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Sindrome de Fahr secundario a hipoparatiroidismo:
una causa infrecuente de movimientos anormales
en ninos
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Resumen

Presentamos un caso de sindrome de Fahr en un escolar de 10 afios masculino con movimientos disténicos cervicales y de
miembros superiores en quien se sospeché que eran de origen convulsivo. En las imagenes cerebrales se evidenciaron hiper-
densidades gangliobasales y subcorticales bilaterales, y las pruebas bioguimicas mostraron hipocalcemia e hiperfosfatemia
con paratohormona baja. Recibié tratamiento anticonvulsivante, carbonato de calcio y calcitriol, con mejoria de los sintomas
y sin recurrencia de movimientos anormales.
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Abstract

Title: Fahr syndrome secondary to hypoparathyroidism: An infrequent cause of abnormal movements

We present a case of Fahr syndrome in a male 10-year-old schoolchild with dystonic cervical and upper limb movements which were
suspected to be of convulsive origin. Brain images show bilateral basal and subcortical ganglia hyperdensities and biochemical tests
show hypocalcemia and hyperphosphatemia with low paratohormone. He received anticonvulsant treatment, calcium carbonate and
calcitriol with improvement of symptoms and without recurrence in abnormal movements.
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Introduccion

El sindrome de Fahr, también conocido como calcificaciones gangliobasales bilaterales, fue descrito por primera vez en 1930 por Karl
Theodor Fahr. Los casos en los que no es posible encontrar una causa son considerados idiopaticos y se conocen como enfermedad
de Fahr. Tiene una prevalencia desconocida; se ha descrito menor a 1/1.0000.000, siendo muy poco frecuente, mas ain en la edad
pediatrica. Usualmente se presenta asociado a trastornos metabdlicos como el hipoparatiroidismo idiopatico, en el cual el 21,5% de
los pacientes presenta sindrome de Fahr'3. Ademas, el hallazgo de calcificaciones gangliobasales bilaterales se ha descrito como
incidental hasta en el 0,7 al 1,2% de las tomografias de craneo®.

Pacientes y métodos

Paciente masculino de 10 afios y 4 meses que presenta horas antes de ingresar al servicio de Urgencias movimientos disténicos
cervicales y de miembros superiores de inicio subito sin alteracién de la conciencia en 4 ocasiones. Antecedente personal de convul-
sion febril a los 2 afios, padres no consanguineos, madre y hermana con antecedente de convulsién febril en la nifiez. Al examinarlo
se encuentra alerta, IMC en Pg; y talla en P5, no bocio, sin lesiones oculares, dentinogénesis alterada en caninos, signos de Chvostek
y Trousseau negativos, tono y reflejos normales, Tanner 1, sin lesiones en tejidos blandos.
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Resultados de lahoratorio y valores de referencia

Se inicia fenitoina endovenosa como anticonvulsivante y se realiza TAC cerebral, donde
se evidencian hiperdensidades subcorticales bilaterales y en ganglios basales (figura 1); los
estudios bioquimicos evidencian hipocalcemia, hiperfosfatemia, hipercalciuria y parathor-

Prueba Resultado Valor de referencia
Calcio total 6,6 mg/dL 8,7-10,2 mg/dL

Calcio i6nico 3,09 mg/dL 4,4-5,2 mg/dL

Fésforo 7,82 mg/dL 3,2-5,7 mg/dL
Fosfatasa alcalina 145 UI/L 44-147 Ul/L

BUN 5,1 mg/dL 4-19 mg/dL

Creatinina 0,41 mg/dL 0,31-0,88 mg/dL
Calciuria/creatinuria (17,3/52,56): 0,32 mg/mg <0,25 mg/mg
Paratohormona 0,01 pg/mL 16-46 pg/mL)

Figura 1. Tomografia computarizada
cerebral que muestra calcificaciones
parenquimatosas bilaterales en

mona baja (tabla 1). La ecografia renal y tiroidea son normales. EI ECG muestra prolongacion |, .4/izacién de Jos nicleos basales

del QTc (0,48 s).

y subcorticales (flechas)

La valoracion por oftalmologia descarta cataratas. Psiquiatria Infantil al examen mental lo encuentra alerta, desorientado en tiem-
po, con evitacion del contacto visual, distractil, con afecto ansioso y sintomas depresivos, alteracién en la memoria de trabajo y re-
ciente; lenguaje con tendencia a la musitacion, restriccion moderada en la produccién de ideas, dificultades en la abstraccion y
conjugacion de verbos. Conducta motora inquieta, con movimientos estereotipados; suefio y apetito irregulares. Recibe tratamiento
anticonvulsivante ambulatorio con carbamazepina, carbonato de calcio y calcitriol, con mejoria de los niveles de calcio y fésforo sin
nuevos episodios convulsivos. Continda seguimiento ambulatorio por Endocrinologia Pediatrica.

Se obtiene consentimiento informado por parte de la madre para la publicacién del caso e imagenes diagndsticas.

Discusion

Las etiologias relacionadas con el sindrome de Fahr pue-
den tener origen metabdlico, como hipoparatiroidismo
idiopatico, hipoparatiroidismo secundario; infeccioso,
como toxoplasmosis, CMV, rubeola, herpes; ser miopa-
tias mitocondriales, como MELAS, o pueden estar aso-
ciadas a otros sindromes como el de Cockayne Iy Il y el
de Aicardi-Goutieres (tabla 2).

En la enfermedad de Fahr se ha descrito un mecanis-
mo de herencia autosémico dominante y menos frecuen-
te autosémico recesivo. Se describen diferentes muta-
ciones; la mutacién en el gen SLCZ0AZ en el cromosoma
8p11 (OMIM# 213600) fue la primera encontrada, la cual
se ha relacionado con la presencia de parkinsonismo.
Hasta el momento se han informado otras 5 mutaciones
mas en otros genes®®.

Los mecanismos por los que se producen las calcifica-
ciones dependen de la causa; en el hipoparatiroidismo
se ha descrito un depésito progresivo de fosfato de cal-
cio en forma de hidroxiapatitaZ.

La edad de presentacion usualmente es en la cuarta a
sexta década de la vida, siendo pocos los casos descri-
tos en nifios™?7. Los sintomas mas comunes son las ma-
nifestaciones neuropsiquiatricas con trastornos del mo-

Etiologias asociadas a sindrome de Fahr

e Hipoparatiroidismo idiopatico
© Hipoparatiroidismo secundario
e Pseudohipoparatiroidismo
 Hiperparatiroidismo

Trastornos endocrinos

TABLA 2

e MELAS (miopatfa, encefalopatia, acidosis lactica
Miopatias mitocondriales y accidente cerebrovascular)
e Sindrome de Kearns-Sayre

e Enfermedades intrauterinas: toxoplasmosis,

De origen infeccioso CMV, rubsola, herpes

 Tuberculosis
® Neurocisticercosis
* Neurobrucelosis
Asociadas a otros e Sindrome de Cockayne | y I
sindromes/enfermedades  ® Sindrome de Aicardi-Goutieres
o Sindrome Kenny-Caffey tipo 1
e Complejo esclerosis tuberosa
o Enfermedad de Coats

e Enfermedades neurodegenerativas
de inicio en el adulto
e (Genodermatosis: proteinosis lipoidea
 Tumor infiltrativo neoplasico: astrocitoma
e Radioterapia
e Trastornos de la vitamina D
 Lupus eritematoso sistémico
e Sindrome de Down

Otras
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vimiento como parkinsonismo y trastornos hipercinéticos: corea, tremor, atetosis y las distonias; esta dltima fue la presentacion de
nuestro paciente y en ocasiones dificil de distinguir con episodios convulsivos. Los sintomas que le siguen en frecuencia son el dete-
rioro cognitivo seguido por la alteracion cerebelosa y trastorno del habla, como lo comunican Saleem et al.2. Los sintomas neuropsi-
quiatricos pueden ser una manifestacion frecuente, con alteraciones en la sensopercepcion, contenido del pensamiento, atencion y
memoria, como lo presentado en este caso’’. Los eventos convulsivos generalizados se han relacionado con la presencia de pseu-
dohipoparatiroidismo y pueden ser dificiles de distinguir de tetania®.

Otros hallazgos como cardiopatia hipocalcémica, catarata, atrofia del nervio dptico, calcificaciones de tejidos blandos, alopecia,
anemia perniciosa, predisposicion a moniliasis y displasia dental son manifestaciones poco frecuentes?®.

El diagndstico requiere estudios bioquimicos que deben incluir la concentracion sérica de calcio, fésforo, fosfatasa alcalina, mag-
nesio, niveles de 25-hidroxivitamina D, y parathormona intactaZ. La TAC cerebral es el mejor método para valorar la localizacion y
extension de las calcificaciones bilaterales en el globo palido, sustancia blanca subcortical, tronco cerebral, tdlamo, caudado, ndcleo
dentado, putamen y cerebelo®.

El diagndstico temprano y el tratamiento de la causa, si se identifica, puede disminuir el proceso de calcificacién; en caso de en-
contrarse hipoparatiroidismo debe iniciarse vitamina D en su forma activa y calcio via oral, como en el caso presentado; en algunos
pacientes puede presentarse hipercalciuria, por lo que debe realizarse ecografia renal para descartar nefrocalcinosis. Ademas, deben
tratarse las convulsiones y las manifestaciones psiquiatricas que pueden no responder al tratamiento convencional?.

Es importante realizar valoracion por genética principalmente en casos familiares para consejerfa, especialmente en enfermedad
de Fahr por el riesgo de recurrencia®®.

Conclusion

El sindrome de Fahr corresponde a una patologfa poco frecuente en pediatria; sin embargo, debe tenerse en cuenta dentro de los
diagnésticos diferenciales de movimientos anormales de inicio agudo en nifios. En el grupo de causas endocrinas encontramos las
principales etiologfas. Su diagnéstico estd basado en estudios bioquimicos e imagen cerebral, y su tratamiento, que debe ser inter-
disciplinario, depende de la etiologia y sintomas asociados a la enfermedad.
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