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Objetivo Docente:

* Describir los principales hallazgos radioldgicos
observados en la Enfermedad y Sindrome de Fahr
para su correcta interpretacion y orientacion

diagnostica.
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INntroduccion:

La ferrocalcinosis cerebrovascular o también conocida
como Enfermedad de Fahr, consiste en un trastorno
neurologico poco comun derivado de la calcificacion
anormal de diferentes areas del cerebro.

Aunque las calcificaciones de los ganglios basales son
un hallazgo incidental en hasta el 20% de los
pacientes asintomaticos sometidos a una tomografia
computarizada (TC), cuando asocian la presencia de
sintomas neuropsiquiatricos se conoce como
enfermedad o sindrome de Fahr, segun la causa.

Las calcificaciones se localizan principalmente en los
ganglios basales, aunque también pueden visualizarse
en el talamo, cerebelo (especialmente en el nucleo
dentado), corona radiada y sustancia blanca
subcortical.
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Ftiologia:

Enfermedad de Fahr: Se hereda con mayor frecuencia
con un patron autosomico dominante con
penetrancia incompleta, pero tambien puede
transmitirse como un rasgo autosomico recesivo, u
ocurrir esporadicamente. Las mutaciones conocidas
son:

* Metabolismo del fosfato: SLC20A2 y XPR1.

* Factor de crecimiento derivado de plaquetas: PDGFR
v PDGFRB.

Sindrome de Fahr: Se diagnostica en personas mas
jovenes cuando se identifica una causa secundaria,
coOmo:

* Endocrinopatias: Hipoparatiroidismo 0
hiperparatiroidismo.

* Vasculitis: Lupus eritematoso sistémico (LES).

* Infecciosas: Brucella, Virus de Epstein-Barr y Virus
de la Inmunodeficiencia Humana.

* Exposicion a toxicos: Plomo y monoxido de carbono.
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Criterios diagnosticos de E
EFnfermedad de Fahr

* Calcificacion bilateral de los ganglios basales
(también se puede observar en otras regiones del
cerebro) visualizada en neuroimagen.

* Disfuncion neurologica progresiva, que
generalmente incluye trastornos del movimiento y/o
manifestaciones neuropsiquiatricas.

* Ausencia de anomalias bioquimicas o caracteristicas
somaticas que sugieran una enfermedad
mitocondrial, metabodlica u otro trastorno sistémico.

e Ausencia de una causa infecciosa, toxica o
traumatica.

* Antecedentes familiares compatibles.
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nica
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La presentacion clinica incluye un amplio espectro de
sintomas, y es similar en las dos entidades.

 Caracteristicas  similares a  trastornos  del
movimiento:
* Parkinsonismo.
* lorpeza.
e Fatigabilidad.
* Disfuncion de la marcha.

» Caracteristicas neuropsiquiatricas:
* Depresion.
e Apoplejia.
* Demencia.

* Otras:
* Pérdida de consciencia.
* Convulsiones.
e Afasia.
* Coma.
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Caracteristicas de la imagen

Es importante recordar que un cierto grado de
calcificacion de los ganglios basales puede
considerarse fisiologico con el envejecimiento.

Caracteristicas de las calcificaciones fisiologicas:

* Se localizan en los ganglios basales confinados a los
globos palidos.

* Suelen ser bilaterales, simetricas, de pequeno
tamano y tenues.

Caracteristicas de las calcificaciones causadas por la
Enfermedad y Sindrome de Fahr:

* Se localizan en los ganglios basales, nucleos
dentados, talamo, centros semiovales y sustancia
blanca subcortical.

* Suelen ser bilaterales, simétricas, mas difusas vy
extensas.
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Figcura 1: Paciente de 71 anos sin antecedentes personales
de interés. Acude a urgencias por TCE occipital accidental.
Se realiza TC craneal en el que se observan tenues
calcificaciones puntiformes en ambos ganglios basales,
inespecificas y probablemente secundarias a la edad (A).
No se visualizan otras calcificaciones en las localizaciones
tipicas del Sindrome ni Enfermedad de Fahr (B y C).
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Ficura 2: Paciente de 79 anos con antecedente
personal de demencia grave vy trastorno del
movimiento tipo Parkinson, con episodios nocturnos
de agitacion psicomotriz. Acude a Urgencias por TCE a
nivel frontal. En el TC craneal se observan marcadas
calcificaciones bilaterales y simeétricas en los ganglios
basales (A) junto con calcificaciones lineales vy

simétricas en ambos nucleos dentados (B).
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Figsura 3: Paciente de 87 anos con antecedente personal de
deterioro cognitivo leve-moderado vy alteracion del
metabolismo fosfocalcico con cifras de PTH aumentadas.
Acude a Urgencias por alteracion del nivel de consciencia.
En el TC craneal se observan calcificaciones bilaterales vy
relativamente simétricas de los nucleos dentados del
cerebelo (A), nucleos lenticulares (B) y corona radiatas (C vy

D).
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Figsura 4: Paciente de 55 anos con antecedente personal de LES y
Sindrome de Sjogren. Se le realiza TC craneal por alteracion de |a
marcha. Se observan calcificaciones groseras, simétricas vy
bilaterales en los nucleos dentados del cerebelo (A), nucleos
lenticulares, cabeza del caudado, capsula interna (B), corona
radiatas y sustancia blanca subcortical (C y D). Tras los hallazgos
se realiza estudio del metabolismo fosfocalcico y de las
mutaciones relacionadas con la enfermedad de Fahr sin
encontrar anomalias. Se diaghostica de Sindrome de Fahr

secundario a LES.
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Fisura 5: Paciente de 76 anos. Se le realiza TC craneal por
mareo Yy temblor ortostatico que describe como
inestabilidad. Se observan multiples calcificaciones
bilaterales y simétricas, localizadas en los nucleos dentados

(A), ganglios de |la base (B) y sustancia blanca semioval (C).
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Figsura 6: Paciente de 85 anos con antecedente personal de
demencia leve. Acude a Urgencias por TCE en region
parietal derecha. Se realiza TC craneal y se observan
calcificaciones bilaterales y simeétricas en los nucleos
dentados (A), ganglios de |la base (B) y sustancia blanca

semioval (C).
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Ficura 7: Paciente de 33 anos sin antecedentes
personales de interés. Acude a Urgencias por
politraumatismo en contexto de accidente de trafico. Se
realiza TC body. En el TC craneal se observan

calificaciones groseras en ambos ganglios basales.
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Fisura 8: Paciente de 68 anos sin antecedentes
personales de interés. Acude a urgencias por TCE en
region frontal. Se realiza TC craneal observando

calcificaciones bilaterales y simétricas en ganglios de |la
base (A) y centros semiovales (B).
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Conclusion

* La Enfermedad vy el Sindrome de Fahr se caracterizan
por el deposito anormal de calcio en diferentes
areas del tejido cerebral. Dado que clinicamente
pueden cursar con una amplia variedad de sintomas,
es fundamental conocer los hallazgos radioldgicos
caracteristicos de las mismas para realizar una
correcta orientacion diagnostica.
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