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DOENCA DE FAHR
FAHR'S DISEASE
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Paciente do sexo feminino, 15 anos, admitida com
historia de crises convulsivas desde os 12 anos. Nasceu de parto
cesarea, pesou 3.130 g, mediu 49 cm, antecedente neonatal de
laringomaléacia. Mae refere atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor - inicio da deambulagdo com dois anos de
idade, apds tratamento fisioterapico, além de dificuldade na
aprendizagem escolar. Pai hipertenso e diabético. Mae com
hipercolesterolemia e hipotireoidismo. Irma de 16 anos higida.
Sem antecedente de consaguinidade ou historia de
comprometimento neurologico na familia.

Ao exame: discreta exoftalmia, ataxia e disdiadococinesia.
O eletroencefalograma evidenciou sinais raros sugestivos de
atividade paroxistica. A tomografia computadorizada de crénio
chama atengdo a presenga de calcificagdes, envolvendo a cabeca do
nucleo caudado, globo palido e putamen, bilateralmente (Figura 1).
Resultados normais: sorologias para citomegalovirus e rubéola,
mapeamento deretina, erros inatos do metabolismo, calcio ionizavel
ePTH.

Atualmente, faz uso de oxcarbamazepina 600 mg, com
controle das crises desde junho de 2010. Quando correlacionados
os achados com a historia clinica tipica e quimica do sangue
normal, aventou-se o diagnostico de doenga de Fahr.

A doenca de Fahr, eponimo para calcinose estriado-
palido-denteada idiopatica, diz respeito a calcificagdo
idiopaticabilateral dos nticleos da base. Trata-se deuma doenga de
heranga autossdmica dominante, embora haja relatos de casos
esporadicos e de heranca autossomica recessiva. A etiologia da
doenca de Fahrainda é incerta, apesar da recente associagdo com o
cromossomo 14q1.

As manifestagdes clinicas ocorrem entre os 30 ¢ 60 anos
de idade. Os pacientes apresentam caracteristicas tipicas de uma
doenga degenerativa, com deterioracao progressiva da cognicao,
disartria, sinais extrapiramidais, ataxia, perda de atividades
motoras, paralisia espastica simétrica, atetose e atrofia dptica.’

O diagnodstico ¢ realizado por meio da tomografia
computadorizada de cranio, que revelaa presenca de calcificagdes
dos nucleos da base. E fundamental, também, a avaliacio
laboratorial, incluindo célcio sérico total e ionizado, calcilria,
paratorménio, fosforo, magnésio, cobre, ceruloplasmina, além de
fungdes tireoidiana, renal e hepatica, a fim de identificar outros
possiveis diagnosticos diferenciais que possam cursar com
calcificacdes."**

O tratamento deve ser direcionado ao controle dos
sintomas bem como recuperagao funcional, melhora da qualidade
de vida e prevencdo de complicacdes e, quando possivel, da
progressio dadoenga."**’
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Figura 1. Tomografia Computadorizada de Cranio mostra
calcificagdes envolvendo a cabeca do nicleo
caudado, globo palido e putdmen bilateralmente.
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