
ahr sendromu, bilateral diffüz bazal ganglia, dentate nükleus ve beyaz
cevher kalsifikasyonu ile seyreden nadir bir hastalıktır.1,2 Hastalık,
epileptik nöbetlerle, ekstrapiramidal ve nöropsikiyatrik bulgularla be-

lirti verebilir veya herhangi bir klinik bulguya rastlanmayabilir.2,3 Fahr sen-
dromunda sporadik olgular dışında ailesel olgular da bildirilmiştir. Bu
olgularda otozomal dominant geçiş daha baskın olarak vardır.1,4 Bu çalış-
mada aynı aileden dört olgunun klinik, laboratuvar ve radyolojik bulguları
ışığında Fahr sendromu tartışılmıştır.
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Ailevi Fahr Sendromu Olgu Serisi

ÖÖZZEETT  Fahr sen dro mu, bi la te ral ve si met rik in trak ra ni yal kal si fi kas yon ile sey re den na dir bir has -
ta lık tır. Kli nik bul gu lar de ğiş ken olup psi ki yat rik semp tom lar, epi lep tik nö bet ler, se re bel lar bul -
gu lar, eks tra pi ra mi dal dis fonk si yon ve de mans ile ken di ni gös te re bi lir. Ba zen kli nik bul gu ol ma dan
da gö rü le bi lir. Has ta lı ğın iliş ki li ol du ğu bir çok kli nik du rum ol ma sı na rağ men eti yo lo ji si he nüz bi -
lin me mek te dir. Ay rı ca has ta lık la il gi li oto zo mal do mi nant ve oto zo mal re se sif ka lı tım da ta nım -
lan mış tır. Has ta ya kın la rı nın bul gu la rı ol ma sa da nö ro lo jik ve rad yo lo jik ola rak de ğer len di ril me si
ai le vi Fahr sen dro mu ta nı sı nı koy ma da anah tar rol oy nar. Bu çalışmada, ben zer şikâ yet ler le baş vu -
ran ve Fahr sen dro mu ta nı sı alan kız kar deş le rin ai le ta ra ma sı so nu cu be lir le nen ai le vi Fahr sen dro -
mu olgu se ri si su nul du.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Bazal ganglionlar; kalsinoz

AABBSS  TTRRAACCTT  Fahr's syndro me is a ra re di se a se con sis ting of bi la te ral and symmet ri cal in trac ra ni al
cal ci fi ca ti on. Cli ni cal fin dings are va ri ab le and may pre sent with psychi at ric symptoms, epi lep tic
se i zu res, ce re bel lar fin dings, ex trap yra mi dal dysfunc ti on and de men ti a. So me ti mes cli ni cal signs
may not be se en. Alt ho ugh the di se a se is as so ci a ted with many cli ni cal con di ti ons, the eti o logy is
not yet known. In ad di ti on, au to so mal do mi nant and au to so mal re ces si ve in he ri tan ce-re la ted the
di se a se al so has be en iden ti fi ed. Eva lu a ti on of pa ti ents' re la ti ves in terms of ne u ro lo gi cal and ra di -
o lo gi cal, al so they are  asym pto ma tic, plays a key ro le in the di ag no sis of fa mi li al Fahr's syndro me.
He re a se ri es of ca ses of fa mi li al Fahr's syndro me ha ving be en iden ti fi ed thro ugh sis ters fa mily was
scre e ned, sis ters had si mi lar comp la ints and we re di ag no sed Fahr's syndro me, was pre sen ted. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Basal ganglia; calcinosis

TTuurr  kkii  yyee  KKllii  nniikk  llee  rrii  JJ  NNeeuurr  22001111;;66((22))::5577--6600

Dr. Aslıhan BARANa

aNöroloji Kliniği,
Özel Hayat Hastanesi, Malatya

Ge liş Ta ri hi/Re ce i ved: 23.09.2010 
Ka bul Ta ri hi/Ac cep ted: 14.02.2011 

Ya zış ma Ad re si/Cor res pon den ce:
Dr. Aslıhan BARAN
Özel Hayat Hastanesi,
Nöroloji Kliniği, Malatya,
TÜRKİYE/TURKEY
aslihan.baran@gmail.com

Cop yright © 2011 by Tür ki ye Kli nik le ri

OLGU SUNUMU   



Aslıhan BARAN AİLEVİ FAHR SENDROMU OLGU SERİSİ

Turkiye Klinikleri J Neur 2011;6(2)58

OLGU SUNUMLARI

OLGU 1 (İNDEKS OLGU)

Otuz yaşında kadın hasta polikliniğimize baş ağrısı
şikâyetiyle başvurdu. Öz geçmişinde özellik olma-
yan hastanın, 6 aydır haftada 2-3 defa sıkıştırır
tarzda baş ağrısı gerilim tipi baş ağrısı ile uyum-
luydu. Yapılan nörolojik muayenesinde her iki üst
ekstremitede hafif düzeyde rijidite tespit edilmesi
üzerine kraniyal manyetik rezonans (KMR) görün-
tüleme yapıldı. MR görüntülemesinde bilateral
bazal ganglionlarda kalsifikasyonla uyumlu bulgular
izlenmesi nedeniyle kalsifikasyonların yaygınlığı ve
yoğunluğunun daha sağlıklı tespit edilebilmesi için
çekilen bilgisayarlı beyin tomografisi (BBT)’nde
kaudat nükleus ve globus pallidusta bilateral si-
metrik kalsifikasyon izlendi (Resim 1A). Hastanın
tam kan sayımı, karaciğer ve böbrek fonksiyon test-
leri, tiroid fonksiyon testleri normal sınırlardaydı.
Serum parathormon düzeyi (26 pg/mlL), kalsiyum
düzeyi (9 mg/dL), fosfor düzeyi (3.3 mg/dL) ve al-
kalen fosfataz (49 U/Lt) düzeyleri normaldi. Has-
tada herhangi bir metabolik, biyokimyasal ve
hormonal patoloji tespit edilemedi.

OLGU 2

Yirmi dört yaşındaki kadın hasta, baş ağrısı ve
unutkanlık şikâyeti ile polikliniğimize başvurdu.
Yapılan klinik değerlendirmede 1. olgudaki gibi ge-

rilim tipi baş ağrısı ve ayrıca hafif depresyon (Ha-
milton Depresyon Skala Skoru: 15) tanıları ko-
nuldu. Hastanın öz geçmişinde özellik yoktu ve
nörolojik muayenesi normaldi. İlk olgunun kız kar-
deşi olduğunu ifade etmesi üzerine BBT çekildi.
BBT’de kaudat nükleus ve globus pallidusta bilate-
ral simetrik kalsifikasyon izlendi (Resim 1B). Has-
tanın yapılan biyokimyasal tetkikleri (PTH: 38
pg/mL, Ca: 9.2 mg/dL, P: 3.5 mg/dL ) normaldi. 

OLGU 3 ve 4

Elli bir yaşındaki erkek hasta ailenin babası, 28 ya-
şındaki erkek hasta ise ailenin erkek çocuğuydu. Ba-
banın soy geçmişinde özellik yoktu. Her iki kız
kardeş Fahr sendromu tanısı aldığı için tarama ama-
cıyla değerlendirildiler. Baba ve oğlunun herhangi
bir şikâyeti yoktu, fizik ve nörolojik muayene bul-
guları normaldi. Biyokimyasal parametreleri (Olgu
3 PTH: 48 pg/mL, Ca: 10.2 mg/dL, P: 2.6 mg/dL,
Olgu 4 PTH: 60.74 pg/mL, Ca: 10.4 mg/dL, P: 2.6
mg/dL) de normaldi. Olgu 3’ün BBT görüntüleme-
sinde yalnızca globus pallidusta bilateral simetrik
kalsifikasyon görüldü. Olgu 4’ün BBT görüntüle-
mesinde ise globus pallidusta ve çok hafif kaudat
nükleusta bilateral simetrik kalsifikasyon izlendi.
Annenin ve amcanın tarama amacıyla yapılan labo-
ratuvar tetkikleri ve BBT görüntülemeleri normaldi.

Olguların hepsinden bilgilendirilmiş onam
alındı.

RESİM 1: Birinci olgunun (indeks olgu) ve İkinci olgunun BBT görüntüleri: globus pallidus ve kaudat nükleusta kalsifikasyon.
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TARTIŞMA
Fahr sendromu 1930 yılında tanımlanmıştır. O za-
mandan beri yapılan birçok araştırmaya rağmen
etiyolojisi tam olarak anlaşılabilmiş değildir.5 Ya-
yımlanan çalışmalar genellikle tek olgu sunumları
ve olgu serileri şeklindedir. Türkiye’den bildirilen
olgular da bulunmaktadır.6,7 Bazal ganglionlardaki
kalsiyum depozitlerinin kan-beyin bariyerindeki
bozukluğa sekonder mi yoksa nöronal kalsiyum
metabolizması bozukluğu sebebiyle mi oluştuğu
açık değildir.8 Fahr sendromu kalsiyum-fosfat me-
tabolizması bozuklukları, endokrin bozukluklar,
beynin karşılaştığı toksik ve anoksik durumlar, bazı
sistemik ve enfeksiyöz hastalıklar gibi birçok du-
rumla ilişkili olabilir. Aynı zamanda daha nadir
olarak ailesel olgular da bildirilmiştir. Genetik geçiş
çoğu olguda otozomal dominant, daha az olguda ise
otozomal resesiftir.1,4 İlk defa 1999’da Geschwind
ve ark., hastalıkla ilişkili olarak 14. kromozom kısa
kolunda defekt tespit ettiler.9 Daha sonra 2009 yı-
lında Volpato ve ark., hastalığın 2q37 kromozomu
ile ilişkili olduğuna dair kanıtlar elde ettiler.10 Son
olarak 2010 yılında Çin’de Dai ve ark., hastalığın
8p21.1–q11 kromozomuyla da bağlantılı olabile-
ceğine dair anlamlı kanıtlar elde ettiler.11 Ayrıca
PTH gen defektleri, kalsiyum duyarlı reseptör
mutasyonları da bildirilmiştir.12,13 Bizim olguları-
mızda kalsifikasyonlarla ilişkili herhangi bir klinik
durum veya biyokimyasal, hormonal bir patolojiye
rastlanmadı. Sunduğumuz ailede baba ve her 3 ço-
cuğuna (iki kız, bir erkek) Fahr sendromu tanısı ko-
nuldu. Çocukların annesi (47Y) ve babanın erkek
kardeşi (48Y) de nörolojik ve radyolojik olarak de-
ğerlendirildiler ancak herhangi bir patolojiye rast-
lanmadı. Annenin ve amcanın radyolojik olarak
normal olması, hastalığın tüm çocuklarda ortaya
çıkması otozomal dominant bir kalıtımı düşündür-
mektedir.

Fahr sendromunda olguların yarısı nörolojik
belirti ve bulgularla ortaya çıkar. En çok görülen
nörolojik bulgular baş ağrısı, vertigo, hareket bo-
zuklukları, senkop ve nöbetlerdir. Bunların dışında
parezi, spastisite, yürüme bozuklukları, tremor,
koma, kişilik değişiklikleri, mental işlevlerde bo-
zulma, demans ve duygu-durum bozuklukları gö-

rülebilir veya herhangi bir klinik bulguya rastlan-
mayabilir.1-3 Ayrıca başlangıçta bulgular olmadan
uzun dönem takipte hastalığın ilerlemesi ile bulgu-
ları olan olgular da bildirilmiştir.14 Literatür ile
uyumlu olarak 1. olgumuz baş ağrısı şikâyeti, 2. ol-
gumuz baş ağrısı ve unutkanlık şikayetleri ile baş-
vurmuştu. Üçüncü ve 4. olgularımızın ise herhangi
bir şikâyeti yoktu. Birinci olgudaki her iki üst eks-
tremitede hafif rijidite dışında tüm olgularımızın
nörolojik muayeneleri normaldi. 

Ailevi Fahr sendromunun spesifik bir tedavisi
yoktur. Biz hastalarımızın şikâyetlerine yönelik
olarak 1. olgumuza essitalopram 10 mg/gün ile, 2.
olgumuza sertralin 50 mg/gün başladık. Bir yıl takip
ve tedavileri devam eden hastalarımızın şikâyetleri
anlamlı olarak düzeldi. 

Fahr sendromunda kalsifikasyonların en fazla
görüldüğü alan globus pallidustur. Ayrıca puta-
men, kaudat nükleus, internal kapsül, talamus, se-
rebellum ve serebral beyaz cevherde de görüle-
bilir.15,16 Tüm olgularımızda literatür ile uyumlu
şekilde globus pallidus tutulumu mevcuttu (olgu 1,
olgu 2 ve olgu 4’te globus pallidus ve kaudat nük-
leusta kalsifikasyonlar izlendi. Olgu 3’te yalnızca
globus pallidusta kalsifikasyon izlendi). Kalsifi-
kasyonların miktarı bulguları olan hastalarda bul-
guları olmayanlara göre daha fazladır. Ayrıca
semptomatik olgular kadınlarla karşılaştırıldığında
erkeklerde daha fazladır.2 Literatür ile uyumlu ola-
rak semptomatik olan kadın olgularımızda kalsifi-
kasyonlar daha yoğun ve daha yaygındı. Ancak
literatürden farklı olarak kadın olgularımız semp-
tomatik, erkek olgularımız ise semptomatik de-
ğildi. Olgularımızda kadınlara göre erkeklerde
kalsifikasyon daha azdı. Ancak literatürde kadın-
larda daha fazla kalsifikasyon olduğu yönünde bir
çalışmaya rastlanmadı.

MR görüntüleme gelişimsel anomaliler, in-
trakraniyal tümörler ve demiyelizan hastalıklarda
daha duyarlıyken, BBT intrakraniyal kalsifikas-
yonları göstermede daha duyarlıdır. Ailevi Fahr
sendromunda mevcut herhangi bir genetik tarama
testi olmadığından BBT yetişkin akrabalar için en
etkili tarama aracıdır.1,14,17 Bulguları olmayan olgu-
larımıza tanı ancak BBT taraması ile konulabildi.
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Fahr sen dro mu çe şit li nö rop si ki yat rik şikâ yet
ve be lir ti ler le bul gu ve re bi len na dir bir has ta lık -
tır. Has ta lı ğı teş his te tam bir has ta öy kü sü nün ya -
nı sı ra ay rın tı lı nö ro lo jik mu a ye ne ye ih ti yaç
var dır. İlk ol gu muz ge ri lim ti pi baş ağ rı sı ve her
iki üst eks tre mi te de ha fif ri ji di te be lir ti le ri ile baş-
vur du. Ya pı lan BBT ile Fahr sen dro mu teş hi si

koy duk tan son ra di ğer ol gu la ra ai le ta ra ma sı ile
in deks ol gu mu za gö re da ha er ken ev re de Fahr
sen dro mu teş hi si ko ya bil dik. Her ne ka dar er ken
teş his ve te da vi nin Fahr sen dro mu nun prog no zu
üze ri ne et ki si he nüz ol ma sa da ile ri de Fahr sen-
dro mun da ai le ta ra ma sı ile er ken teş his önem li
ola bi lir.
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