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Resumen

Antecedentes

Ya cerca del afo 1850 se describieron calcificaciones vasculares cerca de los ganglios de la
base en un paciente que rondaba los cincuenta afios de edad que ademas presentaba un cuadro
clinico caracterizado por rigidez, debilidad en extremidades inferiores y temblor; con
anterioridad otro autor habia descrito un caso similar, pero en un paciente con retardo mental
y epilepsia.

Ya para finales de 1930 el neur6logo alemén, Karl Theodor Fahr hace una descripcion de un
paciente con un cuadro clinico que se caracterizaba con demencia de larga evolucion y
calcificaciones en areas del cerebro como en ganglios basales, tdlamo, hipocampo, corteza
cerebral, nicleo dentado y sustancia blanca, cuyas manifestaciones clinicas son en su
mayoria alteraciones neurologicas y neuropsiquiatricas

Desde entonces se han hecho descripciones bibliograficas acerca de calcificaciones
cerebrales en lugares estratégicos con presentacion de alteraciones neurologicas, sin

embargo, la descripcion de un reporte de caso en nuestro pais es la primera vez.



Objetivo

Identificar el cuadro clinico del paciente que llevé al diagnostico final como portador de

Sindrome de Fahr en el afio 2017 en el Hospital México.

Metodologia:

Se establece un estudio descriptivo no intervencionista. Se realiza reporte de un caso
mediante la revision del expediente clinico del paciente. Posterior a dicha revision se hace
una busqueda en base de datos como Psiqui, Pubmed, Medline de articulos bibliograficos,
con respecto a la enfermedad de Fahr, calcificaciones cerebrales y su presentacion

neuropsiquiatrica.

Resultados:

El cuadro clinico descrito en este caso hace una ilustracion acerca de una enfermedad médica
como tal, asociado a sintomatologia neuropsiquiatrica compatible segun la descripcion
clinica a un Sindrome de Fahr ya que hay una causa secundaria evidenciada donde hay una

alteracion electrolitica calcio-fosfato secundaria a un hipoparatiroidismo.

Conclusiones:

Se presenta un caso de un paciente masculino de 54 afios de edad con convulsiones de primera
vez ademas de sintomatologia neuropsiquiatrica con neuroimagenes que demuestran
calcificaciones bilaterales en ganglios de la base, con alteracion en los niveles de fosfatos y

calcio secundario a un hipoparatiroidismo documentado en bioquimica sanguinea.



Lista de Abreviaturas

Servicio de Emergencias Médicas (SEM)

Resonancia Magnética (RM)

Tomografia Axial Computarizada (TAC)

Sindrome de Fahr (SF)

Enfermedad de Fahr (EF)

Puncion Lumbar (PL)

Minimental del estado mental (MMSE)

Dementia Raiting Scale (DRS)

Montreal Cognitive Assessment(MoCA)

Hormona Paratiroidea (PTH)

Infusion Intravenosa (IV)

Frontal Assessment Battery (FAB)

Mini-mental State Examination (MMSE)

Tomografia Computarizada de Emision Monofotonica (SPECT)
Hormona Foliculo estimulante (FSH)

Hormona Luteinizante (LH)

Hormona del crecimiento (GH)

Manual Diagnostico de Enfermedades Mentales, Sta Edicion (DSM V)
Lupus Eritematoso Sistémico(LES)

Transportador de fosfato inorgénico tipo 2 (PiT2)
Proteina Ligada a la proteina Guanina tipo 1 (GNASI)

Short Portable Mental Status Questionnaire(SPMSQ)



Short Blessed Test (SBT)

Test del Reloj (TdR)

Prueba Cognitiva Leganés (PCL)

Test de Fluidez verbal semantica (TVF)

Deterioro Cognitivo Leve(DCL)

Functional Activity Questionnaire, (FAQ)

Interview for Deterioration in Daily Living Activities in Dementia( IDDD)

Neuropsychiatric Inventory (NPI)



Introducciéon
La enfermedad de Fahr ya tiene una descripcion en la literatura médica desde 1930(Saleem
et al., 2013) donde se describia un paciente como reporte de caso donde al parecer habia
deposito de cristales de calcio en areas importantes del cerebro con alteraciones en el
movimiento también incluian zonas tales como talamo, ganglios de la base, corteza cerebral,
cerebelo y en el hipocampo.
Los reportes de esta enfermedad son escasos llevando a la controversia a lo largo de todo este
tiempo sobre cual deberia ser su nomenclatura correcta, entre los nombres que ha tenido
dicha entidad clinica han sido: “Enfermedad de Fahr, Sindrome de Fahr”, ademas de que
dependiendo del lugar donde se ubiquen las calcificaciones cerebrales se ha denominado
como “calcificacion o calcinosis estriatopalidodentado” hasta “calcificacion idiopatica de
ganglios basales” entre otros(Batla et al., 2017). Lo interesante de este cuadro clinico es que
se ha tenido que definir basicamente su nombre de acuerdo a su etiologia.
El término donde se habla de Enfermedad de Fahr lo define etiol6gicamente como causa de
origen genético poco frecuente y que tiene que ver con una mutacion del locus 14q(IBGC1),
autosdmica dominante y en un segundo locus ya identificado en el cromosoma 8 y
cromosoma 2 (Saleem et al., 2013).
Mientras que cuando se habla de Sindrome de Fahr(SF) engloba un cuadro clinico llamativo
con clinica radioldgica ademds se podria también describir en su nomenclatura como una
calcinosis secundaria a causas organicas ya identificadas como por ejemplo enfermedades
endocrinas, autoinmunes, metabolicas entre otras.
Esta enfermedad es poco frecuente en una atencion médica regular. Su cuadro clinico se
relaciona a una calcinosis cerebral que no es tan usual y tiene una prevalencia de

<1/1.000.000(Saleem et al., 2013)
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La psiquiatria de enlace en nuestra actualidad nos muestra las correlaciones clinicas médicas
de las enfermedades de los pacientes y su asociacion con sintomatologia psiquiatrica.

Como se describira en dicho reporte de caso, se entiende que dicha patologia o sindrome
tiene caracteristicas clinicas llamativas desde su alteracion neuroldgica asi como psiquidtrica,
ya que se tiene claro que dependiendo de la afectacion de cierta topografia cerebral, asi se
manifestard su cuadro clinico.

Mediante las pruebas de neuroimagen se puede mencionar que los sintomas
neuropsiquiatricos atipicos y las alteraciones cognitivas y/o motoras ayudan establecer
diagnosticos diferenciales entre entidades médicas y no médicas, esto con el fin de esclarecer
mas minuciosamente la etiologia clinica de dichos sintomas(Garcia-bellmunt, Sibila,
Solanes, Sanchez-reus, & Plaza, 2012).

Al realizar una revision amplia de dicho tema se expone que el sindrome de Fahr tiene
muchas manifestaciones psiquidtricas importantes y que éstas van a depender del area
cerebral afectada. Desde el punto de vista cognitivo y afectivo se encuentran alteraciones del
humor, hasta psicosis pura sin embargo hay poca literatura al respecto.

En la medicina actual hay muchos recursos para hacer diagnosticos y establecer tratamientos
que mejoren la calidad del paciente, de los cuales haremos una mencion en este reporte.

Por ultimo, cabe de mencionar que esta entidad clinica se basa con mucha més frecuencia en
la alteracion metabolica del calcio secundario en muchas ocasiones al hipoparatiroidismo,
pseudohipoparatiroidismo y en la deficiencia de vitamina D.

En la mayoria de articulos que se basa esta revision de caso se observan que dichas causas
no tienen una anormalidad de la bioquimica sanguinea de los pacientes por lo que la
neuroimagen en su gran mayoria definitoria con la clinica y evolucion del paciente(Calili et

al., 2016)
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Justificacion

La psiquiatria juega en la actualidad un papel importante como especialidad médica y con
mucha mas razon en nuestro pais donde las politicas de salud mental se estan fortaleciendo
y trabajando en la educacion y prevencion.

Con los avances en los estudios de neuroimagen y mapeo genético una vez mas se demuestra
que muchas de las enfermedades mentales tienen una correlacion clinica desde el punto de
vista genético, por lo que ya se han identificado locus de genes donde se expresan dichas
enfermedades mentales.

En este caso clinico se hablard mas de la enfermedad médica correlacionada con sintomas
psiquiatricos, explicando como la genética juega un papel importante especificamente
relacionado con calcinosis cerebral y las alteraciones bioquimicas como las fluctuaciones del
metabolismo del calcio y su repercusion en diversos sistemas como el cerebral.

La genética molecular es clara y primordial en el avance del estudio de las enfermedades
mentales, por supuesto en la actualidad no nos quedamos ahora s6lo con apreciaciones o
impresiones subjetivas, sino que podemos contar mas adelante quiza con marcadores claros
para hacer diagndsticos, sin olvidar que la clinica muchas veces es la que impera.

Es importante mencionar la evolucién en el tiempo de las manifestaciones psiquiatricas ya
que con el seguimiento en el futuro nos aclaran en muchas de las veces los diagndsticos
diferenciales que planteamos para luego hacer un diagnostico médico final.

En este caso la alteracion metabolica del calcio y todo lo que conlleva a tener un calcio y un
fosfato alterado junto con el apoyo de herramientas diagndsticas como las neuroimagenes, se
analiza que la medicina general y sus especialidades deben de trabajar en conjunto y

establecer canales de comunicacion en la comunidad cientifica mas abiertos y no tan rigidos.
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Acé se expone las manifestaciones clinicas médicas del paciente que se describen para hacer
un diagnostico diferencial vasto sin embargo por la localizacion de la calcinosis del mismo,
se empieza a dilucidar manifestaciones neuropsiquiatricas importantes y es donde el
psiquiatra pone de manifiesto su labor para hacer un diagnostico diferencial.

Es necesario exponer que la psiquiatria cldsica a evolucionado y como una especialidad
mas a recobrado un auge importante. Con el advenimiento de la utilizacion de metales
pesados, también de enfermedades genéticas, el aumento de consumo de drogas entre otras,
el cerebro puede llegar a tener noxas importantes que hagan que las manifestaciones
médicas se expongan pero que la sintomatologia neuropsiquiatrica tenga una marcada
exposicion.

Con dicha revision se estudia un tema muy interesante donde se aborda desde una vertiente
médica, pero la expresion de sintomatologia psiquiatrica como es la desorganizacion
conductual y la sintomatologia afectiva hace que dicha hipocalcemia tenga un enfoque
clinico diferente por dichas manifestaciones. Aun no hay publicaciones cientificas médicas
en Costa Rica que hagan referencia a este sindrome y si bien es cierto la bibliografia es poca
a nivel mundial con respecto a Enfermedad de Fahr, se debe considerar dicho diagndstico
diferencial por el tipo de manifestacion neuropsiquidtrica que se presenta en una persona con
desorganizacion mental de inicio abrupto o insidioso.

La modalidad de esta investigacion es la presentacion de un caso junto con una revision de
la literatura cientifica médica en este tema haciendo hincapi¢ en la frecuencia, incidencia y
prevalencia con respecto a la enfermedad o sindrome de Fahr y la implicacion de la misma
en conjunto con la sintomatologia psiquiatrica. Bajo el tipo de estudio se realizd6 un

consentimiento informado con el paciente protegiendo su identidad.
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Planteamiento del Problema

El interés principal de elegir este tema como trabajo final de graduacion es poder explicar
como una enfermedad médica como la alteracion de calcio puede llegar a producir crisis
epilépticas de novo en asociacion con calcinosis en ciertas estructuras cerebrales, ademas de
la presencia de cambios conductuales y cognitivos importantes inmediatos y posteriores en
un paciente evolucionando después a una desorganizacion mental importante con un
deterioro cognitivo menor.

La pregunta que expongo es: ;/Cuales son las caracteristicas clinicas que presento el paciente
en el 2017, en el Hospital México que orientd a dar el diagndstico de Sindrome de Fahr?

De acuerdo a esta revision, podemos establecer la pregunta PICO:

Poblacion: Aca se presenta es un reporte de caso de un paciente quien fue diagnosticado con
Sindrome de Fahr.

Intervencion: Este es un estudio descriptivo, por lo que no hay intervencion meramente
directa con el paciente después se realiza una revision bibliografica en referencia al
diagnostico final del paciente.

Control: como es un estudio de tipo descriptivo no hay comparaciones con otros estudios.

Resultados obtenidos: se presenta en el apartado correspondiente
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Objetivos

Objetivo General:
- Identificar las caracteristicas clinicas médicas del paciente, con las cuales llevaron

al diagnostico de Sindrome de Fahr en el 2017 al paciente del Hospital México.

Objetivos Especificos:

- Conocer las caracteristicas clinicas del sindrome de Fahr y la descripcion de la
misma en la literatura internacional médica y que se ilustra también con la
descripcion clinica del paciente atendido en el 2017 en el Hospital México (HM).

- Comparar la sintomatologia clinica médica con la sintomatologia neuropsiquiatrica
del paciente.

- Revisar la literatura médica con respecto a la calcinosis cerebral y la genética.

Metodologia

El siguiente reporte se trata de un estudio descriptivo retrospectivo no intervencionista,

cuya estructura cuenta de dos partes:

1. Reporte de caso, previo a consentimiento informado del pacientecon una amplia
explicacion a familiares de que trata el estudio, se hace revision de expediente
clinico, ademads de consultar fuentes de Equipo tratante del mismo.

2. Busqueda bibliografica sistémica acerca de Enfermedad de Fahr/Sindrome de Fahr
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Criterios de Busqueda

Se realiz6 una busqueda de articulos relacionados publicados en bases de datos de Medline.
Pubmed, Psiqui, con la entrada en busqueda: Fahr’s Syndrome” “Brain Calcification”
“Idiopathic Basal Ganglia Calcification”, “Sindrome de Fahr”, donde se recopilan
aproximadamente 34 articulos debido a que la literatura descrita en este sindrome es
peculiarmente escasa.

La ultima busqueda realizada se elabor6 en Setiembre del 2018.
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Antecedentes

1. Antecedentes Internacionales

Ya para el afio 1930 el patdlogo aleman Karl Theodor Fahr describié un caso de
calcificaciones cerebrales en los ganglios basales y en la corteza cerebral(Jaworski,
Styczynska, Mandecka, Walecki, & Kosior, 2017) sin embargo hubo mucha controversia,
con respecto a la nomenclatura de la enfermedad como tal describiéndose una serie de
nombres especificos hasta que se llegd a un consenso entre lo que es la enfermedad de
Fahr y el sindrome de Fahr.

Dichas revisiones consultadas en su gran mayoria son reportes de caso de diversos
pacientes con una clinica similar a la que éste paciente presentd sin embargo, se empezd
a investigar el origen de dichas calcinosis cerebrales donde al final se ven implicados
ciertos genes expresandose la enfermedad de Fahr como una entidad de origen genético,
de transmision autosémica dominante debido a una alteracion del locus IBGCI1 del
cromosoma 14g48, es una enfermedad rara que presenta sintomas neurodegenerativos y
desordenes psiquiatricos.(Singh & Kanani, 2017) sin embargo en los recientes afios se
han descubierto una serie de genes implicados en relacion a las calcificaciones cerebrales
llamados: SCL202A2, PDGFB, PDGFRB y XPR1(Batla et al., 2017).

Mas allé de 1a enfermedad de Fahr, hay estudios de los cuales se consulto en esta revision
acerca de la genética y la biologia molecular de las calcificaciones cerebrales(Schleif,
1993) y como dichos genes ya documentados segun estudios tienen una tendencia mas a
expresar sintomatologia depresiva, deterioro cognitivo, desdrdenes o alteraciones en el

movimiento, ataxia, parkinsonismo entre otras sintomatologias neuropsiquiatricas.
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Durante la revision que engloba el material sobre investigacion en relaciéon a la
enfermedad o sindrome de Fahr, se hace un hincapié acerca de las calcinosis cerebrales
y el amplio estudio genético que se ha realizado. Es importante denotar que el material
bibliografico es escaso en una amplia revision de este tema por lo que se reporta en
muchas de las ocasiones son casos clinicos

Otra de las intervenciones en relacion a este tema en especifico que se realiza en dicha
revision es un poco acerca de las pruebas neuropsicoldgias que se pueden emplear para
dar una medicion acerca del estado cognitivo del paciente como son por ejemplo el
Minimental del estado mental MMSE), Dementia Raiting Scale(DRS), el Test de
vocabulario de Boston, el Montreal Cognitive Assessment(MoCA) entre otros(Verbel et
al., n.d.) La tltima revision en este tema fu¢ en modalidad de estudio descriptivo
especificamente una presentacion de caso de psicosis por calcificacion de los ganglios

basales

2. Antecedentes Nacionales y Locales.
En este momento no existen publicaciones ni estudios sobre un caso de Enfermedad de Fahr
costarricense en la literatura médica, pero si se ha diagnosticado en el sistema de salud

publica.
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Resultados.

1. Reporte de Caso.

1.1 Ficha de Identificacion:
Masculino de 55 afios de edad, costarricense, vive en Tibas separado hace 20 afios, tiene 2
hijos (21 y 28 afios), catdlico no practicante especialista en Geografia fisica y administracion
de cooperativas, convive con su madre de 82afos, una hermana de 53 afios, un sobrino y otro
hermano de 43 afios. Actualmente desocupado, y en tramites para una pension por el régimen

de Invalidez.

1.2 Antecedentes patologicos personales
Comenta que desde hace 12 afios le diagnosticaron Fibromialgia ademas desde hace 1 afio,
le diagnosticaron dermatitis seborreica el cual lleva control en Dermatologia del Hospital
México. Portador de catarata bilateral, hace 4 afios.

1.3 Antecedentes Personales no patolégicos
Consumo de Cannabis, en una ocasion la “probd” una unica vez, en la adolescencia niega
otras drogas. Niega alergias a medicamentos.

1.4 Antecedentes Quirurgicos
En apariencia lo han intervenido quirirgicamente en la rodilla derecha en 10 ocasiones y en
el tobillo cuando tenia cerca de 4 anos de edad por accidente de transito con secuelas en la

marcha.
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1.5 Antecedentes Familiares Patologicos
Niega enfermedad mental diagnosticada en la familia. Suicidio en un sobrino materno, hace
5 afios por ahorcamiento. Madre y hermana son diabéticas en control médico, padre fallecido
con antecedente de Hipertension arterial.
Niega antecedentes sociales, en la familia.

1.6 Antecedentes perinatales y del desarrollo.
En apariencia nacié en el Hospital Clinica Biblica el paciente es muy concreto al dar su
historia perinatal dice que “era muy grande cuando nacidé” fue por parto vaginal sin
complicaciones, es el mayor de los 3 hermanos dice que era un bebe muy “inquieto, llorén,
muy “malo”, recibi6 lactancia materna(no precisa el tiempo) con aparente neurodesarrollo
normal sin complicaciones y comenta que no recibié adecuacion curricular en el sistema
educativo formal.

1.7 Historia Personal
Paciente muy concreto en el relato de su historia dice que es el mayor de 3 hermanos y que
el embarazo fue “esperado”, nacidé via parto normal sin complicaciones en una Clinica
privada de este pais. Al parecer “era mas grande de lo usual” el recibe lactancia materna(no
precisa, durante cuanto tiempo) dice que lo caracterizaban como un bebe muy “lloron”,
“necio”, “quejumbroso”, pero muy “inquieto”, si le gustaba relacionarse con los demas.
En apariencia su neurodesarrollo, fue normal y no hubo alguna complicacion importante dice
que con ambos padres se llevaba muy bien.
Al nacer, de sus hermanos el era muy “avispadillo”, era muy inquieto andaba de “arriba a
abajo” en la escuela sobresalia por eso ademds de que era un “buen estudiante” expresa en
su relato, por lo que no requiri6 algiin apoyo adicional en su educacién pero decia que en esta

época escolar era muy “pispireto” “se caia’ a cada rato y tenian que estarle llamando la
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atencion porque era muy ‘“‘necio y muy alerta”, no repitié ninglin afio esto con respecto a la
etapa escolar.

Cuando el inicia la adolescencia dice que también le iba muy bien en los estudios sin embargo
comenta que era al igual que en la etapa escolar, “muy necio, inquieto “dice que se mantuvo
tranquilo en la vida “amorosa” no repitid ningun afio y comenta que le fue muy bien
académicamente, era un joven saludable quien al finalizar empezd a estudiar en una
universidad estatal en el pais y fue entonces cuando conocid a su primera pareja se casd con
ella y luego tuvieron 2 hijos.

Comenta que durante su vida matrimonial fue un “infierno ya que dice fue victima de abuso
fisico y verbal por parte de su pareja” dice que lo “trataba muy mal” a pesar de que el tenia
un caracter docil y era un padre proveedor decia que su esposa le gritaba muy a menudo y
los hijos fueron testigos de dichas agresiones verbales y hasta fisicas por lo que el prefirid
irse de la casa y seguir dando apoyo econdmico a sus hijos.

Dice que como “habia estudiado mucho” y tenia experiencia en administracion le ofrecieron
un contrato en Panamd y se fue a vivir un tiempo por ese pais, relata que se estaba
involucrando en muchas actividades y que hace aproximadamente unos 12 afios estando en
dicho pais empez6 con mialgias importantes e ingeria analgésicos para aliviar el dolor sin
embargo relataba que el dolor no cedia con la medicacion que se tomaba y consulté donde
un “neurdlogo” y le diagnosticaron “fibromialgia”.

Poco tiempo después empezo6 a sentirse muy cansado, preocupado y “triste” con dificultad
para tomar decisiones, ahi mantuvo una relacion sentimental con una mujer sin embargo
comenta el paciente “que el no tiene muy buena suerte con las mujeres” y su pareja parece
que termind siendo “violenta como su primer esposa”, por lo que empezd a tener problemas

con dicha pareja ademas empezo a describir en su relato que durante ese tiempo tenia fallas
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en su memoria. Lo valor6 un “psiquiatra” quien le ofrecid “un antidepresivo que lo tomd por
8 meses” sin embargo su mejoria fue paulatina siempre se sentia como “lento, cabizbajo, con
desesperanza, con pérdida de apetito ademds de insomnio global de forma importante y
mantenia una poca comunicacion con familiares en Costa Rica.
Para el 2015 el problema se empezo a agravar ya que su estado de &nimo empezo6 a decaer
aun mas se sentia muy débil y hasta tenia problemas para la marcha, no pudo trabajar en
consecuencia perdi6 su casa y el carro en Panama por lo que sus familiares se empezaron a
preocupar mas y le realizan una Tomografia Axial Computarizada(TAC), sin embargo para
la revision no se contd con dicho resultado.

En marzo del 2016 llega a Costa Rica, con el diagndstico de “Parkinson” luego consultaron
con un neur6logo para continuar con medicacion pero al parecer dicho médico descart6d por
clinica que el paciente no tenia enfermedad de Parkinson, dicen familiares que “le recet6 algo
para mejorar la serotonina’’sin embargo a pesar de la medicacion brindada tenia problemas
para recordar las cosas y tenia una marcha “muy extrafia” y mantenia atin las mialgias hubo
un momento en el que permanecié mutista selectivo y con pérdida de control en esfinteres.
Sus familiares le dieron mucha atencidon con respecto su sintomatologia y lo asistieron, ya
para el 2017 empieza con un deterioro cognitivo importante le realizaron una resonancia
magnética(RM), donde se describia una “leucopatia asociando hiperintensidad de ganglios
basales y pulvinares que podrian estar en relacion con patologia metabdlica, a considerar
del espectro diagnostico la posibilidad de intoxicacion por monoxido de carbono o metales
pesados, lo cual se sugeria hacer relacion con el contexto clinico ademds presento imagen
compatible con adenoma hipofisiario™
El paciente después de la realizacion de la RM empezd con dolor articular importante y con

dificultad para la marcha con lo que su familia fue a consultar al servicio de emergencias de
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un centro privado, “pensaron que como tenia dolor toracico, estuviese con un cuadro
anginoso, se recuperod a las 2 horas y se egreso.

Al dia siguiente paciente presenta crisis convulsivas tonico clonicas de novo, por lo que
répidamente consultan en el servicio de emergencias del Hospital México para su atencion y

se documenta que presentd una hipocalcemia importante

1.8 Motivo de Consulta
Paciente acude al servicio de emergencias del Hospital México por crisis convulsivas tonico
clonicas generalizadas de novo. Se le realizan estudios complementarios donde se evidencid
una marcada hipocalcemia, se le realiza reposicion aguda con gluconato de calcio y se decide

internar para documentar la etiologia y dar evolucion del cuadro del paciente.

1.9 Evolucion durante su internamiento

El usuario al parecer ingresa al Servicio de Emergencias Médicas (SEM) del Hospital
Meéxico(HM), con historia de crisis convulsivas se aborda cuadro clinico de su status, y se
realizan laboratorios de inicio los cudles reportan funcion renal normal, glicemia en
131mg/dL, y calcio en 3.4mg/dL (8.6-10.3mg/dL) que representan niveles bajos y un potasio
en 3.13mg/dl gases arteriales con acidemia respiratoria y un electrocardiograma(EKG) en
ritmo sinusal, dicho paciente se le instala gluconato de calcio 10 ampollas mas solucion
glucosada al 5% a 50cc/hora y de inmediato se ingresa al servicio de Medicina Interna,
paciente tranquilo alerta con una frecuencia cardiaca en 83 lat/min y una presion arterial en

108/70mmHg, clinica de Chvostek positivo, Trousseau negativo, al examen neuroldgico
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llama la atencidn segun la descripcion clinica con bradilalia, bradipsiquia, tremor en reposo
y disminucion de los reflejos osteotendinosos con fuerza muscular normal.

La TAC: leve atrofia cortico-subcortical periventicular y en ganglios de la base, hay
calcificaciones.

Al paciente se le sigue valorando en ese mes de junio del 2017 en el internamiento sobre la
hipocalcemia y se le repone calcio 600 mg cada 6 horas y vitamina D 4 gotas al dia, se envia
un nuevo control de laboratorios y es por clinica e historia que proponen que el paciente tiene
crisis convulsivas de novo con hipocalcemia y calcificaciones en ganglios basales y
establecen el diagnodstico de Sindrome de Fahr(SF) se coordina ademas un ultrasonido de
cuello.

Con los nuevos datos de la bioquimica el calcio después de su correccion se encuentra en
Smg/dL y un fosfato en 10.4mg/dL( 2.5-5.0 mg/dL) el cual se encuentra muy alto ademas
con serologias por hepatitis y HIV negativos, pruebas de funcién hepatica normales y una
hormona paratiroidea(PTH) en menos de 3 y un VDRL no reactivo por lo que se sigue
estableciendo y caracterizando a un paciente con hipoparatiroidismo en reposicion de niveles
de calcio con hiperfosfatemia, paciente en este momento lo reportan clinicamente
bradpsiquico, pero estable en sus constantes vitales sigue 6érdenes y se encuentra tranquilo,
el ultrasonido de cuello que se le realizd lo reportan como: “glandula tiroides sin
alteraciones, pero no se observan glandulas paratiroides” se continiia la reposicion de calcio
de forma oral.

Ya para el 25 de junio paciente aun bradipsiquico, hidratado, tranquilo se empieza a reducir
la infusién de calcio intravenosa (IV) y se aumenta la dosis de la via oral a 900mg cada 8

horas y se dejan laboratorios control el calcio corregido se encuentra en 8mg/dL.
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Paciente con 10 dias de estancia hospitalaria sin convulsiones y un TAC sin datos de
hemorragia, ya que se le realizo un control debido a que durante el baio el paciente sufre una
precipitacion sobre su altura y presenta una lesion punzante en cuero cabelludo la cual
requirid ser suturada. Sin embargo a los dias se pensé en un manejo ambulatorio lo que
sucede es que el paciente aquejaba debilidad muscular y su calcio corregido empieza a bajar
y se reporta en 7.6mg/dL, se aumenta la dosis de calcio a 1200mg cada 8 horas ademas de
un quelante de fosforo(Pepsamar) 1 onza cada 6 horas clinicamente con una mejoria en la
bradipsiquia ademas con un habla més fluida fue valorado por neurologia donde lo reportan
clinicamente segun el expediente clinico con un examen neurolégico normal y una buena
marcha con fuerza muscular 5/5.

Ya para su estancia de 19 dias, se le readecua la dosis de calcio a 1800mg en la mafiana,
1800mg al medio dia y 1200mg en la noche, al dia siguiente con un calcio en 8.9mg/dL resto
de electrolitos normales sin embargo a los médicos tratantes le llama la atencion el
comportamiento que tiene en su unidad con el resto de los pacientes y lo denotan muy
expansivo, hostil y seductor con el personal por lo que solicitan una valoracion por
Psiquiatria antes de su egreso.

En su primera valoracion por psiquiatria lo encuentran orientado, despierto manteniendo la
atencion discretamente verborreico, con aumento de la actividad psicomotriz, con lenguaje
compresible en su memoria registra 3/3 palabras, reportan una memoria de trabajo alterada,
su afecto es expansivo placentero ademas su pensamiento es coherente sin ideacion suicida,
no ideacidon homicida y sin alteraciones sensopereceptivas; no se prescribié medicacion sino
que se observara y mas adelante se ampliaria historia con familiares.

En una intervencion con psiquiatra tratante lo describen muy verborreico, paraprosexico, con

aumento de la actividad psicomotriz y muy grandioso donde dice que “fiene una linea de
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crédito de 90 mil dolares que ya tiene un apartamento alquilado y que va hacer el vicealcalde
de David, en Panama”, lo describen con juicio debilitado por lo que se inicia regulador del
estado de animo con valproato 250 mg en la mafiana y 500 mg en la noche ademas de
fenitoina 100mg en la noche dias posteriores se valora nuevamente su calcio el cual va en
aumento y se encuentra en 7.8mg/dL y un Fosforo Smg/dl(en rangos normales)

Hay una tercera intervencion por Psiquiatria aca el paciente quejumbroso por dolor; se le
aplica un FAB(Frontal Assessment Battery) con un resultado de 10 puntos(indica disfuncién
prefrontal) y un Examen Breve de Folstein del Estado Mental MMSE) 23/20 puntos.

En la descripcion en dicha intervencion segun el expediente clinico se valora el lenguaje
espontaneo y la funcion frontal sin embargo el paciente presenta mialgias importantes por lo
que el paciente no se encuentra para colaborar.

Si se detecta alteracion en la fluencias fonologicas y en la abstraccion. Paciente ha estado
tomando la medicacion sin ningun problema en su estadia hospitalaria ademas el examen
mental descrito en dicha intervencion lo reportan con un buen autocuidado, en su cama con
tono de voz alto, con un habla normal orientado en persona, tiempo y espacio, lenguaje
fluente comprende nomina y repite su afecto es expansivo con un pensamiento congruente,
y disgregado, sin ideacion suicida, no ideacion homicida, se mantiene con la misma
medicacion.

Al dia siguiente se pide una interconsulta con la especialidad de Endocrinologia debido a que
el paciente en su resonancia magnética presenta un adenoma de hipofisis la opinion de estos
especialistas es que estdn ante un caso de hipoparatiroidismo de probable etiologia
autoinmune lo que solicitan es un ajuste de la medicacion con calcio y suplementacion con
vitamina D, con respecto al macroadenoma de hipofisis impresiona ser no funcionante, sin

embargo sugieren realizar estudios complementarios se inicia con alfacalcidol(Etalpha), se
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solicitan laboratorios control para determinar la funcionabilidad del macroadenoma, sin
embargo al valorar sus resultados el cortisol se encuentran en rangos normales la
FSH(Hormona Foliculo estimulante) discretamente elevada mientras que la LH(Hormona
Luteinizante), prolactina y testosterona estan en rangos normales sin embargo el paciente ha
cursado intranquilo por la muerte de un usuario que se encontraba internado en el cubiculo
donde esta su unidad; se ajusta la dosis del hidroxido de aluminio(Pepsamar) y psiquiatria lo
valora y reporta que ha estado triste e intranquilo por estar observando la “agonia” de un
paciente, aca lo describen verborreico, expansivo, con pensamiento incoherente, disgregado,
con delirios de grandeza diciendo que se “ira a Europa por empleo” y lo describen con juicio
psicotico.

A sus 28 dias de internamiento se coordina una tomografia computarizada de emision
monofotoénica (SPECT) solicitado por psiquiatria, mientras los niveles de calcio se
encuentran en 7,2mg/dL, fésforo 7.1 mg/dL sin embargo el paciente continua en su unidad
hospitalaria inquieto con tendencia a la expansividad por lo que se valora por psiquiatria. En
dicho momento al corte esta irritable con delirios de dafio en su contra, mencionando que “e/
gobierno panamerio lo persigue porque el tiene una informacion vital de operacion” con
actitud seductora aun psicotico se suspende el uso de diazepam que se habia prescrito y se
inicia con risperidona 1mg en la mafiana y 2mg en la noche y se readectia el valproato de
500mg en la manana y 750mg en la noche, vigilando como recomendacion acerca de
secundarismos medicamentosos como el extrapiramidalismo.

Después de 36 dias de estancia hospitalaria y de haberse realizado el SPECT y de ajustarse
en multiples ocasiones la medicacion por una hipocalcemia de dificil manejo y mas tranquilo,
se decide por el equipo tratante dar el egreso y mantener sus citas control de forma

ambulatoria de igual manera se dejo seguimiento control con Psiquiatria, con respecto al

27



macroadenoma se observo que era no funcionante y fue como hallazgo incidental egresa con
sus dosis de calcio, vitamina D en gotas, y con 4cido valproico 500mg en la mafianay 750mg
en la noche y con risperidona 1 mg en la noche, su ultimo calcio antes de egresar fue de
7,8mg/dL(8.6-10.3mg/dL)

El resultado del SPECT realizado lo que indica es que hay “hallazgos gamagraficos de
deterioro cognitivo leve-moderado de predominio temporal bilateral y cambios por trastorno
afectivo a correlacionar con la clinica, los hallazgos sugieren alteraciones en zonas del
humor con probables afecciones en zonas del olfato y orientacion, asi como compromisos en
zonas de la memoria y comprension simbolica”™

Una semana después tuvo cita con psiquiatria en la Consulta Externa.

1.10 Seguimiento Post Egreso

Durante su internamiento no volvid a presentar crisis convulsivas, se egresa con diagnostico
de Sindrome de Fahr incluyendo a este diagndstico como Trastorno Afectivo Bipolar
secundario y sindrome prefrontal, ademas de hipocalcemia importante con crisis convulsivas
secundarias a dicho cuadro, paciente viene acompafiado por un amigo y al parecer ha estado
mas tranquilo con buen control del suefio y buen estado animico, el examen mental al corte
se describe con tono de voz y habla normal aun verborreico sin delirios, se mantuvo el mismo
tratamiento de egreso, con cita un mes después.

Un mes después comentd que habia tenido dificultades para conciliar el suefio, pero cursod
con un buen estado de &nimo. No ha vuelto a convulsionar desde su ingreso y el calcio se
encontraba dentro de rangos 6ptimos, lo que llamaba la atencion en su examen mental era su

hipoprosexia con una memoria de trabajo alterada y con discalculia, en su memoria registraba

28



5/5 palabras y evocaba 2/5 espontdneamente, su afecto era expansivo con un pensamiento
incoherente, disgregado, se realizo ajuste de medicacion y se aument6 dosis de valproato,
ademas con cita en un mes.

En dicha cita se hace un aumento de dosis de risperidona a 3mg en la noche y a lo largo de
los 2 proximos meses que el paciente va a sus citas control aqueja cansancio importante
ademas de rigidez y tremor en sus manos por lo que se hace una disminucion paulatina de
antipsicotico y se prescribe tratamiento que el adquirird con mirtazapina % tableta en la
noche, sus electrolitos control han estado en rangos normales.

Dos meses después el paciente comenta que no ha sentido mejoria con mirtazapina, por lo
cual se suspende y mejora el insomnio manifiesta ademas discreta mejoria en su estado de
animo y refirid “menos cansancio por lo que se realizd suspension escalonada de valproato
y se mantenia con risperidona 2mg en la noche. Al mes consulta y refiere tremor distal
importante y alteraciones en la marcha por lo que ahora se readectia tratamiento con
risperidona 1mg en la noche. Desde el punto de vista médico el paciente ha cursado con un
buen control de sus electrolitos a lo largo de sus citas en consulta externa con una radiografia
de torax con cardiomegalia Grado II, EKG en ritmo sinusal sin trastornos en la conduccién

cardiaca, paciente refiere disnea importante, ademas de insomnio y trastornos de la memoria
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2. Revision Bibliografica

2.1 Diagnostico y Definicion
Lo interesante de este caso clinico que se expone es la relacion de la sintomatologia médica
y su evolucion, con manifestaciones neuropsiquiatricas. Se puede decir que una de las causas
que hicieron consultar al paciente en un inicio fue su sintomatologia general reportada como
cansancio, dificultad para concentrarse ademas de alteraciones en la marcha en consecuencia
también sus crisis convulsivas de novo, lo que amerit6 estudios y se halld una hipocalcemia
importante. Se podria hablar solo de la enfermedad o sindrome de Fahr pero se hard un
hincapi¢ importante sobre las calcificaciones cerebrales y la genética que viene muy de la
mano.
Con respecto a la nomenclatura en relacion al fenomeno de calcificaciones cerebrales las
convulsiones y alteraciones en el movimiento se ha discutido mucho en la literatura médica.
Si bien es cierto en la actualidad las descripciones de enfermedad o sindrome de Fahr son
escasas se analiza que hay algo mas alla que un complejo sindromico con lo que se podria
establecer una relacion entre las calcificaciones cerebrales estratégicas y la genética
molecular.
Ya mas o menos para el aio 1930 el patdlogo aleman Karl Theodor Fahr habia descrito un
caso de calcificaciones en ganglios basales en un sujeto que presentd alteraciones
neurologicas y sintomatologia psiquiatrica(Jaworski et al., 2017). Sin embargo hay que hacer
la diferencia en los dos tipos de presentaciones clinicas.
La Enfermedad de Fahr presenta su etiologia como de origen genético, es poco frecuente y
tiene que ver con una mutacion del Locus 14q(IBGCI1) autosémica dominante y en un
segundo locus ya identificado en el cromosoma 8 y cromosoma 2 (Saleem et al., 2013)

mientras que el Sindrome de Fahr engloba un cuadro clinico llamativo con clinica
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radioldgica, se podria también describir en su nomenclatura como una calcinosis secundaria
a causas organicas ya identificadas como por ejemplo enfermedades endocrinas,
autoinmunes, metabolicas entre otras.

En este caso segun la caracterizacion clinica se esta ante la presencia de un Sindrome de Fahr
ya que se tiene clinica neuroldgica de crisis convulsivas de novo, calcificaciones bilaterales
en ganglios basales ademas de una hipocalcemia marcada con alteraciones en los niveles de
fosfato y de PTH(Hormona de Paratiroidea).

Es un sindrome raro y poco frecuente que es de inicio insidioso, lento y de un curso
progresivo que se presenta en la edad adulta entre la tercera y cuarta década de la vida sin
embargo también se puede presentar en etapa infantil.

Afecta a ambos sexos, su prevalencia esta poco clara sin embargo la literatura sugiere que el
hallazgo es incidental detectando las calcificaciones por TAC en un 1.2% (Singh & Kanani,
2017)

Ya teniendo claro entre lo que es una enfermedad de Fahr y un sindrome de Fahr se puede
decir que las calcificaciones cerebrales deben de tener una distribucion en zonas especificas
como por ejemplo el globo palido, nicleo dentado del cerebro, putamen, nucleo caudado,
talamo y sustancia blanca subcortical hemisférica(Cassiani-Miranda, Herazo-Bustos,
Cabrera-Gonzalez, Cadena-Ramos, & Barrios-Ayola, 2015), en este caso las calcificaciones
en su mayoria se encontraban ubicadas en ganglios de la base en consecuencia hay una amplia
gama de sintomatologia neuroldgica asociada como alteraciones en el movimiento,
basicamente casi el 50% de los pacientes en ocasiones presentan un parkinsonismo(CalabrO,
Spadaro, Marra, & Bramanti, 2014), como en un inicio fue reportado por el paciente y que

en apariencia se le diagnostico.
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Consecuentemente hay reportes ademas de distonia(8%), atetosis(5%), y discinesia orofacial
(3%), y ademas estos pacientes cerca del 40% presentan en sus inicios sintomatologia mental
caracterizada por trastornos psiquidtricos como alteraciones del espectro del estado del
animo(Cassiani-Miranda et al., 2015) sin olvidar el deterioro cognitivo que es progresivo. Se
podria decir que los sintomas neuropsiquidtricos suelen ser la manifestacion mas
frecuente(Verbel et al., n.d.). Los sintomas tipicos que se pueden encontrar son; psicosis
similar a la esquizofrenia (schizophrenia-like psicosis), alucinaciones, mania, ansiedad,
depresion, ademas de cambios importantes en la personalidad sin embargo hay literatura que
clasifica 3 formas de presentacion clinica de acuerda a la edad del paciente:
1. Inicio de la primera infancia: cuyo cuadro es caracterizado por la inhibicion del
desarrollo mental sin embargo, es de muy alta mortalidad.
2. Inicio temprano (aproximadamente a la edad de 30 afios) su cuadro se caracteriza por
sintomas psiquiatricos por ejemplo con un cuadro psicético polimorfo.
3. Inicio tardio (aproximadamente a la edad de 50 afios) cuadro caracterizado por
sindrome demencial progresivo asociado trastornos del movimiento como la distonia,

ataxia, corea o sindromes extrapiramidales(Jaworski et al., 2017)

Sobre la presentacion clinica en las manifestaciones psiquiatricas en el sindrome de Fahr (SF)
lo que se describe son trastornos del humor como son la depresion o cuadros inespecificos
de mania por lo que se recomienda tomar una buena historia clinica para observar en el
tiempo el comportamiento de la enfermedad. La psicosis en el SF se ha reportado que es mas
comun en edades entre los 20 y 40 afios sin embargo hilando muy fino se podria mencionar
que hay dos patrones de presentacion de psicosis en este sindrome, una de inicio mas

temprano con alteracion del pensamiento cerca de los 30 afios y otra con importante cuadro
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psicético con alteraciones cognitivas en lo que se refiere a memoria cerca de los 50 y 60
anos(Ghormode, Maheshwari, Kate, & Grover, 2011).

Cuando se habla de la etiologia del sindrome de Fahr se tiene que tener en claro que hay una
presentacion clinica mediante imdgenes radioldogicas que demuestren calcinosis en
estructuras cerebrales y un origen que expliquen las mismas. Los trastornos endocrinoldgicos
como por ejemplo alteraciones en las glandulas paratiroides son las que generalmente son
analizadas en la literatura médica en relacion a este sindrome como son el hipoparatiroidismo
en sus diferentes presentaciones: hipoparatiroidismo idiopatico(condicion poco comun),
hipoparatiroidismo secundario(post tiroidectomia) pseudoparatiroidismo(resistencia a la
hormona paratiroides), pseudo-pseudohipoparatiroidismo y el hiperparatiroidismo.

En un estudio donde se reviso literatura con respecto al SF se encontrd que el sindrome de
Fahr ocurri6 en 20 (21.5%) de 93 pacientes con hipoparatiroidismo idiopatico y 26 (42.6%)
de 61 pacientes con pseudohipoparatiroidismo.(Saleem et al., 2013).

Otra enfermedad relacionada a alteraciones endocrinas es el sindrome Kenny Caftey tipo 1
¢ésta enfermedad es hereditaria y es extremadamente rara, tiene 2 presentaciones cuya
etiologia es genética. La presentacion tipo 1 y tipo 2 tiene que ver en relacion con que si es
autosomica dominante y/o autosdmica recesiva. Esta enfermedad se caracteriza por un
retraso en el crecimiento, engrosamiento cortical de los huesos largos, anomalias oculares e
hipocalcemia y se han asociado a alteraciones del cromosoma 1q42-q43(Elayne & Santana,
2017), alteraciones de la vitamina D y miopatia mitocondrial.

Otras etiologias relacionadas con el sindrome de Fahr son las condiciones
neurodegenerativas como las enfermedades infecciosas(intrauterinas o infecciones

perinatales), o sindromes hereditarios.
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En este caso se cuenta con elementos en la bioquimica sanguinea en relacion con los
electrolitos donde el paciente incidentalmente se le evidencia una hipocalcemia con una
hiperfosfatemia, més adelante se haré referencia a la hipocalcemia como entidad clinica.
Con respecto a la presentacion clinica del Sindrome de Fahr se ha descrito que es de inicio
incidioso y su curso es progresivo y si hay historia de alteracion del metabolismo
fosfocalcico(hipoparatiroidismo), con calcificaciones cerebrales orientan al diagnostico.
Realizando un anélisis exhaustivo en el caso clinico se documento6 una hipocalcemia marcada
con hiperfosfatemia que requiridé en su tratamiento quelantes del mismo para hacer una
reduccion de fosfatos.

Asociado a convulsiones y a las alteraciones cognitivas pudo haber incidido la hipocalcemia
que se document6 en el internamiento del mismo, sin embargo las alteraciones endocrinas
juegan un papel importante.

Por ejemplo, se ha descrito un informe de paciente que tenia un sindrome de Fahr que sufria
convulsiones ademas de alteraciones en su estado de animo y en su autopsia reveld una
paratiroiditis autominmunitaria como causa del hipoparatiroidismo de larga
evolucion(Cassiani-Miranda et al., 2015).

Con respecto a la presentacion clinica muchos autores mencionan que en la mayoria de los
casos hay alteraciones motoras que son las mas frecuentes y que en la gran mayoria o en mas
de la mitad de los casos presentados se encuentran. En segundo lugar se observan las
alteraciones cognitivas seguidas después de alteraciones en el lenguaje y alteraciones en el
estado de animo, que en este caso se hace referencia a un cuadro similar a los criterios
diagnosticos por el DSM V( Manual diagnéstico de Enfermedades Mentales, S5ta Edicion) de
un episodio depresivo, sin embargo estamos ante una enfermedad médica que puede ser la

causa de este cuadro afectivo.
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Sin embargo, la sintomatologia se explica por el grado de afectacion en zonas cerebrales.
donde hay una calcificacion cerebral (ganglios basales, globo palido, etc), y es aqui donde
hay que hacer un diagnostico diferencial, entre los sintomas psiquidtricos atipicos y las
alteraciones cognitivas mediante la guia de las neuroimagenes. Si hay alteraciones
anatomicas, y/o vasculares cerebrales el diagnostico diferencial podria incluir enfermedades
tales como Alzheimer, Enfermedad de Parkinson o alguna alteracion vascular cerebral.
Mientras si la deteccion de las calcificaciones cerebrales son en los ganglios basales como
en este caso, se mide los niveles de calcio,fosforo y hormona paratiroidea, ahora bien si las
calcificaciones cerebrales se encuentran en la region del ntcleo dentado el diagnostico
diferencial podria incluir Lupus Eritematoso Sistémico(LES), neurofibromatosis,
intoxicacion por plomo, entre otras.

En el proceso de la revision de este caso, hay un tema muy interesante que es la identificacion
de las calcificaciones intracerebrales y como la genética juega un papel importante en el
desarrollo de las mismas.

Se ha estudiado que la region del cerebro donde hay acumulo de depdsitos de
sustancias(calcificaciones) son en los ganglios basales(Elayne & Santana, 2017), estos
acumulos de sustancias como son el calcio, fésforo, magnesio, entre otros hacen que haya
una dificultad en la perfusion cerebral de dicha zona en consecuencia hay una respuesta
inflamatoria local donde hay una alteracion en los astrocitos cerebrales con mas respuesta
inflamatoria(acimulo mayor de mucopolisacéaridos, contribuyendo a una calcificacion y
aumentado mas el deterioro. Mas adelante se hard un breve desarrollo en el tema de las
calcificaciones cerebrales y como influyen en los sintomas neurolégicos y psiquiatricos.
Por lo tanto hay diferentes formas clinicas de presentacion de la enfermedad de Fahr quiza

de forma asintomatica como un hallazgo casual hasta alteraciones en el metabolismo
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fosfocélcico asociado a deterioro cognitivo; demencia, delirium, confusioén, sintomas
psicéticos, catatonia, alteraciones del &nimo como la depresion y la mania o hipomania,
ansiedad, ataques de panico, irritabilidad, agresividad, alteraciones de la personalidad, y
sintomatologia neurologica como cefaleas importantes, crisis convulsivas, ataxia,
alteraciones en la marcha, tremor, disartria, entre otras

Los trastornos endocrinos especialmente los que tiene que ver con la glandula paratiroides,
son frecuentemente asociados al Sindrome de Fahr. El hipoparatiroidismo es un desorden
poco comun caracterizado por presentar los pacientes niveles bajos de calcio y niveles altos
de fosfato con deficiencia de la produccion de la Parathormona(PTH)(Clarke et al., 2016) en
este caso particular el paciente después de varios dias y semanas de presentar sintomatologia
de tipo neuroldgico como alteraciones de la marcha y alteraciones en el habla ingresa al
servicio de emergencias con status convulsivo el cual se tuvo que manejar en sala de shock
posterior a la estabilizacion del mismo se le realiza bioquimica sanguinea, encontrandose una
alteracion en los electrolitos donde los niveles de calcio se encontraban por debajo del rango
usual.

De ahi la sospecha que su cuadro convulsivo podia tener etiologia metabolica sin olvidar el
otro examen de gabinete que es el TAC, donde incidentalmente se detecta calcificaciones
intracerebrales importantes ubicadas topograficamente en ganglios basales en su mayoria.
Cabe mencionar que durante este internamiento este paciente presentd importante alteracion
del calcio donde a pesar de su reposicion el paciente dur6 varias semanas con hipocalcemia,
sin embargo se estuvo realizando estudios para observar cual era la etiologia de esta

alteracion metabodlica.
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2.2 Hipocalcemia.
Para entender un poco acerca de la importancia que tiene el calcio es necesario hablar de
este mineral que juega un papel importante en esta revision. El calcio plasmatico en nuestro
cuerpo representa cerca del 0.03% del calcio total de todo el organismo, ademas esta claro
que cerca del 40 al 45% esta unido a proteinas plasméaticas como es la albumina, una parte
del mismo estd en una forma ionizada o libre cerca del 45% y que es regulado de forma
homeostaticamente por la PTH ademas de la vitamina D, hay otra parte del calcio que se
encuentra en su forma no ionizada que representa cerca del 10 al 15% unida también pero
de una forma no difusible con sustancias como el lactato, fosfato y el sulfato.
Siempre debe de haber una homeostasis de calcio en el organismo las dos alteraciones mas
comunes son la hipercalcemia y la hipocalcemia.
Las hormonas que regulan dicho metabolito son la PTH(polipéptido de 84 aminodcidos
liberado por las glandulas paratiroides)(Medica, Rica, & Lxxi, 2015) ésta estimula la parte
del tubulo contorneado distal generando una reabsorcidon importante, la calcitonina tipico
antagonista de la PTH, ésta disminuye la liberacion de calcio y fosforo e inhibe la reabsorcion
renal.
La vitamina D por ultimo se adquiere en pequenas cantidades en la dieta a nivel diario y
puede sintetizarse en el higado, piel y rifion sin embargo la absorcidon en el intestino y la
eliminacion renal(tibulo contorneado proximal y en el asa ascendente de Henle) intervienen
en la homeostasis(Moya & Picado Sanchez, 2014)
La concentracion normal de calcio total se encuentra en los rangos de entre 8.5- 10.5mg/dl,
entre las funciones del calcio podemos dividirlas dentro y fuera de la cé€lula, dentro de la

célula interviene en la sefializacion nerviosa estableciendo potenciales en las membranas
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celulares y fuera de la célula basicamente en la unidad neuromuscular a nivel endocrino y en
el sistema de la coagulacion.

La fraccion ionizada del calcio es de: 4.4 a 5.1mg/dl que equivale a 1,12- 1,23 mmol/L que
a su vez equivale a 2,24 a 2.46 mEq/L(Calcio, 2013).

En este caso el paciente present6 una hipocalcemia marcada de 3.4mg/dl, acompafiado de un
estatus convulsivo lo que hace analizar es cual fue la causa de esta hipocalcemia, ya sea a
consecuencia del incremento de la pérdida de calcio i6nico desde la circulacion con pérdidas
urinarias significativas, que en este caso no hay evidencia de calciuria o en la disminucion
en la absorcion de calcio i6nico ya sea por una alteracion intestinal o disminucion en la
resorcion 6sea, sin embargo lo que hace sospechar es en alguna alteracion relacionada con
la PTH dada por una insuficiencia paratiroidea ya sea por un origen congénito, tiroidectomia,
cirugia de cuello, amiloidosis, cancer o alteracion inmunoldgica, que es lo que en principio
se manejé como principal sospecha.

Hay otras causas como la hipocalcemia en relacion al uso de quelantes sin embargo en este
caso no hay antecedentes de insuficiencia renal, embolismo graso, o alteracion en la actividad
osteoblastica por metéstasis de algiin carcinoma, pero no habia alteracion metabdlica como
se da en la alcalosis metabolica ni tampoco se consideraba que la hipocalcemia provenia en
relacion a la administracion de medicamentos aunque el paciente en la historia clinica por
abundante dolor que presentaba de las mialgias generalizadas utilizd antiinflamatorios no
esteroideos, cabe destacar que no hay datos de usos previos de heparina, diuréticos de asa,

glucagon, colchicina entre otros, que puedan producir hipocalcemias.

Las manifestaciones clinicas en las hipocalcemias dependen del grado de instauracion de las

mismas si son de una presentacion sostenida, a lo largo del tiempo o son agudas.
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Una de las manifestaciones de la hipocalcemia tiene que ver en la placa neuromuscular ya
que como hay una alteracion en la conduccion nerviosa se puede presentar tetania importante,
hasta signos clinicos clasicos como el signo de Trosseau y de Chvostek.

El tocar el nervio facial en la region de la pardtida puede haber espasmos locales y darse el
signo de Chvostek, sin embargo en varias revisiones al parecer no es una prueba confiable
ya que algunos pacientes a pesar de su hipocalcemia severa no lo presentan.

La hipoxia que se da inducida por el inflado de un manguito de presion arterial puede
precipitar un espasmo carpopedal(signo de Trosseau) este signo es muy especifico para la
hipocalcemia: el 94% de los pacientes hipocalcémicos muestran un signo positivo en
comparacion con el 1% de las personas normocalcémicas(Cooper & Gittoes, 2008).

Otras de las manifestaciones clinicas que presentan los pacientes con la hipocalcemia es la
debilidad muscular, la fatiga, parestesias y convulsiones; manifestaciones que el paciente
tenia desde hace 3 afios hasta el 2017 donde se presentd a consultar la ultima vez asociado a
alteraciones cognitivas ademds de sintomatologia neuropsiquidtrica como un episodio
depresivo y ansiedad donde cabe destacar que el paciente de alguna manera presentaba
alteraciones comportamentales importantes que no necesariamente pueden ser atribuidas a
las calcificaciones cerebrales propiamente en zonas estratégicamente marcadas como las
ganglios basales, cuerpo estriado y/o globo palido, hasta sintomas inespecificos gastricos,
como dolor abdominal, entre otros.

Hay manifestaciones en el electrocardiograma evidentemente donde hay una prolongacién
del segmento QT, cambios ademas que son inespecificos en la onda T.

El tratamiento en una hipocalcemia es establecer los niveles de calcio en sangre de forma
paulatina en la fase aguda, como es el gluconato de calcio esta reposicion lo que se

recomienda es que el tratamiento sea controlado cada 4 a 6 horas.
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Mientras que si la hipocalcemia es cronica y el paciente de alguna manera estd estable es
prescribir carbonato de calcio y vitamina D para aumentar su absorcion de una forma
paulatina para disminuir el riesgo de nefrolitiasis por hipercalciuria.

Otras alteraciones en el calcio es la hipercalcemia que es sobrepasar los limites séricos en
una persona en 11,5mg/dl, y la hipercalcemia grave cuando los valores sobrepasan los
18mg/dl, donde se presentaran anomalias cardiacas que pueden incluir hasta paro cardiaco,
coma y la muerte.

Dentro de las causas mas frecuentes de que aumenten los niveles de calcio son las neoplasias
y el hiperparatiroidismo, también la insuficiencia renal entre otras. Cuando se habla de
neoplasias que es la causa en su gran mayoria, cerca de un 90% aproximadamente podria
orientar a malignidad ya sea por un proceso de osteolisis mediada por reacciones
inflamatorias por citoquinas el cual se activa el PTHrp (péptido relacionado con la PTH),
esto provoca una hipercalcemia humoral y ayuda a que se produzca una reabsorcioén 6sea
generalizada sin embargo este mecanismo se da cuando los procesos tumorales son muy
avanzados.

La sintomatologia o la presentacion clinica de los pacientes cuando esto se da, son sintomas
de caracteristicas generales como cansancio, constipacion, anorexia, y malestar general hasta
una presentacion donde hay una alteracion mental importante desde la confusion, el estupor
que si contintia puede llevar al coma y la muerte. Ante la sospecha siempre es importante
enviar examenes control donde se incluye los valores séricos de electrolitos.

Esto parece ser sencillo en nuestro medio el enviar niveles de los mismos ya que la
sensibilidad es muy importante debido a que varias de las presentaciones sintomaticas en
estos casos pueden orientar acerca de alteracion metabdlica debido a una patologia

electrolitica. Sin entrar en detalles en este caso la presentacion clinica se da por una
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hipocalcemia marcada, el hallazgo de la hipercalcemia es importante de corregirla de
inmediato por el riesgo de muerte que pueda presentar el paciente, un buen examen fisico,
con una anamnesis detallada hace la sospecha, junto con un perfil de laboratorio que incluya
calcio, calcio total, foésforo, albimina, urea, creatinina, calcio y fosforo en orina de 24 horas
y vitamina D. El tratamiento en estos casos es reducir los niveles de calcemia en sangre y
buscar su etiologia de inmediato, reposicion de liquidos ademas de estimular su eliminacién
por lo que este es el fin primordial de su tratamiento.

Algo que se encuentra sumamente relacionado al caso y que fue discusion en su manejo
fueron los niveles que se encontraron en el calcio, por lo que hizo sospechar la enfermedad
como tal, como una triada donde se evidencia una hipocalcemia, crisis convulsivas de novo,
y las calcificaciones cerebrales encontradas en lugares estratégicos.

Sin embargo, hace pensar en el andlisis que si su sintomatologia fué propiamente por el
hallazgo de la hipocalcemia por un hipoparatiroidismo o si era que el paciente ya en si tenia
los sintomas por las calcificaciones en zonas como los ganglios basales o el talamo, o que
también el paciente ya presentaba lesiones isquémicas producto de las lesiones de calcinosis.
La evolucion de los sintomas a lo largo de més de 3 afios hace pensar quiza que este paciente
ya tenia sus niveles de calcio por debajo de su valor normal y que sus alteraciones cognitivas
y conductuales a nivel crénico se iban dando como consecuencia del mismo, hasta que el
paciente presenta crisis convulsivas de nueva aparicion.

Es importante mencionar aspectos basicos acerca de la hipoparatiroidismo y sus

consecuencias en relacion a un mal manejo.
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2.3 Hipoparatiroidismo.
El hipoparatiroidismo es una enfermedad endocrinolégica poco comin donde hay una
alteracion en el metabolismo del sistema fosfocalcico con repercusiones metabdlicas
importantes. Una de las causas de esta entidad son las enfermedades autoinmunes sin
embargo las alteraciones genéticas también intervienen en la presentacion de dicha patologia.
Ademas tampoco se puede olvidar la causa quirtrgica que en muchas de las ocasiones en
nuestro medio se presenta después de una tiroidectomia radical o por radiacion.
Cuando se investiga acerca de la genética se identifican estudios descritos desde 1965 en
donde se documenta por DiGeorge tres casos de neonatos con severa inmunodeficiencia,
aplasia de las glandulas paratiroides y anomalias cardiacas que posteriormente se le
denomina “Sindrome DiGeorge’pero ya para 1992 se empezo a estudiar mas a profundidad
y se observo una microdeleccion del cromosoma 22q11.2(Cristea et al., n.d.).
Sin embargo en esta revision se detalla que cuando hay hipocalcemia neonatal no
necesariamente se va presentar en la edad adulta una hipocalcemia sostenida. Es muy comun
que vaya ligado la enfermedad autoinmune y el hipoparatiroidismo, alrededor del 10% de los
pacientes pueden manifestarla por lo que un hallazgo aunque sea incidental merece la
importancia de investigar si hay patologia de la vertiente autoinmune y dar un seguimiento.
La presentacion de anticuerpos anti TPO son poco frecuentes en comparacion a anticuerpos
contra NALPS, un auto antigeno paratiroideo que se detectan con mas frecuencia.
La prevalencia en el hipoparatiroidismo se da con mayor frecuencia en mujeres y su relacion
es 4:1 con respecto a los varones, ademds se encuentra una relacion significativa entre los
niveles de PTH y los niveles de fosfato.
Cuando hay una alteracion de los niveles de PTH y fosfatos se recomienda realizar una

investigacion en relacion a las posibles etiologias de dicha enfermedad.
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Por ejemplo cuando hay una desregulacion donde los niveles de PTH estan elevados en
relacion con una disminucidn de fosforo se puede sospechar de una deficiencia de vitamina
D(malabsorcion, enfermedad hepatica, pancreatitis aguda o drogas como los bifosfonatos).
Si la PTH y los fosfatos estan elevados se podria tener la presuncion de enfermedad renal
cronica como por ejemplo la rabdomidlisis o pseudohipoparatiroidismo, por ultimo si los
niveles de PTH estan disminuidos y los de fosfatos estan aumentados se podria pensar en
agenesia de la glandula, cirugia, enfermedad autoinmune, entre otros.(Clarke et al., 2016).
Curiosamente si se profundiza mas a la investigacion genética del hipoparatiroidismo se
puede encontrar una serie de desordenes genéticos asociados a esta entidad como por
ejemplo: el Sindrome DiGeorge tipo 1 y 2 como mencionamos anteriormente, CHARGE,
Enfermedad de Barakat, Dubowitz, Bartter tipo 5, el hipoparatiroidismo asociado a sindrome
poliglandular autoinmune que es autosdmico recesivo entre otros. Sin embargo hay otra
entidad que merece un gran capitulo en la investigacion acerca de “la resistencia a la PTH”
donde también se identifican sindromes genéticos con manifestaciones clinicas, que por el
momento no son de interés en esta revision.

La fisiopatologia del hipoparatiroidismo es un tema amplio que no se abarcard en este
momento lo que si esta claro es que en este caso es significativo este hallazgo ya que una de
las presentaciones incidentales es la alteracion de este mineral y las consecuencias médicas
tanto neurologicas y psiquiatricas de las cuales el paciente presentd. Cabe destacar que la
consecuencia de una hipocalcemia sostenida o la hiperfosfatemia es un factor primordial de
calcificaciones intracerebrales ectopicas.(Guzman, Arévalo, Karina, Penagos, & Perez,
2014).

Otro tema que se tratard como punto importante en esta revision bibliografica es sobre las

calcificaciones cerebrales ya que este paciente al presentar sintomatologia neuropsiquiatrica
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se le realiza una tomografia axial computarizada y una resonancia magnética donde sus
reportes son concluyentes en relacion a depdsitos célcicos importantes en zonas
topograficamente especificas, de ahi que ayuda analizar la sintomatologia que el paciente en

estudio presento.

2.4 Calcificaciones Cerebrales

Muchas veces el hallazgo de las calcificaciones es incidental por medio de una tomografia
axial computarizada (TAC) o en algunas ocasiones mediante autopsia.

La prevalencia de las calcificaciones cerebrales en la poblacion general varia desde pacientes
jovenes presentandose en 1% mientras que en pacientes adultos mayores en un 20%.(Deng,
Zheng, & Jankovic, 2015). Curiosamente hay una investigacion acerca de la etiologia de
estas calcificaciones que en su gran mayoria un porcentaje pequeiio de los casos estan
relacionadas con la genética, ademds estos depdsitos célcicos estan topograficamente
ubicados en zona tales como los ganglios basales, tdlamo, globo palido, zona lenticular,
nlcleo caudado, hemisferio cerebelar o vérmix. Conforme a la investigacion se han
detectado una serie de genes implicados en las calcificaciones cerebrales y de acuerdo a su
gen se ha estudiado su localizacion con mayor frecuencia(Nicolas et al., 2015).

Usualmente estas calcificaciones estdn ubicadas en zonas cerebrales en donde la
manifestacion clinica se expresa como alteraciones en el movimiento, en el procesamiento
del habla, hasta sintomatologia afectiva y/o alteraciones sensopereceptivas asi como también
alteraciones cognitivas que tengan relacion con procesos demenciales.

Estas calcificaciones cerebrales usualmente estdn conformadas en su gran mayoria por

hidroxiapatita de calcio (Cal0[PO4]6[OH]2) otros incluyen zinc, hierro y magnesio. Hay
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enfermedades descritas cuya alteracion se centra a nivel metabdlico y que tiene relacion
etiologica con la produccion de estos acimulos de minerales en el cerebro, sin embargo las
causas metabolicas como enfermedades del orden mitocondrial tiene una gran asociacion.
Durante la toma de tomografias axiales computarizadas en cerebro hay un 20% de pacientes
donde se identifica calcificaciones de forma rutinaria ¢sea de forma incidental y donde no
hay una correlacion clinica con sintomas de las cuales se puede deducir que estan ahi
simplemente localizadas de forma afuncional (Batla et al., 2017)

Hay genes implicados en la asociacion o el desarrollo de las mismas y que se pueden ver
relacionadas en lo que se llama calcificaciones cerebrales familiares primarias por ejemplo
la enfermedad de Fahr puede desprenderse de estas.

Se han logrado identificar o hacer correlacion de estas calcificaciones con mutaciones en los
genes SCL20A2, PDGFB, PDGFRB y XPR1. Con el descubrimiento de estos genes
implicados se pueden tener multiples explicaciones acerca de cual es la alteracion principal
en la produccion de las calcificaciones. Sin embargo, no se ha llegado a un consenso clinico
de la comprension de la fisiopatologia de las misma.

Lo que si es claro es que hay una alteracion en el metabolismo del calcio que hace que se
produzca depdsitos calcicos a nivel cerebral y esto tiene que ver con la codificacion de los
genes encargados en el trasportarte de calcio intracelular. Hay una revision sistemadtica
publicada en el 2017 en la revista Parkinsonism and Related Disorders, donde se hace
mencion acerca de forma individual sobre las alteraciones de genes especificos en relacion a
las calcificaciones cerebrales y su posible sintomatologia.

Dependiendo de la mutacion del gen y la edad respectiva de la persona portadora de la

mutacion hay una alteracion en la microvasculatura cerebral produciéndose una serie de
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depositos calcicos cerebrales con alteracion de los pericitos de los vasos sanguineos
cerebrales.

Esto sin olvidar a que en la mayoria de los casos hay una alteracion calcica principalmente
por una disfuncion de la PTH. Esto en relacion al transportador de fosfato inorgénico tipo I11
alterado en consecuencia por las mutaciones de SLC20A2 y XPR1. La captacion de
parathormona(PTH) se facilita mediante la actividad de AMP ciclico acoplado a la proteina
G que se puede perder en las mutaciones de la proteina GNAS1(Proteina Ligada a la proteina
Guanina tipo 1), en sus siglas en inglés y al transportador PiT2(transportador de fosfato
inorganico tipo 2).(Batla et al., 2017)

Por lo que se concluye a que en la mayoria de las veces las calcificaciones cerebrales estan
relacionadas a desordenes que incluyen a la PTH.

Ahora bien en dicho articulo se revisaron las relaciones de mutaciones de genes especificos
y su expresividad con la manifestacion clinica; por ejemplo se concluye que personas a las
cuales se les detecta una mutacion en el gen SLC20A2 se les expresa mas las manifestaciones
asociadas a trastornos del movimiento como son los desérdenes hiperquinéticos mientras a
que la relacion con la expresion con la mutacion de los genes que ya mencioné anteriormente
( SLC20A2, PDGFB, PDGF-RB y XPR1) la sintomatologia psiquiatrica se manifiesta por
igual en sintomas depresivos, psicosis, agitacion, etc.

Por otra parte, no es para menos decir que otras expresiones clinicas neurologicas
sintomaticas se pueden observar como por ejemplo deterioro cognitivo, parkinsonismo,
corea, distonia, ataxia, cefalea, disartria entre otras. En esta misma revision cabe mencionar
que las areas cerebrales identificadas donde més se encuentra calcificaciones intracerebrales
son: en los ganglios basales, talamo y cerebelo por ejemplo en pacientes con mutaciones del

gen XPR al igual que en region subcortical.

46



Por lo que a modo de conclusion se llegd a correlacionar cada gen por aparte y su
expresividad junto con las manifestaciones clinicas. Por ejemplo con mayor frecuencia
mutaciones en el gen SLC20A2 se relaciona a calcificaciones en tdlamo, ademas de que se
presentan trastornos de movimiento como parkinsonismo descritos en adultos mayores,
mientras que alteraciones en el gen PDGFRB hay una expresividad de alteraciones
cognitivas, disartria y sintomas psicoticos y en relacion a la mutacidon expresada en el gen
XPR1 hay sintomatologia afectiva como la depresion.

Ahora bien en relacion a la enfermedad de Fahr se ha englobado a lo que se denomina
calcificaciones familiares idiopaticas que estan en funcion a la identificacion a la alteracion
genética del gen SLC20A2 y se expresa de forma autosémica dominante sin embargo,
muchas de estas conclusiones han tenido que ser de cierta manera hipotesis y en las que aun
se esta investigando mas a fondo, por otro lado hay correlaciones importantes en esas
mutaciones con otras enfermedades como por ejemplo en relacidon con la parvalbumina que
es una proteina de union al calcio donde se vinculd previamente a la esquizofrenia y se
expresa altamente en las regiones cerebrales afectadas en relacion con la calcificacion

idiopatica familiar de los ganglios basales(Da Silva, Pereira, & Oliveira, 2013).
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2.5 Estudios de Neuroimagen

Con respecto a la identificacion mediante estudios de neuroimagen lo que se recomienda es
el TAC, sin embargo, se destaca también la utilizacion de la ecografia transcraneal sin ningiin
problema con ello se puede identificar hiperecogenicidad de las calcificaciones cerebrales.
El TAC en el medio clinico es el estudio radioldégico méas comun que se realiza cuando se
sospecha de afeccidon neuroldgica en un paciente. Particularmente en este caso el paciente
ingresa por sintomatologia neuroldgica y convulsiones donde se le realiza dicho TAC, sin
embargo la relacion clinica que hay de convulsiones en general y calcificaciones cerebrales
es muy baja segun la literatura consultada(Mihaljevi¢, 2013) como para formular un
diagnostico diferencial que haga referencia que las convulsiones del paciente tengan una
asociacion con las calcificaciones.

Lo que si esta claro es sobre la importancia que tienen los estudios de neuroimagen cuando
los pacientes presenten déficits neuroldgicos tanto de presentacion aguda o en la cronica
como en este caso donde el paciente llevaba afios con importantes manifestaciones en la
alteracion en su marcha y en su estado de dnimo hasta dificultad para articular algunas
palabras con alteraciones fonoldgicas considerables con bradilalia documentada en su

examen neuroldgico en su internamiento.

La TAC es el estudio mas recomendado en este sentido sin embargo, la ecografia transcraneal
orienta a un diagnoéstico diferencial cuando hay trastornos del movimiento ya que se puede
observar alguna hiperecogenicidad del nucleo lenticular.

Durante el abordaje inicial previo al internamiento del paciente se realizd una tomografia

axial sin embargo no se tuvo acceso a la misma, luego en su internamiento se realiza un TAC

48



sin medio de contraste donde se describe que hay evidencia de “hiperdensidades simétricas
bilaterales compatibles con calcificaciones de ganglios de la base, atrofia cortical leve, con
sistema ventricular conservado”, en consecuencia y previo a este TAC el paciente de forma
privada se realizd una resonancia magnética donde se describe que “hay una leucopatia
asociando hiperintensidad de ganglios basales y pulvinares que podria estar en relacion con
patologia metabodlica” ademas se describe un hallazgo compatible a un adenoma

hipofisiario”. Figura 1.

Figura 1. Calcificaciones intracerebrales.
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Figura 2. Calcificaciones cerebrales en Ganglios Basales, Hospital México, 2017.

Ya concretamente estos hallazgos bajo la revision de literatura era esperable a que podria
estar asociado a esta presentacion clinica, la triada que presentan los pacientes con
enfermedad de Fahr que es el hipoparatiroidismo(hipocalcemia), convulsiones o sintomas

neurologicos y el hallazgo de calcificaciones cerebrales identificadas por neuroimagen.
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Asi como la ecografia transcraneal es un método confiable para hacer diagndstico diferencial
en pacientes con algin tipo de sintomatologia extrapiramidal(Mihaljevi¢, 2013) se logréd
coordinar durante su internamiento un estudio funcional por medio del Servicio de Medicina
Nuclear del Hospital México y para julio del 2017 se le realiza una gamagrafia cerebral
funcional(SPECT) donde una vez mas se evidencia: “que hay hallazgos gamagraficos de
deterioro cognitivo leve-moderado de predominio temporal bilateral, con posibles
afecciones en zonas del olfato y orientacion, asi como en zonas de memoria y comprension
simbolica, en resumen hay alteraciones en las zonas del humor”, bajo esta correlacion clinica
y desde el punto de vista neuropsiquiatrico, la sintomatologia afectiva del paciente se asocia
a la presentacion patoldgica demostrada por los estudios tanto radioldgicos como
neurofuncionales y se esta ante la presencia de una patologia del humor con presentacioén
organica ya evidenciada en este caso.

En relacion con las calcificaciones cerebrales la literatura recomienda estos estudios donde
lo que se evidencia es la integridad o no, haciendo referencia funcionalmente de los circuitos

que estan en relacion con la dopamina valorando si hay hipoperfusion o hipeperfusion.
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Figura 3. SPECT. Hipoperfusion orbitofrontal bilateral de predominio derecho, Hospital

México, 2017.

En este paciente como se describe, hay evidencia importante de hipoperfusion orbitofrontal
bilateral de predominio derecho con hipoperfusion leve a moderada a nivel frontal y temporal
y en zona mesial con evidencia también en zona del nucleo basal derecho.

De hecho la atrofia cerebral cortical podria estar implicada en la aparicion de sintomas
psiquiatricos y cognitivos segun publicaciones consultadas.(Lo Buono, Corallo, Costa,
Bramanti, & Marino, 2015)

Otro hallazgo de imagen radiologica importante es cuando se le realiza un unico ultrasonido
de cuello donde en apariencia segin la descripcion del mismo la glandula tiroides se
encuentra simétrica sin ninguna alteracion morfologica de la misma ademas no se identifican
las glandulas paratiroides en la observacion de dicho estudio por lo que se podria sospechar
de agenesia u otra patologia de la cual haya hipofuncionalidad o ausencia en dicha glandula.
Ya con estos estudios radiologicos y con un amplio estudio electrolitico donde se evidencia

la hipocalcemia marcada el servicio de endocrinologia correlaciona la sintomatologia y el

52



cuadro general del paciente con un ‘“hipoparatiroidismo primario de probable etiologia
autoinmune” ademads con respecto al adenoma de hipofisis parece no ser funcionante por lo
que se recomienda en dicho momento observar.

Con base a la informacion del paciente y a sus manifestaciones clinicas se tiene en claro la
diferencia entre la enfermedad y el sindrome, éste ultimo como un complejo de
manifestaciones clinicas evidenciado con estudios de imagen.

Es importante mencionar que ademas la severidad de la calcificacion estd determinada por la
combinacion del gen afectado la edad y el sexo (masculino) y esta asociada con el estado
sintomatico de los pacientes.

Otros factores que influyen en el proceso de calcificacion asi como el estado sintomatico son
los tipos de caracteristicas clinicas y su gravedad. Esto sigue siendo un desafio de
investigacion para el futuro desde la genética molecular. Finalmente se necesita mas
investigacion para identificar los factores ambientales, genéticos y epigenéticos que influyen
en la expresion clinica y el curso de la enfermedad de la calcificacion cerebral, sin embargo
ya hay un gran avance con la identificacion de los genes implicados sobre este tema(Nicolas
et al., 2015).

Sobre este hallazgo en este analisis y en comparacion con la literatura consultada en esta
presentacion se tiene la sospecha de una posible ausencia o hipoplasia de estas glandulas
paratiroides por resultados en el ultrasonido lo que permite la sospecha acerca de una clara
relacion de patologia autoinmunitaria. Seria valioso investigar al paciente sobre otras
enfermedades autoinmunes desarrolladas. Si hay un hipoparatiroidismo sintomatico con
hipocalcemia marcada se debe estudiar, hay enfermedades nuevamente de origen genético
como por ejemplo el hipoparatiroidismo por una delecion del gen 22q11.2 donde hay una

hipocalcemia leve sin sintomas y esta puede durar muchos afios en manifestarse, esto también
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se refleja en los bajos niveles de PTH o que las reservas de la misma se mantienen, por lo
que en muchas ocasiones lo que recomiendan es la medicion de PTH y de calcio en un cierto
intervalo en el tiempo.(Lima et al., 2011).

Se concluye por lo tanto cuando se habla de enfermedad de Fahr que es valido decir que
viene en relacion a etiologia genética con un rasgo autosémico dominante; pero también
puede transmitirse como un rasgo autosomico recesivo. Ademas, que en las investigaciones
se ha identificado un locus en la posicién 14q (IBGC1), también en el cromosoma 8 y en el
cromosoma 2. Una mutacion de pérdida de funcion en el gen que codifica el transportador
de fosfato dependiente de sodio tipo III (SLC20A2) ubicado en el cromosoma 8 también se
ha identificado como etiologia comun de la enfermedad curiosamente estos genes se
involucran a la etiologia genética de las calcificaciones intracerebrales especificas.

La mineralizacion progresiva de los ganglios basales tiende a comprimir la luz del vaso
sanguineo por lo tanto hay una alteracion del flujo sanguineo local cerebral provocando una
lesion del tejido neural y un acimulo de depodsitos de minerales.

Mediante la microscopia se observan cerca de los ganglios basales acimulos de basofilos
como respuesta a la noxa local por lo que se podria concluir que el efecto final es una
alteracion en el lumen arterial con lesion endotelial de los vasos sanguineos acumulandose
minerales siendo un proceso cronico paulatino ademas de insidioso. La pérdida de la funcion
de los genes PDGFB y PDGFRB puede alterar la permeabilidad y el reclutamiento de los
pericitos que rodean los vasos sanguineos asi como la regulaciéon de la barrera
hematoencefalica y la angiogénesis produciendo mas daio(F.G., G., M., V., & G., 2018),con
este analisis quedaria claro el riesgo a que esto podria exponer al paciente con el dafio tisular
cerebral que de alguna manera esto seria una antesala en la presentacion de accidentes

cerebrovasculares y es que tiene una explicacion fisiopatologica clara con la respuesta
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infamatoria y las noxas que hay en los pericitos y en la microvasculatura cerebral por lo que
hay cambios hemodindmicos progresivos secundarios a la extensa calcificacion y a la pérdida
de elasticidad cerebral en resumen hay una relacion entre la enfermedad de Fahr y el
accidente cerebrovascular sin embargo aun los estudios no son concluyentes y requiere mas

investigacion.

Un punto importante es el manejo clinico cuando se enfrenta al Sindrome de Fahr. En este
caso se presentd una triada importante y fue a la que llevé de manera concluyente al
diagnostico del paciente. Basicamente el manejo es individualizado y eso dependera de las
manifestaciones clinicas del sujeto. Se obtuvo informacidn de que el paciente se le evidencid
una alteracion en el metabolismo del calcio por lo que se recomienda el manejo de las
reposiciones de calcio de una forma paulatina.

Las manifestaciones neurologicas como son el temblor y la alteracion de la marcha es de
mucho cuidado ya que hay medicacion relacionada en el que puede exacerbar dicha
sintomatologia y el objetivo del tratamiento basicamente es que el paciente pueda tener al
menos la remision de los sintomas.

Como se han propuesto varias etiologias biologicas las manifestaciones clinicas deben
tratarse desde ese punto. Una de las manifestaciones que presentd el paciente son las
convulsiones, que si bien es cierto como se mencion6 con anterioridad pudiesen ser efecto
de la calcemia baja al hacer la correccion se observa una disminucidon o ausencia de las
mismas, el manejo de la sintomatologia neuropsiquiatrica como es la psicosis, la depresion y
la ansiedad se utiliza tratamiento farmacoldgico especifico como son los antipsicoticos
atipicos esto con el fin de evitar secundarismos medicamentosos marcados y que puedan

exacerbar sintomas de previo como el temblor distal, o el extrapiramidalismo.
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Se recomienda utilizar benzodiacepinas pero dicha recomendacion es individualizada y el
medicamento que se sugiere es el clonazepam. Cuando se habla de reguladores del estado de
animo se recomienda utilizar el litio con precaucion debido que en los pacientes con
enfermedad de Fahr pueden presentar riesgo de convulsiones, la utilizacion de

carbamazepina o barbitiricos puede exacerbar alteraciones de la marcha.

2.6 Pruebas Neuropsicologicas.

Es importante estratificar y evaluar la disfuncion cognitiva de los pacientes ante una
enfermedad neuroldgica progresiva. Si bien es cierto la enfermedad o Sindrome de Fahr
presenta alteraciones neurocognitivas es imprescindible poder describir y estratificar su
alteracion. En la mayoria de las ocasiones se encuentran calcificaciones cerebrales en lo
ganglios basales y en otras estructuras sin embargo no hay una relacion acerca de que las
alteraciones cognitivas sean propiamente por las calcificaciones sino mas bien por una
alteracion en los niveles de calcio que en muchas ocasiones la etiologia principal es el
hipoparatiroidismo idiopatico.

Se ha descrito que los pacientes con hipoparatiroidismo y con calcificaciones intracerebrales
tienen relacion con el deterioro cognitivo, por lo que las pruebas neuropsicoldgicas se
recomiendan para documentar dicho deterioro(Aggarwal et al., 2013)sin embargo un examen
neurologico es importante realizarlo previo a las pruebas psicologicas como parte de la
historia clinica basica del paciente.

Una de las recomendaciones en estas evaluaciones es que las mismas sean realizadas por
expertos psicologos con entrenamiento en disfunciones cognitivas esto con el fin de poder

dar un seguimiento y una evolucion clinica en el tiempo sobre el cuadro clinico del paciente.
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El examen neuroldgico en general que se puede aplicar al pie de la cama del paciente incluye
por ejemplo pruebas de fuerza muscular, pruebas en las que se evalua posibles alteraciones
de la marcha, movimientos involuntarios, hipotonia y disfuncion cortical mediante prueba de
discriminacion de dos puntos y grafestesia.

Las funciones cerebelosas se pueden evaluar también mediante la prueba dedo-nariz, la
marcha en tdndem, la prueba caminando sobre los talones entre otras.

Sin embargo, en la atencidn primaria se pueden aplicar pruebas neuropsicologicas que estén
a la mano de los psicélogos generales para que ya una vez egresado el paciente(si ha estado
internado en algin centro médico) pueda llevar un buen control ambulatorio de sus destrezas
cognitivas y conductuales.(Tejada, Jaramillo, Sdnchez Pedraza, & Sharma, 2014)

Por otra parte se pueden aplicar muchas pruebas en el orden psicodiagndstico que son
sencillas como por ejemplo el mini examen del estado mental(MMSE, en sus siglas en
inglés), el Dementia Rating Scale(DRS), el test de aprendizaje (TAVEC), en éste ultimo se
establecen tres listas concretamente donde se evalia aprendizaje, interferencia y
reconocimiento asimismo el Test de retencion de Digitos ésta puede medir la memoria
auditiva a corto plazo, otro que podemos aplicar es el Test de vocabulario de Boston; este
tiene la particularidad que diagnostica el tipo de cuadro afasico que presenta el paciente.
Dentro de este analisis se puede aplicar la Prueba de Stroop, ésta mide las funciones
ejecutivas del paciente, inhibicion de las respuestas, y flexibilidad cognitiva.

Un test ampliamente conocido es el Montreal Cognitive Assessment(MoCa), es un test de
tamizaje para detectar deterioro cognitivo leve y demencia, las caracteristicas psicométricas
de dicha prueba hacen que tenga una sensibilidad de cerca el 87% y una especificidad cerca

del 90% para el deterioro cognitivo leve(Cognitive, 2016) este test es sencillo pero hay que
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tener la pericia en el sentido de que hay que pasarlo al paciente de forma correcta para que el
paciente no lo invalide.

Es importante destacar que en el afio 2013, la revista European Journal of Endocrinology,
realizd un estudio acerca de pacientes con hipoparatiroidismo midiendo los niveles de calcio
sanguineo y fosfatos y la relacion que habia con disfunciones neurocognitivas.

Los resultados fueron muy llamativos debido a que en una muestra amplia que estudiaron y
con conocimiento en que la frecuencia del hipoparatiroidismo es baja documentaron que los
niveles de calcemia por debajo de lo normal son predictores de disfuncidén cognitiva leve,
este estudio informo que cerca del tercio de los pacientes estudiados con hipoparatiroidismo
idiopatico tenian una disfuncion cognitiva, por lo que es importante tener en cuenta que el
mecanismo fisiopatologico de los sintomas extrapiramidales en el hipoparatiroidismo no esta
aun bien claro.

Los signos extrapiramidales estaban presentes en el 16% de los pacientes en este estudio, dos
de los cuales tenian enfermedad de Parkinson que requerian terapia con levodopa. Como se
menciond anteriormente parte de la disfuncion esta relacionada a la noxa propiamente del
tejido dafiado por la calcificacion y al proceso inflamatorio local de la zona cerebral afectada,
ademas se llegd también a la conclusion que el tamaiio de la calcificacion no mantiene una
correlacion con el trastorno cognitivo.

La presencia de calcificacion intracraneal en multiples sitios junto con hipocalcemia crénica
puede ocasionar una interrupcion y / o disfuncion de este flujo de senales que conduce a
disfuncion afectiva por lo que se puede evidenciar que el paciente haya tenido una
hipocalcemia importante cronica y su disfuncidon cognitiva/afectiva se haya manifestado a lo

largo de los afios.
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La evaluacion cognitiva mediante el MoCa o un minimental, es crucial cuando se sospecha
de deterioro cognitivo leve, el minimental State Examination(MMSE) que se le aplico a el
paciente tiene que ver en relacion con la orientacion en tiempo, lugar de los cuales el paciente
logra una buena identificacion, sobre la memoria aun conserva y es valido este item, sin
embargo cuando se explora la atencidn y el calculo falla 4 puntos y en lo que se refiere a
memoria diferida falla 2 puntos, con respecto a praxias tiene un fallo notable con lo que da
un puntaje de 23/30, en estas pruebas cabe destacar que puede estar influenciada por la edad
y la escolaridad del paciente, en relacion al resultado final se expresa como que estd al limite
del deterioro cognitivo leve. Un puntaje entre 9 y 6 se puede establecer un deterioro
moderado a severo y un puntaje menos de 6 seria severo.

Otras pruebas destacadas que pueden ser aplicadas en estos casos para determinar deterioros
cognitivos leves y que son altamente sensibles pero que pueden estar influenciados por la
edad y la escolaridad del paciente son por ejemplo el Short Portable Mental Status
Questionnaire(SPMSQ), el Short Blessed Test(SBT), el Short Test of Mental Status, que es
similar al MMSE(Lozano, Herndndez-Ferrandiz, & Turr6-Garriga, 2009), hay otro test que
vale la pena mencionar que es la Prueba Cognitiva Leganés(PCL) que esta indicada en
personas con baja escolaridad(Prince, 2004).

Al paciente se le aplico el Test del Reloj que si bien es cierto es rapido su especificidad es
baja pero es electivo ya que es un buen instrumento para valoraciones en relacion a
alteraciones ejecutivas que es lo que también se explora en el item del Test de MoCa, cuando
se le solicita al paciente que dibuje un reloj.

Es importante recordar que la aplicacion de un Test de MoCa a un paciente del cual se
sospeche que presenta un deterioro cognitivo es hacer la salvedad que es una prueba mas que

ayuda a corroborar la clinica que presenta el sujeto en estudio. En este caso el paciente ya

59



llevaba un cuadro préacticamente de alteraciones en la marcha y el habla y ya se describia un
importante cuadro afectivo que se identifico en primer instancia como un “cuadro depresivo”.
En dicha prueba se valora la memoria donde se presentan 5 palabras que el paciente después
tiene que lograr recordar en un determinado tiempo, la capacidad visuoespacial con el dibujo
también del reloj con un valor de tres puntos se evalua ademds el contorno, los numeros y
las agujas ademas de la copia del cubo donde se califica con un punto.

El reloj como funcion ejecutiva se toma de referencia sin embargo, la funcion propiamente
ejecutiva en dicho test se le atribuye al ejercicio de la alternancia grafica.

Se evaluia también la atencion, la concentracion y la memoria de trabajo mediante una tarea
de atencion sostenida. Otro apartado que se valora en dicha prueba es el lenguaje con items
de denominacién por confrontacion visual en las que hay tres animales de bajo grado de
familiaridad y se califica con 3 puntos ademds de repeticion de dos frases complejas y
también de la tarea de fluencia antes mencionada(Lozano et al., 2009) por otro lado la
orientacidn, se evalia en tiempo y espacio.

Algo de tomar en esta apreciacion es que al paciente en el momento de que ingresa al centro
hospitalario evidentemente no esta estable para la aplicacion de una prueba neuropsicolégica,
es cierto que el cerebro tiene una plasticidad neuronal que podriamos definirla como la
capacidad que tiene el cerebro para adaptarse a los cambios internos y externos tiempo
después de una noxa importante, pasar un test de estos en dicho momento no seria de mucha
credibilidad ya que la alteracion de la conciencia no lo permitiria.

Si esta demostrado que a lo largo del internamiento el paciente tuvo que ser sometido a la
recuperacion de sus niveles electroliticos dptimos por la hipocalcemia sostenida que tuvo sin

embargo en el momento que el paciente estuvo estable medicamente y fuera de “peligro” se
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tuvo que pedir una interconsulta al servicio de psiquiatria, ya que a los dias de su estadia
hospitalaria inicia con comportamientos “extrafios”.

Se puede concluir por lo tanto que hay infinidad de pruebas neuropsicolédgicas que se pueden
utilizar para medir eventualmente un deterioro cognitivo sin embargo el Mini-Mental State
Examintion es la prueba de cribado de mas uso para detectar deterioro cognitivo leve.(Claver,
2008).

Antes el concepto inicial que englobaba el deterioro cognitivo leve(DCL) se centraba en lo
que respecta al déficit claro de la memoria, sin embargo conforme los avances en los estudios
clinicos se pudo encontrar la gran heterogeneidad de presentacion clinica de los sintomas por
lo que se llego a la conclusion de que habia un mayor espectro del deterioro de la memoria
sino también de otros dominios cognitivos, por lo que se pueden subclasificar en DCL
amnésico y DCL multidominio.

Las pruebas neuropsicologicas son un pilar importante en la ayuda de la clasificacion del
deterioro en la cual se enfrenta el personal de salud, sin embargo cabe mencionar que el
diagnostico se basa en puntos importantes que se incluyen los siguientes; como es por
ejemplo, una historia clinica detallada del cuadro clinico del paciente, de como fue la forma
del comienzo y la evolucidn hasta el dia de hoy de sintomas, en segundo lugar entrevistar a
familiares o personas cercanas al paciente que es de gran apoyo para evaluar si
verdaderamente su deterioro es pronunciado y en que contexto las hay en este caso en la
psiquiatria cuando se valoran pacientes la historia que proporcionan los amigos, familiares o
gente cercana al paciente es de gran ayuda, acd se tomo en cuenta relatos de familiares y
amigos, en tercer lugar y desde luego la evaluacion del estado cognitivo por medio de pruebas
psicométricas, con esto se facilita la diferenciacion de los distintos escenarios clinicos si se

esta ante un envejecimiento normal, proceso demencial, depresion o deterioro cognitivo leve,
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en cuarto lugar la evaluacion del estado funcional del paciente que en muchas ocasiones estas
escalas se utilizan en personas adultas mayores pero es de gran apoyo para aquellas personas
jovenes con sospecha de un deterioro funcional y que es la mejor manera de estandarizar y
estratificar la alteracion funcional y dar un apoyo en su pronostico.

Hay diversos instrumentos como la escala Blessed, con mayor énfasis en pacientes con
sospecha de demencia, el cuestionario de actividad funcional(Functional Activity
Questionnaire, FAQ), la Escala de Lawton y Brody y la escala de Bayer.

En quinto lugar se menciona la evaluacion de la sintomatologia neuropsiquiatrica, que si bien
es cierto se puede utilizar escalas estandarizadas, una vez mas la clinica es la que tiene mayor
apoyo, como la medicina basada en la evidencia. Y en sexto lugar la exploracion neurologica
general y complementarias que es la que establece el diagnostico diferencial y como es en
este caso es donde se llego al diagnostico neuropsiquiatrico de Sindrome de Fahr.

Lo que si esta claro en la literatura, ya para finalizar este apartado es que al final la prueba
psicodiagndstico mas fiable es aquella a la que se le pueda aplicar de forma estandarizada a
la poblacion independientemente su escolarizacion y que haya una gran diferenciacion entre
los sujetos que tienen o no una enfermedad médica, esto es lo ideal sin embargo el impacto
sobre la escolarizacion de la persona a la cual se le aplique es vital y debe tomarse en cuenta.
En el caso analizado en este trabajo este paciente tiene un alto grado de escolarizacidén que a
lo largo de un promedio de 2 a 3 afios empezo6 con importantes deterioros neuroldgicos y por
ultimo medico-psiquiatricos que hacen pensar en la organicidad del cuadro, es como lo que
popularmente la poblacion llama “un antes y un después” en este paciente.

Con respecto a la orientacion en muchas ocasiones en los DCL no se ve afectada y se explora
a través de preguntas de ubicacion temporoespacial, con la atencidon sabemos que abarca un

amplio conjunto de procesos cognitivos que incluyen la amplitud atencional, atencidén
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sostenida, atencion dividida y velocidad de procesamiento. La fluencia verbal en los
deterioros cognitivos leves se ve afectada en forma practica se puede valorar con pedirle al
paciente un nimero de palabras de una categoria en un minuto por ejemplo, un numero bajo
de palabras podria orientar en un deterioro en la semantica del lenguaje, que es muy comun
en los DCL, y en las demencias incipientes(Claver, 2008).

Otras pruebas que se pueden aplicar en relacion a praxias y gnosias, es la copia de figuras,
figuras superpuestas. Insistiendo en las funciones ejecutivas, estas comprenden una serie de
capacidades que se entienden como la atencion selectiva, iniciacién/inhibicion, toma de
decisiones ademds de la capacidad para el pensamiento abstracto, aca se puede entrever
pruebas para valorar estas funciones como es el Test de Stroop, Test de Winsconsin, entre

otros.

Desde el punto de vista neuropsiquiatrico, el sindrome de Fahr o calcinosis idiopatica estrio-
palido-dentada, también llamada calcificacion cerebral no aterosclerotica y calcificacion
idiopatica de los ganglios basales, es caracterizada por la afectacion de dichas estructuras con
manifestaciones neurologicas que provocan trastornos del movimiento, sindrome
demenciales y trastornos conductuales importantes(Mendoza-Suérez, 2014), el sindrome de
Fahr en este paciente ya tiene un componente organico como tal, donde se identifico las
calcificaciones cerebrales en ganglios de la base.

Durante la entrevista clinica no hay evidencia de sintomatologia o casos similares en la
familia del paciente. Puntualmente el analisis radica que aparte del comportamiento
neurologico como tal que presentd dicha enfermedad el sintoma pivote del paciente y que

fue el que abri6 su sintomatologia psiquiatrica, fue un componente afectivo. Ya durante su
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internamiento curiosamente se empezd a manifestar una serie de alteraciones cognitivas y
conductuales importantes.

Si bien es cierto en un principio el paciente presentd un episodio depresivo importante y que
fue lo que sigui6 a que se empezara a deteriorar de forma gradual en un principio no refirid
fallas mnésicas importantes. Hay que recordar que la memoria trabaja sobre la fijacion, la
conservacion y la evocacion sin embargo, la memoria de trabajo se describié como alterada,
pero su afecto es descrito como expansivo y placido después.

Las calcificaciones cerebrales del paciente se evidenciaban de forma simétrica en los
ganglios de la base es por eso que mucha de las manifestaciones clinicas del paciente tiene
una explicacion. Es debido a que los ganglios basales por si mismos tiene importantes
proyecciones del sistema limbico por lo cual estan involucradas en la actividad emocional
limbica, curiosamente hay casos reportados en su gran mayoria que debutan muchas veces
su sintomatologia con presentaciones ansiosas y de carga afectiva sin olvidar que hay
extensas conexiones de estos ganglios con los lobulos frontales, esto explicaria también
porque en muchos de los casos hay cuadros como si se manifestara un sindrome frontal y
aqui se denota que el paciente durante su internamiento comenz6 con un afecto expansivo,
placentero y con manifestaciones comportamentales inadecuadas que pueden ser descritas
hasta como frontalizadas donde hay pérdida de la inhibicidn y esto se traduce a que se torna
mas “confianzudo” y seductor con el personal hospitalario.

Se ha descrito manifestaciones psiquiatricas como la apatia, la abulia, la falta de interés para
la iniciacion de actividades, y hasta la planificacion.

En las descripciones topograficas cerebrales donde hay mayor afectacion de la calcificacion
cerebral se hace manifiesto que aparte de los ganglios de la base también hay afectaciones

en el globo palido, putamen, nucleo caudado, nucleos laterales del tdlamo y la sustancia
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blanca subcortical(Guzman et al., 2014)en consecuencia las manifestaciones neurologicas,
en su gran mayoria y cerca del 55% son trastornos del movimiento hipercinéticos como la
corea, temblor, atetosis, y como segunda manifestacion mas prevalente es el deterioro
cognitivo que se evidencio en el paciente, este caso cobra mas interés debido a que su sintoma
pivote en el servicio de emergencias fue el status convulsivo que por ende las crisis
epilépticas son raras en estos casos, sin embargo cabe de destacar que la sintomatologia
neuropsiquiatricas presenta con muchisima mas frecuencia en el adulto joven, mientras que
en los adultos de edad avanzada predominan mas los sintomas extrapiramidales y la
demencia(Guedes & Macedo, 2013)el sindrome de Fahr produce una importante disfuncién
talamo-estriatofronto-parietal por bloqueos de multiples depositos de minerales en estos
nucleos de la base y que asemejan a una demencia subcortical por eso la manifestacion a
nivel cognitivo y en el tono afectivo (Mendoza-Suarez, 2014).

A lo largo de su internamiento el paciente presenta buena evolucidon clinica y con una
recuperacion lenta y paulatina de su hipocalcemia en relacion a sus valores iniciales, se torna
muy irritable se describe verborreico, con un aumento de la actividad psicomotriz, con un
pensamiento grandioso, ademds empieza a tonarse con ideas delirantes de corte grandioso.
“yo seré el vicealcalde de David, Panama”, con un juicio debilitado descrito, hace pensar al
corte que estamos ante un episodio hipomaniacal.

A los dias después de prescribir tratamiento farmacoldgico con un regulador del estado de
animo(Valproato) se aplica una escala FAB dando como resultado 10 puntos lo que significa
una disfuncion frontal considerable. Se debe recordar que esta prueba lo que evalua es la
conceptualizacion y el razonamiento abstracto, flexibilidad mental, programacion motora y
control ejecutivo de la accion, resistencia a la interferencia, control inhibitorio y autonomia

del ambiente.
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Al paso de los dias se hace una nueva valoracion en su unidad mientras estaba hospitalizado,
ya que se describia muy angustiado, ademas con delirios de corte grandioso, verborreico y
psicético al corte, por lo que se realiza un ajuste de medicacion y se inicia risperidona,
tomando en cuenta posibles secundarismos medicamentosos como por ejemplo el
extrapiramidalismo ya que en la literatura se menciona con respecto a la utilizacién de
antipsicoticos en esta enfermedad en especifico que los pacientes son ocasionalmente
propensos al sindrome neuroléptico maligno(Latre, Sdnchez, Jaime, & Barlés, 2016).
Después de 36 dias de internamiento, y con una buena evolucion clinica del paciente, en
relacion a su trastorno de hipocalcemia sintomaética y su sintomatologia neuroldgica se decide
egresarle y que continte su control post egreso de forma ambulatoria, en Medicina Interna y
en Psiquiatria.

Hasta el dia de hoy el paciente lleva sus controles en Medicina Interna y sus niveles de calcio
sanguineo han estado en rango Optimos y no ha presentado algun deterioro neuroldgico
importante. Por otro lado, con respecto a sus controles en psiquiatria se revisaron y estos
fueron mas uniformes y con mucha mas regularidad debido a que se quiso realizar un
acompanamiento “terapéutico” post egreso igual a los dias de su egreso el paciente se valoro
y si se evidencia un déficit cognitivo menor, al examen mental con un afecto expansivo,
pensamiento incoherente, disgregado, pero sin ideacion suicida, ni homicida.

Después de varias valoraciones se tomaron niveles de valproato en sangre y se tuvo que
readecuar dosis de las mismas hasta una reduccion paulatina del antipsicético ya que empezo
con efectos secundarios entre los que destacan “tremor en manos y rigidez”.

Paciente aquejaba de insomnio ademés de importantes mareos, sin embargo al pasar los dias

mejord su patron de suefio y sus sintomas extrapiramidales. Su estado de animo también
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mejord y se pudo incorporar a las actividades de vida diaria con ayuda de sus familiares y
amigos hasta el dia de hoy.

Paciente en la actualidad lleva sus controles mas espaciados con psiquiatria, con una buena
evolucion clinica y se ha trabajado acerca de su sintomatologia y la introspeccion con la
enfermedad la psicoeducacion es importante en estos casos, ya que se entiende que por la
afectacion propia de la EF hay cambios en la personalidad(se evidencido por pruebas
psicodiagnosticas importante disfuncion frontal), la importancia también de detectar las
oscilaciones del patrén de suefio y la sintomatologia psicotica, crisis de agitacion, o

alteraciones en el estado de animo, como es la depresion.

2.7 Tratamiento y Prondstico

Con respecto al tratamiento es claro que no hay una cura para esta enfermedad que si bien es
cierto es multifactorial las intervenciones médicas se dirigen hacia las complicaciones
médicas como por ejemplo el tratamiento de las crisis convulsiones o lo que en su mayoria
se presenta las consecuencias de un hipoparatiroidismo.

El tratamiento se dirige a la causa identificable junto un tratamiento sintomatico por lo que
se puede concluir que es un tratamiento individualizado también hay que tener en cuenta que
ciertos antiepilépticos pueden presentar alteraciones metabolicas como por ejemplo el uso de
carbamazepina, fenobarbital y levetiracetam(Cassiani-Miranda et al., 2015) en resumen el
tratamiento meramente va dirigido a minimizar los sintomas y en mejorar la calidad de vida
el paciente.

Desde el punto de vista neuropsiquiatrico la rehabilitacion funcional y la rehabilitacion

cognitiva se recomiendan para retrasar el posible deterioro de las capacidades mentales de
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forma progresiva. La rehabilitacion fisica ayuda en las complicaciones motoras y es
primordial en estos pacientes.

El prondstico es poco alentador en estos pacientes que son portadores de este complejo
sindromico debido a que es una enfermedad que no tiene cura ademas es variable y dificil de

predecir como serd su evolucion en el tiempo.

3. Conclusiones

3.1 La enfermedad de Fahr es una entidad de origen genético de transmision autosomica
dominante, debida a una alteracion del locus IBGC1 del cromosoma 14g48, es una
enfermedad rara que presenta sintomas neurodegenerativos y desordenes
psiquiatricos, mientras cuando se habla de Sindrome de Fahr(SF) engloba un cuadro
clinico llamativo con clinica radioldgica ademds se podria también describir en su
nomenclatura como una calcinosis secundaria a causas orgdnicas ya identificadas

como por ejemplo enfermedades endocrinas, autoinmunes, metabolicas entre otras.

3.2 El diagnostico de esta enfermedad como la presentada en esta revision de caso
permite orientar a la optimizacion de la pericia de los colegas médicos en relacion al
conocimiento de las enfermedades neurodegenerativas manifestadas con
parkinsonismos atipicos y sintomatologia neuropsiquiatrica.

3.3 Las manifestaciones clinicas son muy variadas sin embargo se ha documentado que
cerca del 50% de los pacientes que presentan dicha enfermedad presentan alteraciones
del movimiento y sintomatologia psiquiatrica

3.4 La correlacion clinico-radioldgica es fundamental en el diagnostico de esta

enfermedad.
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3.5 La TAC es el examen radiologico que con mayor frecuencia se utiliza para verificar
si hay la existencia de calcificaciones cerebrales

3.6 La prevalencia de las calcificaciones cerebrales en la poblacion general, varia desde
pacientes jovenes presentandose en 1% mientras que en pacientes adultos mayores en
un 20%.

3.7 El diagnéstico diferencial es importante en estos casos en los cuales la presentacion
clinica se asemeje a un proceso demencial debido a que hay una gran afectacion de
estructuras subcorticales como son los ganglios de la base, globo palido, y tallo
cerebral. El realizar un correcto diagndstico diferencial es muy importante en estos
pacientes debido a que podrian detectarse causas tratables de enfermedades y ofrecer
un mejor prondstico de la misma.

3.8 Los sintomas neuropsiquiatricos suelen ser la manifestacion mas frecuente
debutando en la mayoria de las ocasiones con alteraciones en el afecto como episodios
depresivos ademds de alteraciones en el contenido del pensamiento y en la
sensopercepcion

3.9 La pruebas psicodiagndsticas mas recomendadas para el diagnostico de un deterioro
cognitivo leve son el Test de MoCa, y el Minimental.

3.10 El tratamiento médico y neurofuncional meramente va dirigido a minimizar

los sintomas, y en mejorar la calidad de vida el paciente.
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