Rehabilitation and Sports Medicine. 2024; 4:41
doi: 10.56294/ri202441 AG
EDITOR

REPORTE DE CASO

Fahr’s disease in a patient with sensorineural hypoacusia: case report

Enfermedad de Fahr en paciente con hipoacusia neurosensorial: reporte de caso

Maytee Olivera Vega'” >4, Lisbel Garzdn Cutino'*” >4, Deborah Cabrera Rodriguez?® <

"Hospital Clinico Quirtrgico Docente “Dr. Miguel Enriquez”. Servicio de Neurologia. La Habana, Cuba.
2Universidad de Ciencias Médicas, Facultad de Ciencias Médicas “Miguel Enriquez”. La Habana, Cuba.

Citar como: Olivera Vega M, Garzon Cutifio L, Cabrera Rodriguez D. Fahr’s disease in a patient with sensorineural hypoacusia: Case report.
Rehabilitation and Sports Medicine. 2024; 4:41. https://doi.org/10.56294/ri202441

Editor: Prof. Dr. Javier Gonzalez-Argote
Enviado: 16-08-2023 Revisado: 22-11-2023 Aceptado: 01-02-2024 Publicado: 02-02-2024

Autor para correspondencia: Lisbel Garzon Cutifio <
ABSTRACT

Introduction: Fahr’s disease is a rare pathology characterized by idiopathic calcium deposits in basal ganglia
and cerebral cortex. They are generally found in individuals with a wide variety of neurological and psychiatric
symptoms. Various syndromes, whether metabolic, hereditary or acquired, are among its possible etiologies.
Case report: a 47 - year-old male patient with a personal pathological history of type | diabetes mellitus
and hearing loss since the age of 22. It began 2 years ago with psychiatric manifestations characterized by
behavioral disorder, aggressiveness and alterations in higher mental functions. These symptoms worsened
until psychosis. Given the marked resistance to antipsychotic treatment, a CT scan was performed where
calcifications were visualized in the basal ganglia and other areas of the cerebral cortex.

Conclusions: neuroimaging is essential for the detection and treatment of these patients in a relevant and
appropriate manner.

Keywords: Fahr’s Disease; Calcifications; Basal Ganglia.
RESUMEN

Introduccion: la enfermedad de Fahr es una patologia infrecuente caracterizada por depositos idiopaticos
de calcio en los ganglios basales y la corteza cerebral. Se encuentran generalmente en individuos con gran
variedad de sintomas neuroldgicos y psiquiatricos. Diversos sindromes ya sean de tipo metabolico, hereditario
o adquirido estan dentro de sus posibles etiologias.

Reporte de caso: paciente masculino de 47 anos de edad con antecedentes patologicos personales de
Diabetes Mellitus tipo | y desde los 22 afios pérdida de la audicion. Comienza hace 2 afios con manifestaciones
psiquiatricas caracterizadas por trastorno de conducta, agresividad y alteraciones de funciones psiquicas
superiores. Estos sintomas fueron empeorando hasta la psicosis. Ante la resistencia marcada al tratamiento
antipsicotico se realiza tomografia computarizada donde se observaron calcificaciones en ganglios basales y
otras regiones de la corteza cerebral.

Conclusiones: la neuroimagen es esencial para la deteccion y tratamiento de estos pacientes de forma
pertinente y apropiada.
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INTRODUCCION
La calcificacion de los ganglios basales se conoce como enfermedad o sindrome de Fahr y su prevalencia es
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inferior a 1/1 000 000. Afecta por igual a ambos sexos y se presenta mas frecuentemente hacia la edad media.?

Karl Theodor Fahr, patologo aleman, en 1930 describidé en el examen postmortem de un paciente
calcificaciones alrededor de los ventriculos laterales y ganglios de la base.®

La Enfermedad de Fahr sustenta su etiopatogenia en una barrera hematoencefalica localmente alterada que
facilita la precipitacion de minerales dentro del tejido cerebral. Dentro de los minerales involucrados, el calcio
va a ser el principal elemento presente y responsable del aspecto radiologico de la enfermedad; también se
puede encontrar deposito de hierro, aluminio, magnesio y zinc.®

Entre las causas menos frecuentes estan las colagenopatias, como el neurolupus, la exposicion crénica a
sustancias toxicas como el plomo, la necrosis neuronal con exceso de vitamina D, mercurio, radiacion ionizante
y tratamiento con metotrexato. Por Gltimo, causas menos frecuentes son las condiciones neurodegenerativas
en las que se incluyen las neuroferritinopatias o varios sindromes como el de Aicardi-Goutieres.®

PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino de 47 afos de edad con antecedentes patologicos personales de Diabetes Mellitus
tipo | desde los 19 afos, y desde los 22 afos pérdida de la audicion. No antecedentes familiares de interés.
Comienza hace 2 afios con manifestaciones psiquiatricas caracterizadas por trastorno de conducta, agresividad
y alteraciones de funciones psiquicas superiores. Estos sintomas fueron empeorando hasta la psicosis. Ante la
resistencia marcada al tratamiento antipsicotico se ingresa en el servicio de Neurologia para su estudio.

Hallazgos al examen fisico. Exploracion neurologica: alucinaciones auditivas y visuales, ausencia de lenguaje
espontaneo, marcha a pequenos pasos; hipoacusia neurosensorial bilateral, Oido derecho > Oido Izquierdo;
rigidez axial marcada y de los 4 miembros; bradicinesia; debilidad de la musculatura faringea con sialorrea
concluyéndose alteracion de los pares craneales VIII, IX 'y X, Arreflexia generalizada.

Examenes de laboratorio: Hemoquimica dentro de parametros normales, CK Fosforo, Factor Reumatoideo,
PCR y Calcio dentro de valores normales.

Examenes imagenologicos: Ultrasonido de tiroides y paratiroides: Glandula tiroidea no homogénea. Lébulo
Tiroideo Derecho: 16.4 x 14 x 31.5 mm, Lobulo Tiroideo Izquierdo: 11.9 x 14.6 x 23.5 mm Istmo normal. No
nodulos ni quistes.

Se realiza tomografia computarizada de craneo simple donde se observaron gruesas imagenes de
calcificaciones en ganglios basales (putamen, globos palidos, caudado) y calcificaciones cerebelosas (figura 1).

Figura 1. Tomografia computarizada de craneo simple

Se concluye dados los elementos clinicos encontrados en el interrogatorio y el examen fisico, los estudios
complementarios normales que descartan otras patologias y los resultados encontrados en la tomografia de
craneo simple el diagnostico de: Enfermedad de Fahr. Se inicia tratamiento con Levodopa mas Carbidopa
(250/ 25 mg) 1 tableta cado 8 horas y Entacapone (200 mg) 2 tableta cada 12 horas logrando mejoria de las
manifestaciones clinicas.

DISCUSION

Se ha descrito que esta enfermedad presenta una transmision hereditaria autosomica dominante con mutacion
en el brazo corto del cromosoma 14, aunque se pueden presentar casos esporadicos como el reportado; donde
no se evidenci6 antecedentes familiares de este trastorno. ("¢

Los sintomas neuropsiquiatricos pueden ser la manifestacion mas frecuente, con un debut en la alteracion
del pensamiento, sensopercepcion, el compromiso de la atencion, los cambios en la personalidad o el
comportamiento, la demencia, psicosis o desorientacion.®

https://doi.org/10.56294/ri202441



3 Olivera Vega M, et al

Sousa et al.” presentaron el caso de un paciente masculino de 47 afios de edad que comienza con rigidez y
trastorno de las funciones psiquicas superiores. Tenia diagnostico de hipoparatiroidismo primario familiar desde
los 18 afos asociados a hipoacusia bilateral y simétrica e hipoplasia renal izquierda y antecedentes de retraso
psicomotor leve y crisis tonico clonicas generalizadas al ano de edad. La tomografia computarizada cerebral se
observaron calcificaciones bilaterales de los ganglios de la base, sustancia blanca cortical adyacente y cerebelo.

Chepuri et al.® estudiaron un paciente diagnosticado con sindrome de Fahr con una presentacion atipica
caracterizada por hemiplejia y pérdida de consciencia; el diagnostico etiologico fue hipoparatiroidismo.

Por otro lado Dembélé et al.® afirman que el sindrome de Fahr puede asociarse con hiperparatiroidismo y
reportan un caso donde coexiste ademas con una miopatia.

CONCLUSIONES

La neuroimagen es esencial para la deteccion y tratamiento de estos pacientes de forma pertinente y
apropiada. Es interesante que este paciente tenia antecedentes de hipoacusia neurosensorial desde los 22
anos, lo cual no es usual en esta enfermedad ni se encontraron elementos de trastornos de la paratiroides.
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