duruma kat-
kis1 unutulmamalidir.
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