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Współczesne poglądy na· etiologię 
i przebieg kliniczny zespołu Fahra 

Modern views on the aetiology and clinical course oj Fahr syndrome 

PRZEMYSŁAW KOTYLA, BOGNA ŚUWIŃSKA-KOTYLA, EUGENIUSZ J. KUCHARZ 

Z IV Katedry i Kliniki Chorób Wewnętrznych Ś1.AM w Tychach 

STRESZCZENIE. W artykule przedstawiono sym­
ptomatologię kliniczną, która towarzyszy niekiedy 
odkładaniu się zwapnień w okolicy jąder podstawy 
i w móżdżku. Omówiono poglądy na etiopatogenezę 
tych zmian. Zwrócono uwagę na częste lokalizacyjne 
powiązanie ich z naczyniami krwionośnymi. Wykry­
wanie przyżyciowe tych zwapnień znacznie wzrosło 
od chwili wprowadzenia tomografii komputerowej, 
która jest obecnie najlepszą metodą ich wizualizacji. 

SUMMARY. The clinical symptoms are pres­
ented which sometimes are associated with the jor­
mation oj calcifications in the area oj basal gan­
glia and cerebellum. Attention is called to the fre­
quent connection oj these calcium deposits with 
blood vessels. The intravital detection oj these de­
posits has become more frequent since the intro­
duction oj computerized tomography which is pre­
sently the best methodjor their visualization. 

Słowa kluczowe: zespół Fahra / obustronne zwapnienia jąder podkorowych / patologia jąder pod­
korowych / zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej 
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/ disturbances of całcium and phosphate metabolism 

Symetryczne zwapnienia jąder podstawy 
mózgu określane są niekiedy zespołem Fama 
- od nazwiska badacza, który w 1930 r. opi­
sał przypadek mężczyzny z symetrycznym 
zwapnieniem jąder podstawy mózgu, jądra 
zębatego i kory mózgu [10]. Zespół ten ce­
chuje się występowaniem bogatej symp­
tomatolo gil neurologiczno-psychiatrycznej, 
wtórnej do uszkodzenia struktur zwojów 
podstawy mózgu przez postępujący proces 
ka1cyfikacji. Pierwsze opisy tego rodzaju 
zmian pochodzą z XIX wieku. Zwapnienia 
w obrębie jąder podkorowych opisali m.in. 
Delacour [1850], Virchow [1854], Bamberger 
[1855] [4]. Fahr nie był więc ani pierwszym, 
który takie zmiany zaobserwował, ani też 

nie wniósł największego wkładu w pozna­
nie etiologii i przebiegu choroby. Dla­
tego też dzisiaj coraz chętniej zastępujemy 
ten eponim opisową terminologią, używając 

określenia obustronne zwapnienia jąder pod­
stawy - billateraI striopallidodentate calcinosis 
(BSPDC) [20]. 

Zmiany radiologiczne w postaci zwapnień 
na przeglądowych zdjęciach czaszki opisuje 
się od ponad 50 lat [33]. Jednakże dopie­
ro szerokie wprowadzenie tomografii kom­
puterowej stanowiło przełomowy moment 
dla diagnostyki zwapnień wewnątrzczaszko­
wych. Tomografia komputerowa stanowi dziś 
najwartościowszą metodę obrazowania zwap­
nień wewnątrzczaszkowych, wyprzedzając 
w tym względzie nawet obrazowanie przy 
użyciu magnetycznego rezonansu jądrowe­
go. Intensywne badania złogów wewnątrz­
czaszkowych w przebiegu zespołu Fahra 
doprowadziły do poznania struktury chemicz­
nej złogów, określanych przez niektórych 
autorów mianem zwapnień rzekomych. Za­
stosowanie analizy laserowo-spektrograficznej 
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pozwoliło na identyfikację w obszarach tych 
zwapnień, poza wapniem również związ­
ków żelaza, glinu, cynku, magnezu [19], 
jak również krzemu, miedzi, fosforu [18]. 
Analiza laserowa tych złogów wykazała rów­
nież znaczne zróżnicowanie ich budowy che­
micznej w obrębie o.u.n. Wydaje się, że is­
totne znaczenie dla składu chemicznego 
tych depozytów ma lokalizacja ich w obrębie 
struktur mózgowia, jak również kontakt 
z zaopatrującym naczyniem. Pozwala to na 
wyróżnienie dwóch rodzajów mineralizacji: 
nienaczyniowych i okołokapilarnych. Złogi 
nienaczyniowe w obrębie jądra zębate­
go móżdżku charakteryzują się znacznym 
udziałem soli cynku i magnezu, podczas gdy 
mineralizacje prekapilarne zawierają zna­
czne ilości soli glinu, a mniejsze żelaza i mie­
dzi. Może to świadczyć o odmiennym me­
chanizmie tworzenia tych zwapnień rzeko­
mych [7]. Histopatologicznie zespół ten cha­
rakteryzuje się obecnością symetrycz­
nych niemiażdżycowych struktur zbudowa­
nych ze związków wapnia, żelaza, krzemu 
i innych pierwiastków, osadzonych w kom­
pleksie białkowo-polisacharyd owym, zloka­
lizowanych w obrębie prążkowia, gałki bladej, 
jądra zębatego, zwojów podstawy oraz bia­
łej i szarej istoty mózgu i móżdżku [20]. 
Dane z piśmiennictwa wskazują jednakże, 
że stwierdzane zmiany są najczęściej nie­
dużych rozmiarów i ograniczają się zwykle 
do gałki bladej [32]. 

Etiologia choroby jest wciąż nieznana, 
opisano przypadki dziedziczenia choroby 
w sposób zarówno autosomalny dominują­
cy, jak i autosomalny recesywny. W więk­
szości przypadków nie wykazuje się jed­
nak tła genetycznego. Choroba cechuje się 
powolnym, ale postępującym przebiegiem. 
Początek objawów przypada zwykle na 
okres między czwartą a szóstą dekadą życia. 
Opisywano jednak przypadki zespołu Fahra 
u dzieci i młodych dorosłych [17]. Jak 
się wydaje charakter objawów klinicznych 
choroby zależy od wieku jej wystąpienia, 
co pozwala na wyróżnienie trzech postaci 
tego zespołu: 

• postać wczesnodziecięca - objawiająca 
się zahamowaniem rozwoju umysłowego 
i wczesną śmiertelnością [3], 

• postać z wczesnym początkiem (ok. 30 roku 
życia) - której towarzyszą różnorodne 
objawy psychiatryczne, 

• postać z późnym początkiem (ok. 50 rok 
u życia) - przebiegająca w postaci postę­
pującego otępienia i narastających zabu­
rzeń ruchowych [9, 11, 16, 22]. 

Najbardziej typowymi objawami stwier­
dzanymi u pacjentów w najstarszej grupie 
wiekowej są: parkinsonizm, pląsawica, dys­
tania, ataksja oraz objawy pozapiramidowe. 
U części pacjentów może rozwinąć się obraz 
zaburzeń piramidowych, napadów padacz­
kowych i upośledzenia umysłowego [4, 34]. 
Symptomatologia psychiatryczna obejmuje 
zazwyczaj psychozy podobne do schizo­
frenii [9] oraz depresje [29]. 

Powszechnie przyjęty podział wg Biliarda [6] 
obejmuje cztery grupy objawów klinicznych 
występujących u dzieci z zespołem Fahra: 

1. dziedziczoną prawdopodobnie autosomal­
nie recesywnie ciężką encefalopatię z kar­
łowatością, małogłowiem oraz zanikiem 
nerwów wzrokowych i zmianami zaniko­
wymi w siatkówce, 

2. encefalopatię o stacjonarnym przebiegu 
choroby, bez obecności rozwojowych za­
burzeń wzroku, 

3. encefalopatię o nawrotowym przebiegu 
choroby z małogłowiem i przetrwałymi 
zmianami zapalnymi w płynie mózgowo­
-rdzeniowym, 

4. dziedziczoną autosomalnie dominująco po­
stać, która może przebiegać bezobjawowo 
lub z różnymi objawami klinicznymi. 

U podłoża zwapnień rzekomych, stwier­
dzanych w obustronnym zwapnieniu jąder 
podstawy, leżą zaburzenia gospodarki wap­
niowo-fosforanowej. Z praktycznego punk-
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tu widzenia stosunkowo często stwierdza się 
występowanie mineralizacji w obrębie o.u.n. 
w następstwie niedoczynności przytarczyc. 
Częstość współwystępowania zaburzeń go­
spodarki wapniowej ze śródmózgowymi 
zwapnieniami oceniano na 70-80% [15, 27], 
obecnie sugeruje się, że są one znacznie 
rzadsze [13]. Badania przeprowadzone przez 
Ku1czyckiego i wsp. [17] wyróżniły u osób 
ze zwapnien,iami jąder podstawy trzy typy 
biochemiczń?ch zaburzeń homeostazy wap­
niowo-fosforanowej: 

1. prawdziwa niedoczynność przytarczyc (ni­
skie stężenie wapnia i wysoki poziom fos­
foranów w surowicy, wzrost wydalania 
cAMP i fosforanów w moczu po pobu­
dzeniu PTH), 

2. rzekoma niedoczynność przytarczyc (ni­
skie stężenie wapnia i wysokie fosfo­
ranów - brak zrostu wydalania cAMP 
i fosforanów w moczu po stymulacji 
parathormonem),l. 

3. zespół zwapnień, przebiegający z prawi­
dłowym stężeniem wapnia i fosforanów 
w surowicy, znacznym zwiększeniem 
wydalania cAMP pod wpływem para­
thormonu i stosunkowo niskim efektem 
fosfaturycznym parathormonu. 

Nowe światło na patogenezę zwapnień we­
wnątrzczaszkowych rzuciły badania Promic­
kiej i wsp. [26]. Według ustaleń tych autorów, 
u części osób z zespołem Fahra może wystę­
pować obniżenie efektu fosfaturycz­
nego po parathormonie, przy prawidłowym 
zwiększeniu wydala~a cAMP w moczu po 
stymulacji parathormonem. Ustalono, że za­
stosowanie leką.w beta-adrenolitycznych nor­
malizuje fosfaturię, co przemawia za defektem 
receptora adrenergicznego i jego wpływie na 
receptor dla parathormonu. 

W chwili obecnej, wydaje się jednak, że 
coraz większego znaczenia zaczyna nabierać 
teoria naczyniowa, wykazująca ścisły zwią­
zek zwapnień z zaburzeniami przepływu mó­
zgowego. Taka zależność daje się wykazać aż 

u 1/3 pacjentów [5,30]. W tej grupie pacjen­
tów stwierdza się występowanie zaburzeń 
krążenia mózgowego pod postacią przejścio­
wych ataków niedokrwiennych lub pełnych 
udarów niedokrwiennych. Odkładanie zło­
gów dotyczy przede wszystkim naczyń zaró­
wno istoty szarej jak i białej, ale może być 
również zlokalizowane pozanaczyniowo [19]. 
Takie umiejscowienie zwapnień, sugerować 
może nieprawidłową funkcję komórek przy­
danki naczyń, predysponującą do wytrącania 
się związków wapnia oraz uszkodze­
nia bariery krew-mózg. Badania z użyciem 
scyntygrafti przepływowej mózgu przyniosły 
dowody na osłabienie przepływu naczynio­
wego w miejscach ka1cyfikacji, co stanowi 
poważny argument na rzecz etiologii naczy­
niowej [31]. Innym zaburzeniem bioche­
micznym stwierdzanym w zespole Fahra 
jest wzrost aktywności fosfatazyzasadowej 
w jądrach podstawy mózgu, przy prawi­
dłowej jej aktywności w surowicy krwi. 
Zmiany aktywności tego enzymu odpowie­
dzialnego za rozkład estrów fosforanowo­
-wapniowych, mogą sprzyjać wytrącaniu się 
nierozpuszczalnych soli wapniowo-fosfora­
nowych w tkance nerwowej [15]. 

Liczne doniesienia zwracają uwagę na rolę 
czynnika zapalnego, np. przebyte zapalenia 
opon mózgowo-rdzeniowych, czy mózgu 
[6, 23, 24]. Opisano również współistnienie 
objawów zespołu Fahra z procesami nowo­
tworowymi o.u.n. - gwiaździakiem [1] oraz 
zwojakiem szyszynki [29]. Nishiyama[25] 
upatruje związku występowania monoklo­
nalnej gammapatii z rozwojem ka1cyfikacji 
w obrębie o.u.n. 

Spośród wielu domniemanych mechani­
zmów wystąpienia pseudo zwapnień w prze­
biegu obustronnych zwapnień jąder pod­
korowych, duże zainteresowanie budzi rola 
homokamozyny. Homokarnozyna (gamma­
-aminobutyryl-L-histydyna), jest specyficz­
nym dipeptydem występującym w obrębie 
o.u.n., gdzie spełnia rolę miejscowego czyn­
nika antyoksydacyjnego [12]. Uważa się, że 
jednym z zadań homokamozyny może być 
hamowanie rozwoju zwapnień rzekomych 
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w obrębie struktur podkorowych [8, 15]. Ce­
chą charakterystyczną objawów zespołu par­
kinsonowskiego często współistniejącego z ty­
mi zwapnieniami jest wybitna oporność na 
stosowane leczenie lewodopą. Uważa się, że 
tego rodzaju zaburzenia zależą w większym 
stopniu od postsynaptycznej niewrażliwości 
struktur prążkowia, niż uszkodzenia pre­
synaptycznych obszarów w pierwotnym par­
kinsonizmie [14]. 

Przedstawione dane z pewnością nie wy­
czerpują wszystkich sytuacji klinicznych do­
prowadzających do powstania zwapnień we­
wnątrzczaszkowych. Należy przy tym pamię­
tać, że same zwapnienia wewnątrzczaszkowe 
są dość powszechnym zjawiskiem w praktyce 
klinicznej. Występować mogą m.in. jako 
zwapnienia fizjologiczne w szyszynce i splo­
tach naczyniówkowych. Częstym zjawiskiem 
jest również odkładanie się soli wapnia 
w ścianach naczyń i przestrzeniach pozana­
czyniowych [21]. Mogą być również jednym 
z objawów licznych chorób: toksoplazmozy, 
cytomegalii, torulozy, wągrzycy, kiły, gruźli­
cy, stwardnienia guzowatego i wielu innych 
[21, 35]. Należy przy tym pamiętać, że tylko 
u kilkunastu procent chorych występują ob­
jawy kliniczne [28], a spośród nich tylko 
u niewielkiej części występują objawy pozapi­
ramidowe. W przeważającej części przypad­
ków wykrycie zwapnień wewnątrzczaszko­
wych jest przypadkowym znaleziskiem nie 
posiadającym żadnych implikacji klinicz­
nych, a częstość stawiania takich rozpoznań 
zwiększać się będzie wraz z zwiększeniem do­
stępności tomografri komputerowej. Istotną 
trudność w różnicowaniu tych zwapnień ze 
złogami stwierdzanymi w zespole Fahra sta­
nowi brak precyzyjnych kryteriów, umożli­
wiających precyzyjną diagnostykę różnicową· 

Obecnie przyjmuje się, że dla celów diagno­
stycznych istotne jest wykrycie ognisk zwap­
nień o powierzchni większej niż 800 mm2 i to 
bez względu na ich liczebność [2]. Dla celów 
praktycznych wydaje się również, że najwięk­
sze znaczenie ma różnicowanie pełnoobjawo­
wych przypadków zespołu Fahra ze zwapnie­
niami w przebiegu zmian organicznych w ob-

rębie o.u.n. oraz wykrycie przypadków zabu­
rzeń gospodarki wapniowej ustroju, przede 
wszystkim niedoczynności przytarczyc. 
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