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Streszczenie

W przebiegu idiopatycznego zwapnienia jader podsta-
wy — zespolu Fahra — opisywane sa objawy r6znie nasi-
lonych zaburzen poznawczych i objawéw psychopato-
logicznych. W pracy przedstawiono przypadek 68-letniej
pacjentki z rozpoznanym zespotem Fahra. Oméwiono
przebieg procesu diagnozy lekarskiej i psychologicznej
oraz zastosowane metody terapii. R6znorodno$¢ obja-
wéw klinicznych w przebiegu zwapnienia jader podstawy
powinna motywowac¢ lekarzy do szczegélowej oceny sta-
nu pacjenta. Ocena stanu neuropsychologicznego pacjen-
téw powinna by¢ badaniem rutynowym, uzytecznym
w dlugoterminowym rokowaniu.

Stowa kluczowe: zesp6l Fahra, deficyty poznawcze,
objawy psychopatologiczne, réznicowanie.

Wstep

Symetryczne zwapnienie jader podstawy, nazy-
wane zespolem Fahra, jest niejednorodna jednostka
chorobowa. Przypadkowo zostaje rozpoznane w co
setnym badaniu tomografii komputerowej. Ist-
nieja zaréwno formy sporadyczne tego schorzenia,
jak 1 dziedziczone rodzinnie. Zwapnienie lokali-
zuje sie najczesciej w obrebie galki bladej, jadra
ogoniastego, skorupy, jadra zg¢batego, wzgorza,
w istocie bialej i torebkach wewnetrznych. Wapn
odklada si¢ pozakomérkowo w przestrzeni okoto-
naczyniowej (Bradley i wsp. 2006).

Objawy spotykane w zespole Fahra sa bardzo
réznorodne. Naleza do nich m.in. zaburzenia poz-
nawcze i psychopatologiczne oraz objawy rucho-

Abstract

Idiopathic basal ganglia calcification (Fahr’s syndrome)
causes dementia. However, various forms of cognitive
impairment and psychopathological symptoms are
described in the literature and occur in practice. In the
paper, a 68-year old female patient with Fahr’s syndro-
me is described. The process of medical and psycholo-
gical diagnosis and methods of therapy are presented.
The variety of clinical symptoms in Fahr’s syndrome
should make us more careful in medical examination.
Assessment of the neuropsychological state of these
patients should be a routine examination, useful for the
long-term outcome.

Key words: Fahr’s syndrome, cognitive deficits, psy-
chopathological symptoms, differential diagnosis.

we obejmujace zespoly mézdzkowe, dyzartrie,
objawy piramidowe, a takze zaburzenia pozapi-
ramidowe (drzenie, parkinsonizm, dyskinezy,
atetoza i plasawica) (Bradley i wsp. 2006). Mani-
festacja kliniczna koreluje z nasileniem zwap-
nienia, przy czym sporadycznie stwierdzane
przypadki bywaja najczesciej skapoobjawowe
i nie stwarzajg zagrozenia klinicznego (Manyam
i wsp. 2001; Mumenthaler i Mattle 2001).

W badaniach neuroobrazowych obserwuje
sie hiperdensyjne zmiany o charakterystycznej
lokalizacji w tomografii komputerowe;j.
W badaniu metoda rezonansu magnetycznego
stwierdza si¢ zmiany o obnizonym sygnale
w obrazach T1- i T2-zaleznych (Mumenthaler
i Mattle 2001).
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Badanie neuropatologiczne uwidacznia depo-
zyty zelaza i wapnia w naczyniach krwiono$nych
jader podstawy (Cummings i Mega 2005).

Zespo6l Fahra jest schorzeniem dziedzicznym
ze zrbznicowang manifestacja fenotypowa. Dzie-
dziczenie moze by¢ zaréwno dominujace, jak
i recesywne. Najczesciej opisywane zespoly obja-
woéw dotycza dwéch grup wiekowych (przy
ogoblnym zalozeniu, ze schorzenie zaczyna sie
pomiedzy 30. a 60. rokiem zycia). Gdy scho-
rzenie manifestuje si¢ klinicznie w mtodszym
wieku, przebiega najcze$ciej z objawami psy-
chotycznymi i dysfunkcja poznawcza. Objawy
pozapiramidowe w tej grupie chorych nie wyste-
puja lub sa nieznacznie nasilone. Pézniejsza
manifestacja w 5. lub 6. dekadzie zycia objawia
si¢ otgpieniem podkorowym oraz zaburzeniami
afektywnymi. Przebieg kliniczny schorzenia
dziedzicznego jest postepujacy (Bradley i wsp.
2006; Mumenthaler i Mattle 2001).

Polscy autorzy opisali nawrotowa depresje
endogenna u pacjentki z zespotem Fahra, kt6ra
stabo reagowata na leczenie farmakologiczne
i elektrowstrzasy (EW) (Weterle i Rybakowski
1988). Inna grupa badaczy opublikowala dwa
odmienne opisy przypadkéw zespotu Fahra.
Pierwszy z zaburzeniami zachowania i afek-
tywnymi oraz wstawkami majaczeniowymi
z towarzyszaca niedoczynnoscia tarczycy oraz
zmniejszonym stezeniem wapnia. Opisana
pacjentka dobrze zareagowala na skojarzenie
leczenia hormonalnego, substytucji wapnia
i leczenia przeciwdepresyjnego. W drugim przy-
padku odnotowano nasilona bradykinezje i bra-
dyfreni¢ z apatia, zaburzeniami afektywnymi
i psychotycznymi. Obraz przypominal schizo-
frenie. Pacjentka byta leczona kolejno neuro-
leptykami i lekami przeciwdepresyjnymi, co
przyniosto czgsciowa poprawe (Rabe-Jablonska
1 wsp. 2000).

Wsrdd odchyleft obserwowanych w badaniu
neuropsychologicznym stwierdzano podkorowe
objawy uszkodzenia mézgu: spowolnienie psy-
choruchowe, zaburzenia funkcji wykonawczych,
funkcji wzrokowo-przestrzennych oraz zabu-
rzenia pamieci (Cummings i Mega 2005). Inne
doniesienia wskazywaly na obnizenie pamieci
krotkotrwalej oraz zdolnosci do abstrahowania
i koncentracji uwagi (Heymann-Szlachcifiska
i wsp. 2004), a takze deficyty w zakresie funk-
¢ji wzrokowo-przestrzennych i wykonawczych
(Rabe-Jabtoniska i wsp. 2000).

Poza leczeniem przypadkéw objawowych
zwiazanych ze schorzeniem przytarczyc nie opi-
sano skutecznego leczenia zespotu Fahra.
W zwiazku z tym pozostaje postgpowanie obja-

wowe, a poniewaz, jak wynika z powyzszych
danych z piSmiennictwa, obraz kliniczny bywa
bardzo zréznicowany, doktadna ocena objawéw
wystepujacych u danego pacjenta jest bardzo
wazna.

Opis przypadku

Pacjentka, lat 68, zglosita sie do Centrum
Psychoneurologii Wieku Podeszlego pod opie-
ka cérek w pazdzierniku 2009 r. Powodem
zgloszenia byly zaburzenia nastroju, organiza-
¢ji czynnosci dnia codziennego oraz pamieci.
Ustalono, ze przedchorobowo pacjentka miata
cechy osobowosci unikajacej i histrionicznej.
W ciagu ok. 15 lat nasilily si¢ zaburzenia
nastroju, drazliwo$¢ i chwiejno$¢, zaburzenia
afektywne oraz zachowania unikajace. Od
1992 r. chora byla leczona ambulatoryjnie psy-
chiatrycznie z rozpoznaniem zaburzen afek-
tywnych na tle organicznym i zaburzeni osobo-
wosci. Obcigzenia chorobowe pacjentki to
uregulowane nadci$nienie tetnicze od ok. 3 lat,
cukrzyca typu 2 od kilku miesiecy, operacja
zylakéw koniczyn dolnych przed 10 laty, perfo-
racja wrzodu zotadka leczona zachowawczo
przed kilkoma laty, omdlenie z urazem glowy
przebyte w 2006 r. Wywiad rodzinny dotycza-
cy choréb i zaburzen psychicznych oraz scho-
rzen upo$ledzajacych motoryke byl negatywny.

Pacjentka przyjmowala perazyne w dawce
dobowej 100 mg. Lek odstawiono.

W momencie przyjecia do leczenia w Cen-
trum Psychoneurologii Wieku Podeszlego
(19.10.2009 r.) stwierdzono: wyrazne dodatnie
objawy deliberacyjne (pyszczkowy i dloniowo-
-brédkowy), zaburzenia orientacji w czasie, wie-
loméwno$é, zaburzenia skupienia uwagi i nuz-
liwos¢, spowolnienie toku myslenia, obnizenie
napedu, stepienie afektywne, chwiejny nastréj
z drazliwoscia, tendencje rezygnacyjne, zabu-
rzenia krytycyzmu i nasilone zachowania mani-
pulacyjne.

Wstepnie ustalono rozpoznanie otepienia
w chorobie Alzheimera i zaburzenia osobowo-
$ci oraz nastroju na tle organicznym. Po doko-
naniu oceny neuropsychologicznej, ktéra ujaw-
nita zaburzenia poznawcze, wlaczono donepezil,
sertraline i lamotrygine, stwierdzajac poprawe
w zakresie drazliwosci i chwiejno$ci afektywne;j.

W badaniu tomografii komputerowej glowy
wykonanym w listopadzie 2009 r. ujawniono
masywne, symetryczne zwapnienia obejmujace
rejon jader podstawy (ryc. 1. i 2.) Pozostale
badania nie ujawnily istotnych odchylef poza
zwickszonym stezeniem cholesterolu. Pacjent-
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Ryc. 1. Badanie metoda tomografii komputerowej w projekcji bocznej i strzatkowej z 6.11.2009 r. Zaznaczone masywne,
symetryczne zwapnienia w okolicach jader podstawy i wokét komér bocznych

ka byla konsultowana endokrynologicznie. Nie
stwierdzono cech schorzenia wewngtrzwydziel-
niczego.

Na podstawie wyniku badan neuroobrazo-
wych rozpoznanie zmieniono na zesp6! Fahra
z objawami zespolu otepiennego i zaburzen oso-
bowosci na tle organicznym.

Kobieta byta dwukrotnie badana neuropsy-
chologicznie w odstepie trzech miesiecy. Czlon-
kowie rodziny opiekujacy si¢ chora uczestniczyli
kilkakrotnie w indywidualnej psychoedukacji.
W wywiadzie na temat chorej opiekunowie rela-
cjonowali apatie, drazliwos¢, chwiejno$¢ emo-
cjonalna, tendencje rezygnacyjne oraz zaburze-
nia poznhawcze.

Do oceny neuropsychologicznej uzyto krot-
kiej skali oceny stanu psychicznego (mini-men-
tal state examination — MMSE), testu zegara,
testu uczenia sie, testu laczenia punktéw, testu
Stroopa, testu fluencji stownej, a takze podtestu
W AIS-R oceniajacego myslenie abstrakcyjne.

Ocena stanu psychicznego za pomoca geria-
trycznej skali oceny depresji potwierdzita wyste-
powanie istotnie nasilonych objawéw zaburzen
nastroju (21/30 pkt). W wywiadzie i badaniu

neuropsychologicznym ujawnily si¢ nastepuja-
ce objawy behawioralne i poznawcze dysfunk-
gji czolowych: zaburzenia krytycyzmu, tenden-
cje do manipulacji otoczeniem, zaburzenia
motywagcji, skfonno$¢ do wieloméwnosci, dygre-
syjnosci i perseweracji.

Dane z wywiadu i badania neuropsycholo-
gicznego wskazuja na bardzo wyrazne zaburze-
nia funkcji wykonawczych polegajace na trud-
noSciach w planowaniu, organizowaniu
codziennej aktywnosci, obnizonej zdolnosci do
korzystania z informacji zwrotnych od otocze-
nia i obnizonej kontroli afektywnej. Pacjentka
w badaniu neuropsychologicznym ujawniata
dysfunkcje uwagi, pamieci operacyjnej werbal-
nej i wzrokowo-przestrzennej, myslenia abs-
trakcyjnego i plastycznosci poznawczej.

U kobiety obserwowano istotne zaburzenia
wzrokowo-przestrzenne (kopiowanie, pisanie,
planowanie przestrzenne). W teScie MMSE
uzyskala w pierwszej probie 23 pkt, a w kolej-
nej 24 pkt. Stwierdzane zaburzenia dotyczyty
w pierwszym badaniu ,uwagi i liczenia” oraz
»praksji konstrukcyjnej”, a w kolejnym ,,przy-
pominania” i ,,praksji konstrukcyjnej”. Pacjentka
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Ryc. 2. Badanie metoda tomografii komputerowej w pozycji poziomej z 6.11.2009 r. Zmiany analogiczne jak na ryc. 1.

miala trudno$ci poznawcze oraz motywacyjne
w uczeniu si¢ nowego materiatu (stata, niska
krzywa uczenia sie na poziomie 3—4/10 stéw)
i zapamigtywaniu go (0 stow w odroczeniu).

Opiekunowie korzystali z porad psychoedu-
kacyjnych, omawiano metody aktywizacji i tre-
ningu funkcji poznawczych.

Pod wpltywem oddzialywan farmakologicz-
nych, psychologicznych i poznawczych uzyska-
no poprawe w zakresie aktywnosci, dostosowa-
nia emocjonalnego pacjentki oraz nieznaczna
poprawe funkcji poznawczych. W badaniu
neuropsychologicznym poprawe stwierdzono
w wykonaniu testu zegara i odno$nie do fluen-
¢ji stownej. Pacjentka motywowana przez cor-
ki wykonuje regularnie w domu trening funk-
¢ji poznawczych na podstawie otrzymanych
¢wiczen autorskich. Planowane jest ustalenie
z aktualnymi opiekunami pacjentki wykonanie
badan neuroobrazowych u najblizszej rodziny.

Dyskusja

Manifestacja kliniczna zwapnien w jadrach
podstawy moze by¢ bardzo réznorodna. Moga
to by¢ objawy psychopatologiczne, m.in. de-

presja, mania, zaburzenia obsesyjno-kompul-
sywne, zaburzenia poznawcze o réznym stop-
niu nasilenia, az do otepienia, najczesciej pod-
korowego. Typowg manifestacja sa tez objawy
pozapiramidowe — najczestszym z nich jest zesp6t
parkinsonowski, ale wystepuja rowniez inne.
Przyczyny zwapnien $rddczaszkowych sa bar-
dzo liczne. Mozna w$rdd nich wymienié¢ scho-
rzenia naczyniowe (zawal mézgu, zwapniate
tetniaki i Sciany naczyf, malformacje tetniczo-
-zylne) i guzy moézgu (najczesciej oponiaki, ale
zwapnienia moga wystepowad niemal w kaz-
dym guzie $rédczaszkowym). Zwapnieniu moga
tez ulegal przewlekle krwiaki przymézgowe.
Nie nalezy zapomina¢ o fizjologicznych przy-
czynach, takich jak: zwapnienie splotu naczy-
niéwkowego w komorach mézgu, zwapnienie
szyszynki, zwapnienia zlokalizowane w oponach
moézgu (gléwnie w sierpie moézgu), drobne
zwapnienia zlokalizowane w wewnetrznej cze-
$ci gatki bladej. Przyczyn zwapniefi mozna upa-
trywaé w schorzeniach ogdélnoustrojowych,
takich jak infekcje, schorzenia metaboliczne
(prawdziwa i rzekoma niedoczynno$¢ przytar-
czyc) czy encefalopatie mitochondrialne (Bra-
dley i wsp. 2006; Mumenthaler i Mattle 2001).
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W literaturze opisano przypadki pacjentdw,
u ktérych pierwszymi istotnymi klinicznie zabu-
rzeniami byly zachowania i objawy neuropsy-
chiatryczne: apatia, bradyfrenia, odhamowanie,
impulsywnos¢, lek, dysforia, zaburzenia nastroju,
zmiany osobowos$ciowe, zaburzenia obsesyjno-
-kompulsywne (stanowily ok. 50% przy takiej
manifestacji), zachowania stereotypowe, anty-
spoleczne oraz psychoza. Charakter dysfunkcji
neuropsychologicznych wystepujacych u bada-
nej pacjentki w duzej mierze jest zgodny
z innymi opisami przypadkéw, w ktérych
stwierdzano zaburzenia uwagi, funkcji wzroko-
wo-przestrzennych, wykonawczych i myslenia
(Rabe-Jabloniska i wsp. 2000, Heymann-Szlach-
cifiska i wsp. 2004). Taka pierwszoplanowa psy-
chopatologiczna i poznawcza manifestacja
kliniczna dotyczyta ok. 40% pacjentéw, co po-
twierdza wage problemu zaburzefi poznawczych
w tym schorzeniu (Wadhwa i Patel 2009).

Podsumowanie

Réznorodnoéé objawdéw klinicznych zaréw-
no poznawczych, jak i psychopatologicznych
czy ruchowych opisywanych w przebiegu zwap-
nienia jader podstawy mobilizuje lekarzy do
doktadnej oceny klinicznej, w tym do rutyno-
wego badania neuropsychologicznego oraz
wykonywania badan neuroobrazowych.
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