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Las calcificaciones en núcleos de la base se han
relacionado con diferentes patologías desde metabólicas
hasta hereditarias, por su variedad de presentación
clínica reciben el nombre de Enfermedad de Fahr (E.F),
el cual se debe distinguir del término síndrome de Fahr.
Presentamos un caso con clínica y neuroimagenes
compatibles con E.F.
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Mujer de 51 años, natural de Piura con antecedentes de
hipertensión arterial y sin antecedentes familiares; hace
17 años presentó disartria, inestabilidad para la marcha,
disfagia, hipofonía, síntomas parkinsonianos y labilidad
emocional, los cuales progresaron hasta limitar su
funcionalidad. En el examen físico presentó rigidez,
bradicinesia global, temblor de intención, y movimientos
coreiformes de la lengua además de posición distónica
de pie izquierdo, apoyo constante para incorporarse con
ampliación de  base de sustentación además de   
compromiso cognitivo multidominio.

Manifestaciones clínicas
de distonía en pie

izquierdo y movimientos
linguales coreiformes.

Las calcificaciones cerebrales en la Enfermedad de Fahr
representan el resultado final de alteraciones en la
homeostasis calcio-fósforo y el metabolismo neuronal,
aunque se  asocian a hipoparatiroidismo, pueden
observarse en pacientes con estudios bioquímicos
normales, como en este caso, sugiriendo un trasfondo
genético con mutaciones que afectan proteínas relacionadas
al transporte iónico y al metabolismo mineral; este depósito
cálcico se centra en núcleos basales, tálamo, núcleos
dentados y sustancia blanca, interfiriendo en los circuitos
cortico-subcorticales que regulan el movimiento, la
cognición y la conducta
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En los estudios bioquímicos, calcio y parathormona con valores normales, pero en las
imágenes de resonancia se evidenció calcificaciones cerebrales bilaterales en
núcleos de la base, centro semioval y en cerebelo. Se instauró tratamiento
farmacológico y se excluyó hipoparatiroidismo asimismo evaluaciones por
neurogenética correlacionaron hallazgos con Enfermedad de Fahr pero pendiente
estudios genéticos por limitación en nuestro medio. 

Gráfico 01: Heredodrama de paciente.

Ancestria: Piura

La enfermedad de Fahr es una enfermedad rara,
caracterizada por la calcificación estriato-pálido-dentada
bilateral y el trastorno del movimiento, las características
clínicas, laboratoriales (perfil fosfo- cálcico) y radiológicas
son realmente importantes para realizar el diagnóstico
adecuado. 
En nuestro país no se puede realizar pruebas genéticas
en EF familiar, lo cual no permite establecer la
prevalencia de determinados genes en nuestro medio.
El tratamiento es sintomático y multidisciplinario, así
mismo es importante la consejería genética en los casos
sospechosos.
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