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Sindrome de Fahr: um diagnéstico raro

INTRODUCAO

A doenga de Fahr é uma entidade rara e neurode-
generativa, caracterizada pela calcificacao bilateral e
simétrica dos nicleos da base de associagéo familiar e
idiopética. Quando relacionada a outras doencas, ndo
de origem familiar, é descrita como Sindrome de Fahr.
A deposicéo de calcio pode ocorrer em outras regioes,
como nucleo denteado, cortex cerebral e cerebelar, o
que determina diferentes apresentagdes clinicas. Des-
crevemos um caso de sindrome de Fahr secundaria ao
hipoparatireodismo em uma mulher idosa com quadro
de sonoléncia, dispneia e tiques.

RELATO DO CASO

Paciente T.F.O., 78 anos, sexo feminino, natural e
procedente de Salvador, aposentada, com diagnostico
prévio de hipotireoidismo e depresséao, foi admitida na
emergéncia do Hospital Santa Izabel, com quadro de
sonoléncia ha 3 dias. Refere que o quadro teve inicio
subito e associado a dispneia em repouso, sem tosse,
sem piora ao esfor¢co ou edema de membros inferiores.
Apresentou também febre ndo mensurada, picos isola-
dos, sem calafrios. Nao ha relato de quadros prévios.
Negou dor precordial, lipotimia, nauseas e vémitos. Na
histéria pregressa, refere episodios de crises convulsi-
vas, que recorreram por duas vezes, com necessidade
de internacdo para tratamento. Relata também tiques
nos quatro membros, ha cerca de 2 anos, com piora
progressiva. Referiu uso regular de Desvenlafaxina 100
mg/dia, Puran T4 mcg/dia, Rivotril 2 mg/dia e reposicéo
oral de célcio. Ao exame fisico, apresentava-se sono-
lenta, contactante aos chamados, lUcida, orientada, po-
rém febril (T: 38.1°C), taquicéardica (FC:133bpm) e com
crépitos no hemitérax direito, a ausculta respiratoria.
Demais sistemas sem alteragbes. Apresentava tiques
(abalos simétricos e involuntarios de grupos muscula-
res) nos quatro membros, com predominio em membros
inferiores e sinais de Chevostek e Trousseau positivos.
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Exames complementares revelaram a presenca de hi-
pocalcemia severa (Calcio sérico: 4.6 mg/dl (VR: 8-10);

Célcio i6nico: 0,64 mmol/L (VR: 1.16-1.32) e PTH: 8 pg/

ml (VR: 4-68), Vitamina D: 19,7 ng/ml (VR< 20); Mag-
nésio: 1.4 mg/dl (VR: 1,7-2,5), compativeis com o diag-
noéstico de hipoparatireoidismo primario). A tomografia
de crénio revelou calcifica¢des dos nucleos da base (Fi-
gura 1). Com o inicio da reposi¢éo de célcio e vitamina
D para o tratamento da hipocalcemia, a paciente evoluiu
com remissao completa do quadro de tiques e desapa-
recimento dos sinais de Chvostek e Trousseau apés 5
dias. Recebeu antibioticoterapia para infeccdo do trato
respiratério com melhora total dos sintomas. A paciente
recebeu alta com prescricdo de reposicao de célcio e
calcitriol e foi encaminhada para acompanhamento com
endocrinologista e com diagnostico confirmado de hipo-
paratireoidismo primario associado a Sindrome de Fahr.

DISCUSSAO

Por volta de 1930, na Germéania, o neurologista Karl
Theodor Fahr descreveu o primeiro caso de Sindrome
de Fahr, ap6s autdpsia de um paciente de 81 anos,
que apresentava crises epilépticas'.O achado de de-
pésito de célcio nos ganglios da base e nos vasos ce-
rebrais explicou a presenca de algumas disfun¢des

neurologicas e psiquiatricas2. A sindrome de Fahr

caracteriza-se pelo depésito de calcio nas regides pe-
rivasculares, na camada intima e membrana basal dos
vasos, seguidos de degeneracéo neuronal e gliose dos
astrécitos com hipertrofia, hiperplasia e, finalmente,
necrose®*. Os locais mais comuns de depoésito sdo o
globo pélido, talamo, nucleo denteado, cértex cerebral
e cerebelo subcortical. E s&o associados a mecanis-
mos distintos de sua formacéo, que resultam em mani-
festagdes clinicas diferenciadas®®.

A doenca acomete mais pacientes na terceira e
quarta décadas de vida, sem predilegdo por sexo?’.
Jaworski e seus colaboradores (2017) descreveram 3
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tipos de apresentagao clinica da Sindrome de Fahr:
inicio na infancia (inibicdo do desenvolvimento mental
e mortalidade precoce), inicio precoce, por volta dos
30 anos (sintomas predominantemente psiquiatricos),
inicio tardio, por volta dos 50 anos (deméncia progres-
siva e desordens do movimento)3.

A etiologia pode ser de origem primaria genética,
quando envolve pessoas de uma mesma linhagem
familiar e a mutacao no locus 14948, ou secundaria,
conhecida como Sindrome de Fahr8. Diversas outras
patologias estdo associadas (Figura 2), como as de-
sordens endocrinolégicas: pseudo-hipoparatiroidismo,
hipoparatireodismo secundario ou primario, sendo que
este Ultimo é uma das principais causas de hipocalce-
mia crénica e calcificagéo cerebral®. No caso relatado,
demonstra-se um quadro de hipoparatiroidismo prima-
rio com manifestacado clinica de hipocalcemia crénica
e Sindrome de Fahr.

O hipoparatireoidismo resulta em hipocalcemia e
hiperfosfatemia, cujo quadro clinico manifesta-se com
tetania, insuficiéncia cardiaca congestiva refrataria,
distarbios psiquiatricos e do estado mental'. A inten-
sidade e o tempo de reducdo das concentracbes dos
niveis de calcio determinam a severidade e tipo de
apresentacéao clinica. Complicag¢des crbnicas incluem
catarata precoce, pseudotumor cerebral ou calcifica-
¢bes dos ganglios da base, que, quando bilateral e si-
métrica, caracteriza a Sindrome de Fahr®1°,

A depender do local do depésito de célcio, a Sin-
drome de Fahr apresenta uma variedade de sintomas
neurolégicos, com a deméncia, epilepsia, espastici-
dade, tetania e até coma'. Altera¢gdes do movimento
encontradas sdo coreia, parkinsonismo e tremores.
E as alteragdes psiquiatricas compreendem depres-
séo, esquizofrenia e psicose. Disturbios da atencédo e
da cognicéo também estdo associados®. Os sinais de
Chevostek e Trousseau, que indicam irritabilidade do
sistema excito condutor e muscular, geralmente estéo
presentes ao exame fisico™.

O diagnéstico de Sindrome de Fahr é definido pelo
achado de calcificagdo dos nucleos da base (ou ou-
tras regides cerebrais ou cerebelares) por exame de
imagem?®. A tomografia de crénio (TC) &€ o método de
escolha devido a maior sensibilidade do que a resso-
nancia magnética (RM) para a visualizagdo de nicle-
os de calcificacao*s. Na RM identifica-se tais achados
com imagem de baixa intensidade em T2 e variavel em
T1568, Os locais mais acometidos sao nucleo reticular,
globo pélido e cértex cerebral. Estudos recentes tém
revelado que a RM por difusdo mostrou maior sensibili-
dade que a TC e pode ser uma ferramenta promissora
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para o diagnostico desta sindrome'. Em 2005, Manyam
definiu 5 critérios para auxiliar no diagnéstico da Sin-
drome de Fahr: 1. Calcificagéo bilateral dos ganglios
da base. 2. Disfuncdo neurold6gica como desordens
do movimento e manifestacbes neuropsiquiatricas. 3.
Auséncia de anormalidades biomecénicas sugestivas
de doencga mitocondrial, desordem metabdlica ou sis-
témica. 4. Auséncia de causas toxicas, traumaticas e
infecciosas. 5. Histéria familiar consistente e/ou com-
provagao genética®.

N&o existe tratamento que limite a progresséo da
calcificagdo dos nulcleos da base na Sindrome de
Fahr®. O tratamento é baseado no alivio sintomatico
e melhora dos sinais clinicos’. Controle de ansiedade,
depresséo e reposicao de calcio sdo algumas das tera-
péuticas utilizadas. O tratamento do hipoparatireoidis-
mo é realizado com reposicao de calcio e calcitriol até
atingir niveis séricos de 8-8,5mg/dl. Em casos espe-
ciais, analogos de PTH sao recomendados™®.

Descrevemos um caso de Sindrome de Fahr se-
cundario ao hipoparatireoidismo primario com quadro
tipico de sintomas de hipocalcemia, que melhoraram
ap6s reposicao de calcio e calcitriol. A calcificacdo das
regides cerebrais permanecera e o tratamento do hi-
poparatireodismo proporcionara melhora sintoméatica e
qualidade de vida.

Figuras

Figura 1 - Tomografia de crénio da paciente TFO, mostran-
do calcificacéo bilateral e simétrica dos nucleos da base.
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Etiologias e quadro clinico da Sindrome de Fahr

Etiologias Quadro Clinico
Desordens H?poparat!ro!d!smo primério’ . Tetaniq .
sy Hlpoparat!r0|d|sm9 Sgcyndarlo Es.pastK‘:ldade
l6gicas Pseudo-hipoparatireoidismo Mioclonias
Perda de Consciéncia
Depressao
Condi¢des Doencga do acimulo cerebral de Fatigabilidade
neurodege- ferro com neurodegeneragao Movimentos involun-
nerativas do  Neuroferritinopatia tarios
adulto Osteodisplasia Lipo membranosa  Distonia
Policistica com Leucoencefalopa-  Rigidez
tia Esclerosante Coreia

Parkinsonismo

Doengas Infecgcbes perinatais e intraute- Deméncia
infecciosas rinas Retardo no desenvol-
Sindrome de Cockayne tipo 1 vimento
Sindrome de Cockayne tipo 2 Papiledema e hiper-
tensdo intracraniana
Outras Brucelose Paralisia

causas

Sindrome de Coat
Esclerose Tuberosa Complexa

Disturbios epilépticos
Psicose
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Convulséao

Figura 2 - Etiologias e quadro clinico da Sindrome de
Fahr. Adaptado do artigo Fahr’s syndrome: literaturere
view of current evidence (2017).
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