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REVISION DEL TEMA

El sindrome de Fhar o ferrocalcinosis cerebrovascular o
calcinosis de los nucleos del cerebro, se caracteriza por un
deposito anomalo del calcio sin anomalia en el metabolismo del
calcio. Se acumula principalmente en los ganglios basales,
nucleos dentados cerebelosos y sustancia blanca, existiendo
una atrofia posterior.

Fue descrito por primera vez en 1930 por el neurologo
aleman Karl Theodor Fahr .

Puede ser primario, siendo autosomico dominante o secundario

a una gran cantidad de enfermedades subyacentes o trastornos
metabolicos.

Los terminos de enfermedad de Fahry sindrome de Fahr se
usan Indistintamente.

Puede ser:

Primario: equivalente a la ferrocalcinosis cerebral

familiar o calcificacion cerebral familiar primaria sin causa
subyacente.

Secundario: debido a una causa subyacente metabdlica,
iInfecciosa u otras.

El termino enfermedad de Fahr se reserva para la calcificacion
cerebral familiar primaria , mientras que el sindrome de Fahr
deberia usarse solo para causas secundarias, siendo similares
las caracteristicas de imagen -Es importante evitar

el termino calcificacion idiopatica de ganglios basales .



Es muy comun encontrar como hallazgo casual, calcificacion
de los ganglios basales, (que aumenta con la edad) con
pequenas cantidades de calcio en el globo palido, que no van
acompanadas de clinica neurologica y que son considerdas
como normal en ancianos.

El inicio de los sintomas de la enfermedad de Fahr (
calcificacion cerebral familiar primaria) oscila entre los 40 y 60
anos con una incidencia desconocida.

La presentacion clinica es variable, estando asintomaticos
muchos de los pacientes. Las formas graves pueden
presentarse con psicosis progresiva, deterioro cognitivo,
demencia, alteracion de la marcha, ataxia cerebelos y
sindrome parkinsioniano,trastornos del movimiento de los
ganglios basales y cambios sensoriales .

Esta enfermedad se caracteriza por el depodsito de calcio en las
paredes de los capilares y las arterias y venas mas

grandes. Tambien se han encontrado otros compuestos, como
mucopolisacaridos y elementos, como magnesio, zinc, aluminio
v hierro depositados en los vasos.

Podemos encontrar calcificaciones en el globo palido, el
putamen, el caudado, el talamo, el cerebelo (especialmente en
el nucleo dentado), la corona radiata y la sustancia blanca
subcortical.

La enfermedad de Fahr se debe a una variedad de mutaciones,
que representan la mayoria (aproximadamente el 60%) de los
casos diagnosticados . Se heredan en un patron autosomico
dominante, aunque es probable que otras mutaciones con
herencia recesiva se encuenten en los grupos idiopatios.



Las mutaciones conocidas incluyen

Metabolismo de fosfato

Mutaciones del gen SLC20AZ2 : codifica el

transportador de fosfato dependiente de sodio 2 (PiT2)
Mutaciones del gen XPR1 . codifica un receptor

retroviral con funcion de exportacion de fosfato

Integridad de la barrera hemato-encefalica

Mutaciones del gen PDGFB : codifica el factor de
crecimiento beta derivado de plaquetas (PDGF-b)
Mutaciones del gen PDGFRB : codifica para el

receptor beta del factor de crecimiento derivado de
plaquetas (PDGFR-b)

Enfermedad de Fahr (Calcificacion cerebral familiar
primaria)

En pacientes con hallazgos de imagenes tipicas y en la
mayoria de los casos algunas de las caracteristicas
clinicas mencionadas anteriormente, los criterios
diagnosticos sugeridos para la enfermedad de Fahr son
Anomalia genetica detectada : herencia autosomica
dominante o autosomica recesiva con antecedentes
familiares positivos

Tipicamente se presenta entre los 40 a 60 anos de edad
Distribucion tipica calcificacion con progresion

Se excluyen las causas del sindrome de Fahr (secundario
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Sindrome de Fahr (secundario)

El sindrome de Fahr generalmente se diagnostica en individuos
mas jovenes cuando se identifica una causa secundaria con
caracteristicas de imagen intracraneal apropiadas. Cabe senalar
gue no todas las siguientes causas dan como resultado patrones
tipicos de calcificacion, por lo que se debe tener cuidado de no

superar el sindrome de Fahr.

Las causas incluyen

Endocrinopatias

Hipotiroidismo(primario o secundario)
Seudoparatiroidismo
Pseudopseudohipoparatiroidismo
Hiperparatiroidismo

Vasculitis (e].LES)

Trastornos mitocondriales(ej.miopatia mitocondrial)

Infecciones

Brucelosis
Virus de Epstein-Barr (VEB)
Virus de inmunodeficiencia humana (VIH)

otros trastornos hereditarios

Neurofferritinopatia
Osteodisplasia lipomembranosa poliquistica con

leucoencefalopatia esclerosante
Sindrome de Cockavne
Sindrome de Aicardi-Goutieres
Proteinosis Lipoidea



Radiacion

Quimioterapia

Infoxicacion por monoxido de carbono

Caracteristicas radiologicas

TC cerebral sin contraste endovenoso ( Fig. 1 a 5)

Es la prueba que ofrece mas sensibilidad y especificidad. La
calcificaciones son extensas y tiene una distribucion
relativamente tipica :

Ganglios basales y talamos.

Afectacion simetrica del nucleo caudado, lentiforme, talamo y
nucleo dentado

Globo palido afectado primero

Sustancia blanca subcortical

Calcificacion bilateral de los ganglios basales en neuroimagen u
otras regiones cerebrales, aunque en casos aislados los
pacientes de familias con FIBGC pueden no presentar tales
hallazgos.
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Fig 1. Corte axial de Tc
cerebral sin c.1.v.

Observese las calcificaciones
densas intraparenquimatosas
simetricas a nivel de los tres
ganglios de |la base del cerebro:
Nucleos Caudados, Nucleos
Palidos y Putamen. Al igual que en
los talamos. (flechas
azules).Calcificaciones de toda
la sustancia blanca subcortical
vy periventricular en los |obulos
frontales y parietales (flechas
rojas) .

Fig 2.Corte axial de Tc
cerebral sin c.I.v.
Calcificaciones de la
sustancia blana
subcortical .

Fig 3.Corte axial de Tc
cerebral sin c.I.v.
Calcificaciones de la
sustancia blanca
periventricular




Fig 4. Corte axial de Tc
cerebral sin c.1.V.

Obsérvese las calcificaciones
de los nucleos dentados del
cerebelo (flecha azul)

Fig 5. Corte axial de Tc cerebral
Sin C.1.V.

Observese las calcificaciones
simetricas de ambos hemisferios
cerebelosos (flecha roja)



Resonancia magnética (Fig. 6 al 10)

La Imagen en la resonancia magnetica varia segun el grado
de calcificacion y la etapa de la enfermedad.

T1

Al contrario de lo esperado, las areas calcificadas son de
alta senal, atribuidas al efecto del area supertficial de los

cristales de calcio

T2

Las areas calcificadas demuestran una senal baja a
Isointensa.Se pueden identificar regiones de alta senal en
los ganglios basales, la sustancia blanca y la capsula
iInterna que no estan en las areas de calcificacion

FDG-PET

Puede mostrar una disminucion 9 'a captacion de ¢ F-FDG,
particularmente en los ganglios basales.
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Fig: 6 Corte axial de RM T2. Fig 7: Corte axial de RM T1.
Discreta hipointensidad de los Fijese la hiperintensidad
nucleos de la base de simétrica y bilateral de los

distribucion simetrica y bilateral.  n(icleos de |1a base

Fig 8: Corte axial de RM T2
Difusion.

Se aprecia la hipointensidad
simetrica y bilateral de los
nucleos de la base.
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Fig 9: Corte axial de RM
Difusion.

Los nucleos de |la base
aparecen hipointensos a
nivel simetrico y bilateral.

Fig 10: Corte axial y sagital de RM T2.
Normalidad en la vascularizacion del
poligono de Willis



Tratamiento y pronostico

La calcificacion cerebral familiar primaria (enfermedad de Fahr)
progresa de manera constante y actualmente no se conoce
ninguna cura o tratamiento especifico. Curiosamente, no existe
una correlacion directa entre la cantidad de calcificacion y el
grado de deterioro neurologico, lo que tal vez se correlacione
con la cantidad de T2 afectado por el cerebro de alta senal .

El tratamiento para causas secundarias debe estar dirigido a la
enfermedad / condicion subyacente.

Diagnostico diferencial

El diagnostico diferencial para la calcificacion cerebral familiar
primaria (enfermedad de Fahr) es la del sindrome de Fahr



CONCLUSION

Uno de los hallazgo mas frecuente visualizados en un TC de
craneo son las calcificaciones, siendo la gran mayoria
fisiologicas y asociadas a la edad.

Muchas calcificaciones son vasculares ,relacionadas con
factores de riesgo , asociadas a tumores o calcificaciones
secundarias a infecciones cronicas.

Debemos conocer un tipo de calcificaciones cerebrales
groseras, que dado el patron tipico caracteristico de
presentacion, puede orientarnos a la enfermedad de Fhar, que
aunque poco frecuente es muy caracteristica en imagen
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