
RESUMEN

Introducción: El síndrome de activación 
macrofágica (SAM) es un conjunto de 
manifestaciones de carácter inflamatorio de 
inicio agudo y de evolución grave, 
caracterizado por una triada clínica típica 
que incluye fiebre, linfadenopatías y 
hepatoesplenomegalia, pero puede 
presentarse simplemente como un 
empeoramiento brusco de la enfermedad de 
base, con afectación multiorgánica, 
pudiendo simular una sepsis (Núñez Cuadro 
et al., 2020).  Es causado por la confluencia 
de diversos factores genéticos y 
ambientales, así como desencadenantes 
infecciosos, especialmente el virus de 
Epstein Barr y otros farmacológicos. 

Objetivo: Determinar el cumplimiento de 
los criterios clinicos y de laboratorio para 
considerar el diagnostico de SAM en un 
paciente pediátrico. Metodología: análisis 
documental Caso clínico: paciente con 
criterios clínicos para SAM sin factor 
desencadenante identificado. La evolución 
fue favorable posterior al manejo con pulsos 
de corticosteroides.

Conclusión: El mejor conocimiento sobre 
las características clínicas del SAM y el 
manejo basado en pulsos de 
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ABSTRACT
Macrophage activation syndrome (MAS) is 
a set of inflammatory manifestations with 
acute onset and severe evolution, 
characterized by a typical clinical triad that 
includes fever, lymphadenopathy and 
hepatosplenomegaly, but it can simply 
present as a sudden worsening of the 
underlying disease, with multiorgan 
involvement, and may simulate sepsis. It is 
(Núñez Cuadro et al., 2020) caused by the 
confluence of various genetic and 
environmental factors, as well as infectious 
triggers, especially the Epstein Barr virus 
and other pharmacological factors. 
Objective: Determine compliance with the 
clinical and laboratory criteria to consider 
the diagnosis of MAS in a pediatric patient

Methodology: documentary analysis 
Clinical case: patient with clinical criteria 
for SAM without identified triggering 
factor. The evolution was favorable after 
management with pulses of corticosteroids 
Conclusion: Better knowledge about the 

REVISTA MÉDICO 
CIENTÍFICA

“DR. FRANCISCO DE ICAZA BUSTAMANTE”

Coordinación 
de Docencia 

e Investigación

Resumen 
El síndrome de Fahr es una patología poco 
frecuente caracterizada por calcinosis 
cerebral, usualmente encontrada 
incidentalmente y de manera tardía en 
individuos con sintomatología neurológica y 
psiquiátrica, con dichas manifestaciones 
desde edades tempranas.  Es un trastorno 
genético, de etiología no clara, de 
comportamiento autosómico dominante y 
puede asociarse a etiología tipo metabólica, 
hereditaria, o adquirida. 

Palabras clave 
Síndrome de Fahr, calcificaciones, 
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Abstract 
Fahr syndrome is a rare pathology 
characterized by cerebral calcinosis, usually 
found incidentally and late in individuals with 
neurological and psychiatric symptoms, with 
these manifestations from an early age. It is a 
genetic disorder of unclear etiology with 
autosomal dominant behavior and can be 
associated with metabolic, hereditary, or 
acquired etiology.
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Introducción 

Las calcificaciones de los ganglios basales 
poseen un amplio espectro de presentación 
clínica. (Pistacchi, 2016) Estos pueden estar 
presentes como cambios fisiológicos del 
envejecimiento, ser hallazgos incidentales en 
sujetos totalmente asintomáticos o ser el 
resultado de alteraciones incapacitantes. 
(Jaworski, 2017) Cuando estos hallazgos 
radiológicos se asocian a manifestaciones 
neuropsiquiátricas sin causa secundaria, se 
denominan Enfermedad de Fahr; actualmente, 
se ha recomendado el uso del término 
calcinosis bilateral estriado-pálido-dentada 
(BSPDC) (Donzuso, 2019), o Síndrome de 
Fahr para la condición que se desarrolla como 
consecuencia de una enfermedad que 
producen los depósitos de calcio. (Di Fonzo, 
2008) La diferencia entre estas dos entidades 
radica en su etiología. 

La Enfermedad de Fahr se debe a alteraciones 
primarias, conocidas anteriormente como 

Fuente: Departamento de Imagenología, 
hospital del Niño Dr. Francisco De Icaza 
Bustamante

Discución

La paciente presenta hipoacusia progresiva de 
6 años de evolución y disminución de la 
agudeza visual 1 año antes de su ingreso, 
tratada de forma inespecífica 
ambulatoriamente y sin mejoría.  

Posteriormente es atendida en hospital 
cantonal por cuadro clínico referido de 12 
horas de evolución con cefalea y desviación 
de la mirada, acompañado de movimientos 
tónico-clónicos generalizados de más de 5 
minutos de duración y vómitos numerosos; 
llega al hospital de Balzar en estado postictal.
Posteriormente es derivada al hospital del 
niño Dr. Francisco De Icaza Bustamante. La 
TAC de cerebro inicial evidencia 
calcificaciones en ganglios de la base. Por la 
presentación clínica y hallazgos de 
neuroimagen se sospecha de síndrome de 
Fahr, que es un trastorno neurológico poco 
frecuente y que se caracteriza por depósitos 
calcificados anormales en los ganglios basales 
y la corteza cerebral. 

Los depósitos calcificados están formados por 
carbonato de calcio y fosfato de calcio y se 
localizan comúnmente en los ganglios 
basales, el tálamo, el hipocampo, la corteza 
cerebral, la sustancia blanca subcortical 

cerebelosa y el núcleo dentado, al igual de lo 
visualizado en la tomografía de la paciente. 
Este síndrome afecta comúnmente adultos 
jóvenes y de mediana edad. Su etiología no 
identifica un agente específico 
(Pinilla-Monsalve, 2014), pero se han 
observado asociaciones con una serie de 
afecciones; las más comunes son trastornos 
endocrinos (Mendoza-Cáceres, 2023), 
miopatías mitocondriales, anomalías 
dermatológicas y enfermedades infecciosas. 
(Posada, 2014) Las manifestaciones clínicas 
de esta enfermedad incorporan una amplia 
variedad de síntomas que van desde 
manifestaciones neurológicos del sistema 
extrapiramidal hasta anomalías 
neuropsiquiátricas de la memoria y la 
concentración (Peters, 2020), y trastornos del 
movimiento incluidos parkinsonismo, corea y 
temblores, entre otros. (Dávila-Hernández, 
2021) 

• Los criterios de diagnóstico de esta 
enfermedad se han formulado después de 
modificaciones de la evidencia previa y 
pueden resumirse de la siguiente manera: 
Calcificación bilateral de los ganglios basales. 
(Ruiz 2019) 
•  Disfunción neurológica progresiva. (Posada, 
2014) 
•  Ausencia de anomalías bioquímicas, causas 
infecciosas, traumáticas o tóxicas y 
antecedentes familiares significativos. 
(Martin, 2018)

 Las modalidades de diagnóstico por imágenes 
incluyen TC, RMN y radiografía simple de 
cráneo. (Gamboa, 2012) Otras investigaciones 
incluyen análisis de sangre y orina para 
índices hematológicos y bioquímicos. 
(Mesías-Ángeles, 2022)
La enfermedad aún es incurable, pero las 
estrategias de manejo y tratamiento se centran 
en el alivio sintomático y la erradicación de 
los factores causales; sin embargo, existen 
ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 

funciones mentales. (Donzuso, 2019)

Otras causas importantes de calcificaciones 
cerebrales son las infecciones, observadas en 
el síndrome de inmunodeficiencia adquirida 
(SIDA), la brucelosis y el grupo TORCH 
(toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, 
herpes simple y VIH), con presentaciones 
congénitas intrauterinas o perinatales. (Tovar, 
2022) Entre las causas menos frecuentes están 
las colagenopatías, como el neuro lupus la 
exposición crónica a sustancias tóxicas como 
el plomo, la necrosis neuronal con exceso de 
vitamina D, mercurio, radiación ionizante y 
tratamiento con metotrexato. (Bonazza, 2011)
Por último, causas menos frecuentes son las 
condiciones neurodegenerativas en las que se 
incluyen las neuroferritinopatías o varios 
síndromes como el de Aicardi-Goutières, el 
cual se caracteriza por anomalías físicas y 
mentales, convulsiones y calcificación de los 
ganglios basales. (Ortiz, 2020).

Se deben estudiar inicialmente las causas 
secundarias según su mayor frecuencia, así 
como los trastornos del metabolismo fosfocál-
cico son una causa frecuente (Peters, 2020). 
Una vez se hayan descartado todas las etiolo-
gías secundarias, se debe realizar un estudio 
genético en busca de una etiología primaria. A 
pesar de que la enfermedad aún es incurable, 
las estrategias de manejo y tratamiento se 
centran en el alivio sintomático y la erradica-
ción de los factores causales; sin embargo, 
existen ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 
unciones mentales (Saleem, 2013).
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idiopáticas (Tovar, 2022), término reevaluado 
dado que se han descrito múltiples mutaciones 
génicas relacionadas (Saleem, 2013); por otra 
parte, en el Síndrome de Fahr las calcificaciones 
cerebrales pueden ser secundarias a distintas 
patologías, como alteraciones metabólicas 
(Castro, 1999), infecciones, enfermedades 
autoinmunes, intoxicaciones, entre otras 
(Bonazza, 2011).

Objetivos 

• Identificar las características clínicas de 
pacientes con Síndrome de Fahr.
•  Conocer los factores de riesgo del Síndrome 
de Fahr.

Propósito

Dar a conocer las características clínicas del 
Síndrome de Fahr. 

Caso clínico 

Paciente femenina de 13 años con antecedentes 
clínicos que desde hace 7 años presenta 
hipoacusia progresiva   llegando a comunicarse 
por señas, además presenta dificultad para la 
deambulación y perdida de la fuerza muscular, 
por lo que ya no caminaba, a esto se le suma 
disminución progresiva de la agudeza visual y 
trastornos alimentarios relacionados como 
anorexia desde hace 1 año previo a su ingreso 
hospitalario. Estas alteraciones sensoriales le 
impidieron continuar con su escolaridad desde 
los 6 años. Se notificó esquema de 
inmunizaciones completa para la edad, 
infecciones de vías urinarias a repetición, y 
litiasis ureteral y renal, además de falla renal 
crónica con uresis presente forzada con 
diurético osmótico oral. 

Es referida desde el hospital de Balzar con 
cuadro clínico de 12 horas de evolución con 
cefalea y desviación de la mirada, acompañado 
de movimientos tónico-clónicos generalizados 
de más de 5 minutos de duración y vómitos 

numerosos. La paciente llega al hospital de 
Balzar en malas condiciones clínicas, en 
periodo postictal, con signos de 
deshidratación moderada, y realiza tres 
nuevos eventos convulsivos que no ceden 
con diazepam y fenitoína, siendo derivada. 
Llega al hospital del Niño Dr. Francisco De 
Icaza Bustamante en estado convulsivo, 
midriática, y desaturando (88%) a pesar de 
apoyo de oxígeno por cánula nasal. A su 
llegada a la emergencia se asegura vía aérea 
con intubación y se soporta con ventilación 
mecánica, se procede a instaurar medidas de 
neuroprotección y neuromonitorización, así 
como las medidas de hidratación y generales.

La tomografía simple de cerebro revela 
atrofia subcortical y calcificaciones dispersas 
en los ganglios de la base bilaterales y en 
áreas de sustancia blanca. La resonancia 
magnética de cerebro evidencia 
calcificaciones en el núcleo caudado, 
protuberancia, ganglios basales y atrofia del 
cerebelo.

El electroencefalograma estándar en estado 
de sueño inducido es anormal por la 
actividad de base desorganizada, asimétrica y 
extremamente enlentecida, no se evidencia 
actividad paroxística epileptiforme. 

Se realizó ecografía abdominal y renal riñón 
derecho 7.4cm x 2.8cm y riñón izquierdo 
7.7cm x 3.5cm con forma habitual 
disminuidos de tamaño y ecogenicidad 
aumentada, no diferenciación parénquima 
/seno renal, no ectasia del sistema 
pielocalicial además se observan colecciones 
anecoicas en ambas bases pulmonares en 
conclusión de estudio reporta hallazgos 
compatibles con nefropatía crónica + 
derrame pleural bilateral y consolidaciones 
en base pulmonar derecha.

Los estudios paraclínicos reportan 
leucocitosis, neutrofilia, gasometría con 
acidosis metabólica, tiempos de coagulación 

prolongados. Hifas en orina presencia de 
levaduras, por lo que se la cubrió con 
antifúngico Fluconazol. 

Los hemocultivos se reportaron negativos para, 
bacterias. Paciente durante su estancia con 
evolución tórpida, estacionaria, con 
compromiso hemodinámico, requiriendo doble 
uso aminérgico y con datos de falla renal 
crónica por infección de vías urinarias, IVU, a 
repetición que a  los 8 días de su ingreso 
presenta neumonía asociada a la ventilación con 
derrame pleural, se realiza ecografía de tórax 
con reporte de derrame pleural de 380cc de lado 
derecho e izquierdo de 260ml, por lo que le 
realizan toracotomía bilateral con colocación de 
tubos de tórax y drenaje de tubo de tórax 
derecho: 270 ml y tubo de tórax izquierdo 200 
ml  y se amplia  cobertura antibiótica con 
meropenem más amikacina y  clindamicina.

A los 10 días de su ingreso   presentó en dos 
ocasiones convulsiones tónico-clónicas 
focalizadas de brazo derecho de 
aproximadamente 2 minutos de duración, y 
datos de hipertensión endocraneana (anisocoria, 
bradicardia e hipertensión arterial) por lo que se 
toma medidas de neuroprotección, se inicia 
norepinefrina, además presenta oliguria 
requiriendo uso de diurético de asa en infusión 
continua.
 
A los 12 días reporte cultivo de aspirado 
traqueal con aislamiento de escherichia coli 
sensible y estafilococo aureus.

Paciente con evolución tórpida, estacionaria, 
con datos de coagulopatía de consumo y 
síndrome anémico, requirió hemocomponentes, 
uso de tripe aminérgico: dopamina, epinefrina y 
norepinefrina; sin mejoría, presenta parada 
cardiaca y fallece.

Tabla 1.- Paraclínicos de la paciente

Imagen 1: TAC de cerebro con 
calcificaciones a nivel de ganglios basales 



clinical characteristics of MAS and 
management based on pulses of 
methylprednisolone influences the 
evolution of patients towards recovery.

Keywords: macrophage activation 
syndrome (MAS), diagnostic criteria, 
treatment

INTRODUCCION 
El Síndrome de Activación Macrofágica 
(SAM, considerado dentro del espectro de las 
Linfohistiocitosis Hemafagociticas, es un 
fenómeno hiperinflamatorio causado por la 
activación descontrolada de las células T y lo 
macrófagos secundario a infecciones, 
malignidad o estados reumatológicos (Bagri et 
al., 2021); generalmente se presenta como una 
enfermedad febril aguda o subaguda asociada 
a compromiso de múltiples órganos 
(Gámez-González et al., 2024).  Su 
mecanismo fisiopatológico no esta totalmente 
definido pero se lo considera una combinación 
de factores: disfunción inmunológica por una 
enfermedad reumática de base, dentro de las 
más comunes nombradas en la literatura son el 
Lupus Eritematosos Sistémico y la Artritis 
Idiopatica Juvenil (Boom et al., 2015) , 
agentes infeccioso generalmente virus y 
finalmente la activación persistente de los 
CD8, las células T y los macrófagos, lo que 
resulta en un círculo vicioso de respuesta 
inflamatoria descontrolada, producción 
masiva de citoquinas inflamatorias o función 
alterada de las mismas, que conlleva a una 
desregulación del proceso de hemafagocitosis 
en diferentes órganos (Abdirakhmanova et al., 
2021), (Baldo et al., 2020).

Los signos y síntomas iniciales del SAM 
pueden simular infecciones comunes, fiebre 
de origen desconocido, hepatitis o encefalitis.  
Pueden presentar la triada clásica de fiebre, 
hepatomegalia y linfadenopatías, así como 
solo manifestar un subconjunto de los criterios 
diagnósticos clásicos de laboratorio, como los 
mencionados a continuación. (Aydın et al., 
2021)

Citopenias   se observan en más del 80% de 
los pacientes al momento de la presentación. 
Niveles de ferritina sérica: un nivel muy alto 
de ferritina sérica es común, especialmente 
en los niños. Tiene una alta sensibilidad y 
especificidad. 

Anomalías en la función hepática y la 
coagulación:  casi todos los pacientes 
tendrán hepatitis, evidenciada por pruebas 
de función hepática alteradas, que incluyen 
niveles elevados de enzimas hepáticas 
(AST, ALT, GGT), lactato deshidrogenasa 
(LDH) y bilirrubinas. También se observan 
con frecuencia triglicéridos elevados y 
parámetros de coagulación anormales 
(especialmente dímero D elevado).

Hallazgos neurológicos:  se han observado 
anomalías neurológicas en un tercio de los 
pacientes, las cuales son muy variables y 
pueden incluir convulsiones.

Otros hallazgos:  El SAM puede afectar 
otros sistemas entre los que se incluyen 
respiratorio, cardiovascular y 
dermatológico.
Tratamiento: De acuerdo a estudios 
retrospectivos tiene dos pilares 
fundamentales los cuales son:  el de tipo 
inmunosupresor no específico (corticoides, 
ciclosporina, dexametasona eptoside más 
metrotexate intratecal e inmunoglobulinas 
intravenosa) y la terapia biológica 
(alemtuzumab, anakinra, globulina 
antitimocitica, rituximab) (Fenton & Heo, 
2020)

Objetivo: Determinar el cumplimiento de 
los criterios clínicos y de laboratorio para 
considerar el diagnóstico de SAM en un 
paciente pediátrico 

Metodología: Análisis documental de la 
historia clínica y de revistas científicas, 
textos y guías de práctica clínica. La 
información se obtuvo mediante búsqueda 
bibliográfica en bases de datos (Medline, 
Scielo…), utilizando las palabras clave 
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Resumen 
El síndrome de Fahr es una patología poco 
frecuente caracterizada por calcinosis 
cerebral, usualmente encontrada 
incidentalmente y de manera tardía en 
individuos con sintomatología neurológica y 
psiquiátrica, con dichas manifestaciones 
desde edades tempranas.  Es un trastorno 
genético, de etiología no clara, de 
comportamiento autosómico dominante y 
puede asociarse a etiología tipo metabólica, 
hereditaria, o adquirida. 
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Abstract 
Fahr syndrome is a rare pathology 
characterized by cerebral calcinosis, usually 
found incidentally and late in individuals with 
neurological and psychiatric symptoms, with 
these manifestations from an early age. It is a 
genetic disorder of unclear etiology with 
autosomal dominant behavior and can be 
associated with metabolic, hereditary, or 
acquired etiology.
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Introducción 

Las calcificaciones de los ganglios basales 
poseen un amplio espectro de presentación 
clínica. (Pistacchi, 2016) Estos pueden estar 
presentes como cambios fisiológicos del 
envejecimiento, ser hallazgos incidentales en 
sujetos totalmente asintomáticos o ser el 
resultado de alteraciones incapacitantes. 
(Jaworski, 2017) Cuando estos hallazgos 
radiológicos se asocian a manifestaciones 
neuropsiquiátricas sin causa secundaria, se 
denominan Enfermedad de Fahr; actualmente, 
se ha recomendado el uso del término 
calcinosis bilateral estriado-pálido-dentada 
(BSPDC) (Donzuso, 2019), o Síndrome de 
Fahr para la condición que se desarrolla como 
consecuencia de una enfermedad que 
producen los depósitos de calcio. (Di Fonzo, 
2008) La diferencia entre estas dos entidades 
radica en su etiología. 

La Enfermedad de Fahr se debe a alteraciones 
primarias, conocidas anteriormente como 

Fuente: Departamento de Imagenología, 
hospital del Niño Dr. Francisco De Icaza 
Bustamante

Discución

La paciente presenta hipoacusia progresiva de 
6 años de evolución y disminución de la 
agudeza visual 1 año antes de su ingreso, 
tratada de forma inespecífica 
ambulatoriamente y sin mejoría.  

Posteriormente es atendida en hospital 
cantonal por cuadro clínico referido de 12 
horas de evolución con cefalea y desviación 
de la mirada, acompañado de movimientos 
tónico-clónicos generalizados de más de 5 
minutos de duración y vómitos numerosos; 
llega al hospital de Balzar en estado postictal.
Posteriormente es derivada al hospital del 
niño Dr. Francisco De Icaza Bustamante. La 
TAC de cerebro inicial evidencia 
calcificaciones en ganglios de la base. Por la 
presentación clínica y hallazgos de 
neuroimagen se sospecha de síndrome de 
Fahr, que es un trastorno neurológico poco 
frecuente y que se caracteriza por depósitos 
calcificados anormales en los ganglios basales 
y la corteza cerebral. 

Los depósitos calcificados están formados por 
carbonato de calcio y fosfato de calcio y se 
localizan comúnmente en los ganglios 
basales, el tálamo, el hipocampo, la corteza 
cerebral, la sustancia blanca subcortical 

cerebelosa y el núcleo dentado, al igual de lo 
visualizado en la tomografía de la paciente. 
Este síndrome afecta comúnmente adultos 
jóvenes y de mediana edad. Su etiología no 
identifica un agente específico 
(Pinilla-Monsalve, 2014), pero se han 
observado asociaciones con una serie de 
afecciones; las más comunes son trastornos 
endocrinos (Mendoza-Cáceres, 2023), 
miopatías mitocondriales, anomalías 
dermatológicas y enfermedades infecciosas. 
(Posada, 2014) Las manifestaciones clínicas 
de esta enfermedad incorporan una amplia 
variedad de síntomas que van desde 
manifestaciones neurológicos del sistema 
extrapiramidal hasta anomalías 
neuropsiquiátricas de la memoria y la 
concentración (Peters, 2020), y trastornos del 
movimiento incluidos parkinsonismo, corea y 
temblores, entre otros. (Dávila-Hernández, 
2021) 

• Los criterios de diagnóstico de esta 
enfermedad se han formulado después de 
modificaciones de la evidencia previa y 
pueden resumirse de la siguiente manera: 
Calcificación bilateral de los ganglios basales. 
(Ruiz 2019) 
•  Disfunción neurológica progresiva. (Posada, 
2014) 
•  Ausencia de anomalías bioquímicas, causas 
infecciosas, traumáticas o tóxicas y 
antecedentes familiares significativos. 
(Martin, 2018)

 Las modalidades de diagnóstico por imágenes 
incluyen TC, RMN y radiografía simple de 
cráneo. (Gamboa, 2012) Otras investigaciones 
incluyen análisis de sangre y orina para 
índices hematológicos y bioquímicos. 
(Mesías-Ángeles, 2022)
La enfermedad aún es incurable, pero las 
estrategias de manejo y tratamiento se centran 
en el alivio sintomático y la erradicación de 
los factores causales; sin embargo, existen 
ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 

funciones mentales. (Donzuso, 2019)

Otras causas importantes de calcificaciones 
cerebrales son las infecciones, observadas en 
el síndrome de inmunodeficiencia adquirida 
(SIDA), la brucelosis y el grupo TORCH 
(toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, 
herpes simple y VIH), con presentaciones 
congénitas intrauterinas o perinatales. (Tovar, 
2022) Entre las causas menos frecuentes están 
las colagenopatías, como el neuro lupus la 
exposición crónica a sustancias tóxicas como 
el plomo, la necrosis neuronal con exceso de 
vitamina D, mercurio, radiación ionizante y 
tratamiento con metotrexato. (Bonazza, 2011)
Por último, causas menos frecuentes son las 
condiciones neurodegenerativas en las que se 
incluyen las neuroferritinopatías o varios 
síndromes como el de Aicardi-Goutières, el 
cual se caracteriza por anomalías físicas y 
mentales, convulsiones y calcificación de los 
ganglios basales. (Ortiz, 2020).

Se deben estudiar inicialmente las causas 
secundarias según su mayor frecuencia, así 
como los trastornos del metabolismo fosfocál-
cico son una causa frecuente (Peters, 2020). 
Una vez se hayan descartado todas las etiolo-
gías secundarias, se debe realizar un estudio 
genético en busca de una etiología primaria. A 
pesar de que la enfermedad aún es incurable, 
las estrategias de manejo y tratamiento se 
centran en el alivio sintomático y la erradica-
ción de los factores causales; sin embargo, 
existen ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 
unciones mentales (Saleem, 2013).

Referencias bibliográfícas

1) Bonazza, S., La Morgia, C., Martine-
lli, P., & Capellari, S. (2011). Strio-palli-
do-dentate calcinosis: a diagnostic approach 
in adult patients. Neurological Sciences, 
32(4), 537-545. https://doi.or-
g/10.1007/s10072-011-0514-7

2) Castro, M. L., & Borba, V. Z. C. 
(1999). Síndrome de Fahr e distúrbios do 

metabolismo do cálcio. Revista Neurociên-
cias, 7(1), 22-27.

3) Dávila-Hernández, C. A., Ben-
dezú-Ramos, G. F., Torres-Luján, M., del 
Rosario Cárdenas-Trejo, J. E., & Picoy-Ro-
mero, D. E. (2021). Calcificaciones cerebra-
les: enfermedad o síndrome de Fahr. Rev Soc. 
Peru Med Interna, 34(1), 12-14.

4) Di Fonzo, H., López Villanueva, V. 
H., Konfino, J., & Begue, G. (2008). Calcifi-
caciones intracerebrales (Síndrome de Fahr). 
Medicina (B. Aires), 151-151.

5) Donzuso, G., Mostile, G., Nicoletti, 
A., & Zappia, M. (2019). Basal ganglia calci-
fications (Fahr’s syndrome): related condi-
tions and clinical features. Neurological 
Sciences, 40(11), 2251-2263. https://doi.or-
g/10.1007/s10072-019-03998-x

6) Gamboa, I. O., & Santiesteban, W. Z. 
(2012). Características tomográficas en un 
paciente con Síndrome de Fahr, a propósito de 
un caso: Síndrome de Fahr. Gaceta Médica 
Boliviana, 35(2), 87-89.

7) Jaworski, K., Styczyńska, M., Man-
decka, M., Walecki, J., & Kosior, D. A. 
(2017). Fahr Syndrome – an Important Piece 
of a Puzzle in the Differential Diagnosis of 
Many Diseases. Polish Journal Of Radiology, 
82, 490-493. https://doi.org/10.12659/p-
jr.902024

8) Martín-Moreno, B. S., López, I. T. R., 
Román, M. S., & Soriando, J. B. (2018). 
Enfermedad de Fahr, un caso de psicosis por 
calcificación de los ganglios basales. Psiquia-
tría Biológica, 25(3), 111-115. https://doi.or-
g/10.1016/j.psiq.2018.07.003

9) Méndez, H., Pinzón-Tovar, A., Jimé-
nez-Salazar, S., Oviedo-Cali, M., & Buitra-
go-Toro, K. (2022). Espectro clínico del 
síndrome de Fahr: reporte de dos casos. Rev 
Colomb Endocrinol Diabet Metab, 9(3), e752.

10) Mendoza-Cáceres, M. A., Rozo-Ortiz, 
E. J., Fonseca, J. N., Márquez Rosales, B. A., 

& Vargas-Rodríguez, L. J. (2023). Síndrome 
De Fahr E Hipoparatiroidismo. Revista Ecua-
toriana de Neurología, 32(2), 127-131. 

11) Mesía-Ángeles, D., & Anticona-Sa-
yán, M. (2022). Síndrome de Fahr y síndrome 
poliglandular tipo 4 en un paciente con secre-
ción inadecuada de hormona antidiurética. 
Revista de la Sociedad Peruana de Medicina 
Interna, 35(1), 23-26.

12) Moskowitz, M. A., Winickoff, R. N., 
& Heinz, E. R. (1971). Familial Calcification 
of the Basal Ganglions. New England Journal 
Of Medicine, 285(2), 72-77. https://doi.or-
g/10.1056/nejm197107082850202

13) Ortiz, M. R., & Rojas, V. M. (2020). 
Síndrome de Fahr secundario a hipoparatiroi-
dismo: una causa infrecuente de movimientos 
anormales en niños. Acta Pediatr Esp, 78(3-4), 
e164-e166.

14) Peters, M. E., De Brouwer, E. J., 
Bartstra, J. W., Mali, W. P., Koek, H. L., Roze-
muller, A. J., Baas, A. F., & De Jong, P. A. 
(2020). Mechanisms of calcification in Fahr 
disease and exposure of potential therapeutic 
targets. Neurology Clinical Practice, 10(5), 
449-457. https://doi.org/10.1212/-
cpj.0000000000000782

15)  Pinilla-Monsalve, G. D., & Rue-
da-Ochoa, O. L. (2014). Ipsilateral hemipare-
sia and calcifications in the basal ganglia: 
Case Report. Acta Neurológica Colombiana, 
30(4), 314-321.

16) Pistacchi, M., Gioulis, M., Sanson, F., 
& Marsala, S. Z. (2016). Fahr’s syndrome and 
clinical correlation: a case series and literature 
review. Folia Neuropathologica, 3, 282-294. 
https://doi.org/10.5114/fn.2016.62538

17) Posada, A. F., Jiménez, L., Aguirre, H. 
D., & Dussán, C. (2014). Calcificaciones cere-
brales, más que una enfermedad de Fahr. Acta 
Neurológica Colombiana, 30(1), 57-62.

18) Ruiz, E. O. M., & Bolaños, M. (2019). 
SINDROME DE FAHR, análisis de un caso y 

revisión de la literatura. Neurociencias Jour-
nal, 26(3), 46-64.

19) Saleem, S., Aslam, H. M., Anwar, M., 
Anwar, S., Saleem, M., Saleem, A., & Rehma-
ni, M. A. K. (2013). Fahr’s syndrome: literatu-
re review of current evidence. Orphanet Jour-
nal Of Rare Diseases, 8(1). https://doi.or-
g/10.1186/1750-1172-8-156

20) Tovar, A. P., Mendez, H., Jimenez-Sa-
lazar, S., Cali, M. O., & Buitrago-Toro, K. 
(2022). Espectro clínico del síndrome de Fahr: 
reporte de dos casos. Revista Colombiana de 
Endocrinología Diabetes &   Metabolismo, 
9(3). https://doi.org/10.53853/encr.9.3.752

Junio, 2025 Vol. 8 / ISSN 2806-5948 6

idiopáticas (Tovar, 2022), término reevaluado 
dado que se han descrito múltiples mutaciones 
génicas relacionadas (Saleem, 2013); por otra 
parte, en el Síndrome de Fahr las calcificaciones 
cerebrales pueden ser secundarias a distintas 
patologías, como alteraciones metabólicas 
(Castro, 1999), infecciones, enfermedades 
autoinmunes, intoxicaciones, entre otras 
(Bonazza, 2011).

Objetivos 

• Identificar las características clínicas de 
pacientes con Síndrome de Fahr.
•  Conocer los factores de riesgo del Síndrome 
de Fahr.

Propósito

Dar a conocer las características clínicas del 
Síndrome de Fahr. 

Caso clínico 

Paciente femenina de 13 años con antecedentes 
clínicos que desde hace 7 años presenta 
hipoacusia progresiva   llegando a comunicarse 
por señas, además presenta dificultad para la 
deambulación y perdida de la fuerza muscular, 
por lo que ya no caminaba, a esto se le suma 
disminución progresiva de la agudeza visual y 
trastornos alimentarios relacionados como 
anorexia desde hace 1 año previo a su ingreso 
hospitalario. Estas alteraciones sensoriales le 
impidieron continuar con su escolaridad desde 
los 6 años. Se notificó esquema de 
inmunizaciones completa para la edad, 
infecciones de vías urinarias a repetición, y 
litiasis ureteral y renal, además de falla renal 
crónica con uresis presente forzada con 
diurético osmótico oral. 

Es referida desde el hospital de Balzar con 
cuadro clínico de 12 horas de evolución con 
cefalea y desviación de la mirada, acompañado 
de movimientos tónico-clónicos generalizados 
de más de 5 minutos de duración y vómitos 

numerosos. La paciente llega al hospital de 
Balzar en malas condiciones clínicas, en 
periodo postictal, con signos de 
deshidratación moderada, y realiza tres 
nuevos eventos convulsivos que no ceden 
con diazepam y fenitoína, siendo derivada. 
Llega al hospital del Niño Dr. Francisco De 
Icaza Bustamante en estado convulsivo, 
midriática, y desaturando (88%) a pesar de 
apoyo de oxígeno por cánula nasal. A su 
llegada a la emergencia se asegura vía aérea 
con intubación y se soporta con ventilación 
mecánica, se procede a instaurar medidas de 
neuroprotección y neuromonitorización, así 
como las medidas de hidratación y generales.

La tomografía simple de cerebro revela 
atrofia subcortical y calcificaciones dispersas 
en los ganglios de la base bilaterales y en 
áreas de sustancia blanca. La resonancia 
magnética de cerebro evidencia 
calcificaciones en el núcleo caudado, 
protuberancia, ganglios basales y atrofia del 
cerebelo.

El electroencefalograma estándar en estado 
de sueño inducido es anormal por la 
actividad de base desorganizada, asimétrica y 
extremamente enlentecida, no se evidencia 
actividad paroxística epileptiforme. 

Se realizó ecografía abdominal y renal riñón 
derecho 7.4cm x 2.8cm y riñón izquierdo 
7.7cm x 3.5cm con forma habitual 
disminuidos de tamaño y ecogenicidad 
aumentada, no diferenciación parénquima 
/seno renal, no ectasia del sistema 
pielocalicial además se observan colecciones 
anecoicas en ambas bases pulmonares en 
conclusión de estudio reporta hallazgos 
compatibles con nefropatía crónica + 
derrame pleural bilateral y consolidaciones 
en base pulmonar derecha.

Los estudios paraclínicos reportan 
leucocitosis, neutrofilia, gasometría con 
acidosis metabólica, tiempos de coagulación 

prolongados. Hifas en orina presencia de 
levaduras, por lo que se la cubrió con 
antifúngico Fluconazol. 

Los hemocultivos se reportaron negativos para, 
bacterias. Paciente durante su estancia con 
evolución tórpida, estacionaria, con 
compromiso hemodinámico, requiriendo doble 
uso aminérgico y con datos de falla renal 
crónica por infección de vías urinarias, IVU, a 
repetición que a  los 8 días de su ingreso 
presenta neumonía asociada a la ventilación con 
derrame pleural, se realiza ecografía de tórax 
con reporte de derrame pleural de 380cc de lado 
derecho e izquierdo de 260ml, por lo que le 
realizan toracotomía bilateral con colocación de 
tubos de tórax y drenaje de tubo de tórax 
derecho: 270 ml y tubo de tórax izquierdo 200 
ml  y se amplia  cobertura antibiótica con 
meropenem más amikacina y  clindamicina.

A los 10 días de su ingreso   presentó en dos 
ocasiones convulsiones tónico-clónicas 
focalizadas de brazo derecho de 
aproximadamente 2 minutos de duración, y 
datos de hipertensión endocraneana (anisocoria, 
bradicardia e hipertensión arterial) por lo que se 
toma medidas de neuroprotección, se inicia 
norepinefrina, además presenta oliguria 
requiriendo uso de diurético de asa en infusión 
continua.
 
A los 12 días reporte cultivo de aspirado 
traqueal con aislamiento de escherichia coli 
sensible y estafilococo aureus.

Paciente con evolución tórpida, estacionaria, 
con datos de coagulopatía de consumo y 
síndrome anémico, requirió hemocomponentes, 
uso de tripe aminérgico: dopamina, epinefrina y 
norepinefrina; sin mejoría, presenta parada 
cardiaca y fallece.

Tabla 1.- Paraclínicos de la paciente

Imagen 1: TAC de cerebro con 
calcificaciones a nivel de ganglios basales 



“SAM, criterios diagnósticos, tratamiento”, 
en idioma inglés y español, publicadas en 
los últimos 5 años. 

Tabla No 1 Criterios de laboratorio para 
Síndrome de Activación Macrofágica

Es necesario cumplir 5 criterios para realiza 
diagnóstico de Síndrome de Activacion Macrofagica. 
(Núñez Cuadro et al., 2020)

CASO CLINICO 

Paciente preescolar femenina de 3 años, que 
ingresa por cuadro clínico de 5 días de 
evolución caracterizado por fiebre 
termometrada de 38 grados centígrados, 
continua que no cede a antitérmicos ni 
medios físicos. Valorada por médico 
particular que solicita biometría hemática, la 
misma que reporta leucopenia y 
trombocitopenia, por lo que decide referirla 
a un hospital pediátrico ante la posibilidad 
de que se trate de Dengue con signos de 
alarma. A nivel hospitalario recibió 
tratamiento para el diagnóstico mencionado, 
pero persiste febril, con 
hepatoesplenomegalia, en el cuarto día de 
hospitalización se añaden datos de dificultad 
respiratoria con requerimiento de oxígeno y 
fuga capilar (derrame pleural laminar con 

volumen de 26 ml en espacio pleural 
derecho, 7.2 ml en el izquierdo y ascitis). La 
evolución fue tórpida, con fiebre persistente 
a pesar de medidas para su control e 
hidratación adecuada. Los resultados de 
exámenes reportan dentro de la línea roja 
anemia normocítica normocrómica, en la 
línea blanca leucopenia, y en la línea de las 
plaquetas trombocitopenia, no 
evidenciándose formas inmaduras dentro 
del frotis de sangre periferica; en el perfil 
bioquímico desde el ingreso con elevación 
de transaminasas, que persistieron durante 
toda su hospitalización; también presentó 
hipertrigliceridemia, hipofibrinogenemia,  
reactantes de fase aguda elevedas como 
ferritina, dímero D , dengue negativo, 
pruebas de COVID antígeno positivo. Con 
estos resultados y la clínica del paciente se 
inicia abordaje para Síndrome Inflamatorio 
Multisistémico (SIMS) con 
inmunoglobulinas a dosis de 2 gramos/kg, 
intravenoso durante dos dias, luego con 
corticoterapia intravenosa  y oral con 
seguimiento multidisciplinario, pese a 
tratamiento no se evidencia mejoría clínica 
ni de datos de laboratorio, en los cuales 
persiste bicitopenia y reactantes de fase 
aguda elevados (ferritina, dímero D). 

Además, se evidencia hipertrigliceridemia e 
hipofibrinogenemia. En resultados de 
citometria de flujo de médula ósea se 
evidencia marcada disminución de línea 
granulocitica 19,23% y una hiperplasia 
eritroide 55.22%, no blastos.  Ante el 
compromiso sistémico se realiza valoración 
multidisciplinaria y se considera que la 
paciente reunía criterios para diagnóstico de 
Síndrome de Activación Macrofágica 
(SAM) basándose en la fiebre persistente, 
hepatomegalia, hipertrigliceridemia, 
bicitopenia, hipofribrinogenemia y ferritina 
elevada.

Se decide continuar con tratamiento con 
inmunomodulador e inmunosupresor 
(inmunoglobulina y corticoides 
intravenoso) cumplió un total de 6 días, con 
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Introducción 

Las calcificaciones de los ganglios basales 
poseen un amplio espectro de presentación 
clínica. (Pistacchi, 2016) Estos pueden estar 
presentes como cambios fisiológicos del 
envejecimiento, ser hallazgos incidentales en 
sujetos totalmente asintomáticos o ser el 
resultado de alteraciones incapacitantes. 
(Jaworski, 2017) Cuando estos hallazgos 
radiológicos se asocian a manifestaciones 
neuropsiquiátricas sin causa secundaria, se 
denominan Enfermedad de Fahr; actualmente, 
se ha recomendado el uso del término 
calcinosis bilateral estriado-pálido-dentada 
(BSPDC) (Donzuso, 2019), o Síndrome de 
Fahr para la condición que se desarrolla como 
consecuencia de una enfermedad que 
producen los depósitos de calcio. (Di Fonzo, 
2008) La diferencia entre estas dos entidades 
radica en su etiología. 

La Enfermedad de Fahr se debe a alteraciones 
primarias, conocidas anteriormente como 

Fuente: Departamento de Imagenología, 
hospital del Niño Dr. Francisco De Icaza 
Bustamante

Discución

La paciente presenta hipoacusia progresiva de 
6 años de evolución y disminución de la 
agudeza visual 1 año antes de su ingreso, 
tratada de forma inespecífica 
ambulatoriamente y sin mejoría.  

Posteriormente es atendida en hospital 
cantonal por cuadro clínico referido de 12 
horas de evolución con cefalea y desviación 
de la mirada, acompañado de movimientos 
tónico-clónicos generalizados de más de 5 
minutos de duración y vómitos numerosos; 
llega al hospital de Balzar en estado postictal.
Posteriormente es derivada al hospital del 
niño Dr. Francisco De Icaza Bustamante. La 
TAC de cerebro inicial evidencia 
calcificaciones en ganglios de la base. Por la 
presentación clínica y hallazgos de 
neuroimagen se sospecha de síndrome de 
Fahr, que es un trastorno neurológico poco 
frecuente y que se caracteriza por depósitos 
calcificados anormales en los ganglios basales 
y la corteza cerebral. 

Los depósitos calcificados están formados por 
carbonato de calcio y fosfato de calcio y se 
localizan comúnmente en los ganglios 
basales, el tálamo, el hipocampo, la corteza 
cerebral, la sustancia blanca subcortical 

cerebelosa y el núcleo dentado, al igual de lo 
visualizado en la tomografía de la paciente. 
Este síndrome afecta comúnmente adultos 
jóvenes y de mediana edad. Su etiología no 
identifica un agente específico 
(Pinilla-Monsalve, 2014), pero se han 
observado asociaciones con una serie de 
afecciones; las más comunes son trastornos 
endocrinos (Mendoza-Cáceres, 2023), 
miopatías mitocondriales, anomalías 
dermatológicas y enfermedades infecciosas. 
(Posada, 2014) Las manifestaciones clínicas 
de esta enfermedad incorporan una amplia 
variedad de síntomas que van desde 
manifestaciones neurológicos del sistema 
extrapiramidal hasta anomalías 
neuropsiquiátricas de la memoria y la 
concentración (Peters, 2020), y trastornos del 
movimiento incluidos parkinsonismo, corea y 
temblores, entre otros. (Dávila-Hernández, 
2021) 

• Los criterios de diagnóstico de esta 
enfermedad se han formulado después de 
modificaciones de la evidencia previa y 
pueden resumirse de la siguiente manera: 
Calcificación bilateral de los ganglios basales. 
(Ruiz 2019) 
•  Disfunción neurológica progresiva. (Posada, 
2014) 
•  Ausencia de anomalías bioquímicas, causas 
infecciosas, traumáticas o tóxicas y 
antecedentes familiares significativos. 
(Martin, 2018)

 Las modalidades de diagnóstico por imágenes 
incluyen TC, RMN y radiografía simple de 
cráneo. (Gamboa, 2012) Otras investigaciones 
incluyen análisis de sangre y orina para 
índices hematológicos y bioquímicos. 
(Mesías-Ángeles, 2022)
La enfermedad aún es incurable, pero las 
estrategias de manejo y tratamiento se centran 
en el alivio sintomático y la erradicación de 
los factores causales; sin embargo, existen 
ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 

funciones mentales. (Donzuso, 2019)

Otras causas importantes de calcificaciones 
cerebrales son las infecciones, observadas en 
el síndrome de inmunodeficiencia adquirida 
(SIDA), la brucelosis y el grupo TORCH 
(toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, 
herpes simple y VIH), con presentaciones 
congénitas intrauterinas o perinatales. (Tovar, 
2022) Entre las causas menos frecuentes están 
las colagenopatías, como el neuro lupus la 
exposición crónica a sustancias tóxicas como 
el plomo, la necrosis neuronal con exceso de 
vitamina D, mercurio, radiación ionizante y 
tratamiento con metotrexato. (Bonazza, 2011)
Por último, causas menos frecuentes son las 
condiciones neurodegenerativas en las que se 
incluyen las neuroferritinopatías o varios 
síndromes como el de Aicardi-Goutières, el 
cual se caracteriza por anomalías físicas y 
mentales, convulsiones y calcificación de los 
ganglios basales. (Ortiz, 2020).

Se deben estudiar inicialmente las causas 
secundarias según su mayor frecuencia, así 
como los trastornos del metabolismo fosfocál-
cico son una causa frecuente (Peters, 2020). 
Una vez se hayan descartado todas las etiolo-
gías secundarias, se debe realizar un estudio 
genético en busca de una etiología primaria. A 
pesar de que la enfermedad aún es incurable, 
las estrategias de manejo y tratamiento se 
centran en el alivio sintomático y la erradica-
ción de los factores causales; sin embargo, 
existen ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 
unciones mentales (Saleem, 2013).
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Fiebre 
Esplenomegalia 
Citopenias (afecten 2 o 3 líneas en sangre 
periférica) 
Hemoglobina menor de 9g/dl, (en niños menores 
de 4 semanas hemoglobina menor de 10g/dl) 
Plaquetas menores a 100000 x mm3 
Neutrófilos menores a 1000/ml 
Hipertrigliceridemia o hipofibrinogenemia: 
Triglicéridos en ayuno mayor 265 mg/dl 
Fibrinógeno menor 1.5 g/l 
Hemafagocitos en médula ósea, ganglios o bazo 
No evidencia de malignidad 
Niveles bajos o ausencia de actividad de células 
NK 
Cd25 soluble mayor a 2400 U/ml 
Ferritina mayor 500 ug/l 

 

idiopáticas (Tovar, 2022), término reevaluado 
dado que se han descrito múltiples mutaciones 
génicas relacionadas (Saleem, 2013); por otra 
parte, en el Síndrome de Fahr las calcificaciones 
cerebrales pueden ser secundarias a distintas 
patologías, como alteraciones metabólicas 
(Castro, 1999), infecciones, enfermedades 
autoinmunes, intoxicaciones, entre otras 
(Bonazza, 2011).

Objetivos 

• Identificar las características clínicas de 
pacientes con Síndrome de Fahr.
•  Conocer los factores de riesgo del Síndrome 
de Fahr.

Propósito

Dar a conocer las características clínicas del 
Síndrome de Fahr. 

Caso clínico 

Paciente femenina de 13 años con antecedentes 
clínicos que desde hace 7 años presenta 
hipoacusia progresiva   llegando a comunicarse 
por señas, además presenta dificultad para la 
deambulación y perdida de la fuerza muscular, 
por lo que ya no caminaba, a esto se le suma 
disminución progresiva de la agudeza visual y 
trastornos alimentarios relacionados como 
anorexia desde hace 1 año previo a su ingreso 
hospitalario. Estas alteraciones sensoriales le 
impidieron continuar con su escolaridad desde 
los 6 años. Se notificó esquema de 
inmunizaciones completa para la edad, 
infecciones de vías urinarias a repetición, y 
litiasis ureteral y renal, además de falla renal 
crónica con uresis presente forzada con 
diurético osmótico oral. 

Es referida desde el hospital de Balzar con 
cuadro clínico de 12 horas de evolución con 
cefalea y desviación de la mirada, acompañado 
de movimientos tónico-clónicos generalizados 
de más de 5 minutos de duración y vómitos 

numerosos. La paciente llega al hospital de 
Balzar en malas condiciones clínicas, en 
periodo postictal, con signos de 
deshidratación moderada, y realiza tres 
nuevos eventos convulsivos que no ceden 
con diazepam y fenitoína, siendo derivada. 
Llega al hospital del Niño Dr. Francisco De 
Icaza Bustamante en estado convulsivo, 
midriática, y desaturando (88%) a pesar de 
apoyo de oxígeno por cánula nasal. A su 
llegada a la emergencia se asegura vía aérea 
con intubación y se soporta con ventilación 
mecánica, se procede a instaurar medidas de 
neuroprotección y neuromonitorización, así 
como las medidas de hidratación y generales.

La tomografía simple de cerebro revela 
atrofia subcortical y calcificaciones dispersas 
en los ganglios de la base bilaterales y en 
áreas de sustancia blanca. La resonancia 
magnética de cerebro evidencia 
calcificaciones en el núcleo caudado, 
protuberancia, ganglios basales y atrofia del 
cerebelo.

El electroencefalograma estándar en estado 
de sueño inducido es anormal por la 
actividad de base desorganizada, asimétrica y 
extremamente enlentecida, no se evidencia 
actividad paroxística epileptiforme. 

Se realizó ecografía abdominal y renal riñón 
derecho 7.4cm x 2.8cm y riñón izquierdo 
7.7cm x 3.5cm con forma habitual 
disminuidos de tamaño y ecogenicidad 
aumentada, no diferenciación parénquima 
/seno renal, no ectasia del sistema 
pielocalicial además se observan colecciones 
anecoicas en ambas bases pulmonares en 
conclusión de estudio reporta hallazgos 
compatibles con nefropatía crónica + 
derrame pleural bilateral y consolidaciones 
en base pulmonar derecha.

Los estudios paraclínicos reportan 
leucocitosis, neutrofilia, gasometría con 
acidosis metabólica, tiempos de coagulación 

prolongados. Hifas en orina presencia de 
levaduras, por lo que se la cubrió con 
antifúngico Fluconazol. 

Los hemocultivos se reportaron negativos para, 
bacterias. Paciente durante su estancia con 
evolución tórpida, estacionaria, con 
compromiso hemodinámico, requiriendo doble 
uso aminérgico y con datos de falla renal 
crónica por infección de vías urinarias, IVU, a 
repetición que a  los 8 días de su ingreso 
presenta neumonía asociada a la ventilación con 
derrame pleural, se realiza ecografía de tórax 
con reporte de derrame pleural de 380cc de lado 
derecho e izquierdo de 260ml, por lo que le 
realizan toracotomía bilateral con colocación de 
tubos de tórax y drenaje de tubo de tórax 
derecho: 270 ml y tubo de tórax izquierdo 200 
ml  y se amplia  cobertura antibiótica con 
meropenem más amikacina y  clindamicina.

A los 10 días de su ingreso   presentó en dos 
ocasiones convulsiones tónico-clónicas 
focalizadas de brazo derecho de 
aproximadamente 2 minutos de duración, y 
datos de hipertensión endocraneana (anisocoria, 
bradicardia e hipertensión arterial) por lo que se 
toma medidas de neuroprotección, se inicia 
norepinefrina, además presenta oliguria 
requiriendo uso de diurético de asa en infusión 
continua.
 
A los 12 días reporte cultivo de aspirado 
traqueal con aislamiento de escherichia coli 
sensible y estafilococo aureus.

Paciente con evolución tórpida, estacionaria, 
con datos de coagulopatía de consumo y 
síndrome anémico, requirió hemocomponentes, 
uso de tripe aminérgico: dopamina, epinefrina y 
norepinefrina; sin mejoría, presenta parada 
cardiaca y fallece.

Tabla 1.- Paraclínicos de la paciente

Imagen 1: TAC de cerebro con 
calcificaciones a nivel de ganglios basales 



discreta mejoría clínica pero no de 
laboratorio, por lo que se decide dar 
mantenimiento con esteroide orales. 
Posteriormente, la paciente evolucionó 
favorablemente y fue dada de alta. 

DISCUSION Y CONCLUSIONES 

Las patologías de enfoque reumatológico 
representan un desafio diagnostico en los 
pacientes pediátricos ya que son 
enfermedades poco prevalentes y carecen de 
signos y síntomas patognomónicos. 

Dentro de los criterios clínicos de SAM, es 
necesario destacar en el presente caso la 
presencia de fiebre y esplenomegalia 
asociados a alteraciones de laboratorio que 
reflejan una respuesta inflamatoria 
sistemica, que son descritos en la literatura 
como sospecha de la patología. Basado en 
estos criterios se replanteó el diagnóstico 
inicial, lo que permitió escalar el tratamiento 
instaurado hacia la terapia inmunosupresora 
que correspondía.  La ausencia de 
macrófagos en punción y aspiración de 
médula ósea se atribuye a que esta no fue 
realizada al ingreso hospitalario, y recibió 
medicación inmunosupresora 
tempranamente durante su estancia 
hospitalaria, por lo que se considera este 
examen como resultado no concluyente. Al 
cumplir los criterios clínicos y de 
laboratorio se determina que estamos ante 
un caso de SAM. La paciente evidencio 
mejoría clínica posterior al manejo basado 
en inmunomoduladores y corticosteroides, 
egresando asintomática a los 32 días de 
hospitalización, con controles subsecuentes 
por las sub-especialidades correspondientes.
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Resumen 
El síndrome de Fahr es una patología poco 
frecuente caracterizada por calcinosis 
cerebral, usualmente encontrada 
incidentalmente y de manera tardía en 
individuos con sintomatología neurológica y 
psiquiátrica, con dichas manifestaciones 
desde edades tempranas.  Es un trastorno 
genético, de etiología no clara, de 
comportamiento autosómico dominante y 
puede asociarse a etiología tipo metabólica, 
hereditaria, o adquirida. 

Palabras clave 
Síndrome de Fahr, calcificaciones, 
convulsiones.

Abstract 
Fahr syndrome is a rare pathology 
characterized by cerebral calcinosis, usually 
found incidentally and late in individuals with 
neurological and psychiatric symptoms, with 
these manifestations from an early age. It is a 
genetic disorder of unclear etiology with 
autosomal dominant behavior and can be 
associated with metabolic, hereditary, or 
acquired etiology.
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Introducción 

Las calcificaciones de los ganglios basales 
poseen un amplio espectro de presentación 
clínica. (Pistacchi, 2016) Estos pueden estar 
presentes como cambios fisiológicos del 
envejecimiento, ser hallazgos incidentales en 
sujetos totalmente asintomáticos o ser el 
resultado de alteraciones incapacitantes. 
(Jaworski, 2017) Cuando estos hallazgos 
radiológicos se asocian a manifestaciones 
neuropsiquiátricas sin causa secundaria, se 
denominan Enfermedad de Fahr; actualmente, 
se ha recomendado el uso del término 
calcinosis bilateral estriado-pálido-dentada 
(BSPDC) (Donzuso, 2019), o Síndrome de 
Fahr para la condición que se desarrolla como 
consecuencia de una enfermedad que 
producen los depósitos de calcio. (Di Fonzo, 
2008) La diferencia entre estas dos entidades 
radica en su etiología. 

La Enfermedad de Fahr se debe a alteraciones 
primarias, conocidas anteriormente como 

Fuente: Departamento de Imagenología, 
hospital del Niño Dr. Francisco De Icaza 
Bustamante

Discución

La paciente presenta hipoacusia progresiva de 
6 años de evolución y disminución de la 
agudeza visual 1 año antes de su ingreso, 
tratada de forma inespecífica 
ambulatoriamente y sin mejoría.  

Posteriormente es atendida en hospital 
cantonal por cuadro clínico referido de 12 
horas de evolución con cefalea y desviación 
de la mirada, acompañado de movimientos 
tónico-clónicos generalizados de más de 5 
minutos de duración y vómitos numerosos; 
llega al hospital de Balzar en estado postictal.
Posteriormente es derivada al hospital del 
niño Dr. Francisco De Icaza Bustamante. La 
TAC de cerebro inicial evidencia 
calcificaciones en ganglios de la base. Por la 
presentación clínica y hallazgos de 
neuroimagen se sospecha de síndrome de 
Fahr, que es un trastorno neurológico poco 
frecuente y que se caracteriza por depósitos 
calcificados anormales en los ganglios basales 
y la corteza cerebral. 

Los depósitos calcificados están formados por 
carbonato de calcio y fosfato de calcio y se 
localizan comúnmente en los ganglios 
basales, el tálamo, el hipocampo, la corteza 
cerebral, la sustancia blanca subcortical 

cerebelosa y el núcleo dentado, al igual de lo 
visualizado en la tomografía de la paciente. 
Este síndrome afecta comúnmente adultos 
jóvenes y de mediana edad. Su etiología no 
identifica un agente específico 
(Pinilla-Monsalve, 2014), pero se han 
observado asociaciones con una serie de 
afecciones; las más comunes son trastornos 
endocrinos (Mendoza-Cáceres, 2023), 
miopatías mitocondriales, anomalías 
dermatológicas y enfermedades infecciosas. 
(Posada, 2014) Las manifestaciones clínicas 
de esta enfermedad incorporan una amplia 
variedad de síntomas que van desde 
manifestaciones neurológicos del sistema 
extrapiramidal hasta anomalías 
neuropsiquiátricas de la memoria y la 
concentración (Peters, 2020), y trastornos del 
movimiento incluidos parkinsonismo, corea y 
temblores, entre otros. (Dávila-Hernández, 
2021) 

• Los criterios de diagnóstico de esta 
enfermedad se han formulado después de 
modificaciones de la evidencia previa y 
pueden resumirse de la siguiente manera: 
Calcificación bilateral de los ganglios basales. 
(Ruiz 2019) 
•  Disfunción neurológica progresiva. (Posada, 
2014) 
•  Ausencia de anomalías bioquímicas, causas 
infecciosas, traumáticas o tóxicas y 
antecedentes familiares significativos. 
(Martin, 2018)

 Las modalidades de diagnóstico por imágenes 
incluyen TC, RMN y radiografía simple de 
cráneo. (Gamboa, 2012) Otras investigaciones 
incluyen análisis de sangre y orina para 
índices hematológicos y bioquímicos. 
(Mesías-Ángeles, 2022)
La enfermedad aún es incurable, pero las 
estrategias de manejo y tratamiento se centran 
en el alivio sintomático y la erradicación de 
los factores causales; sin embargo, existen 
ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 

funciones mentales. (Donzuso, 2019)

Otras causas importantes de calcificaciones 
cerebrales son las infecciones, observadas en 
el síndrome de inmunodeficiencia adquirida 
(SIDA), la brucelosis y el grupo TORCH 
(toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus, 
herpes simple y VIH), con presentaciones 
congénitas intrauterinas o perinatales. (Tovar, 
2022) Entre las causas menos frecuentes están 
las colagenopatías, como el neuro lupus la 
exposición crónica a sustancias tóxicas como 
el plomo, la necrosis neuronal con exceso de 
vitamina D, mercurio, radiación ionizante y 
tratamiento con metotrexato. (Bonazza, 2011)
Por último, causas menos frecuentes son las 
condiciones neurodegenerativas en las que se 
incluyen las neuroferritinopatías o varios 
síndromes como el de Aicardi-Goutières, el 
cual se caracteriza por anomalías físicas y 
mentales, convulsiones y calcificación de los 
ganglios basales. (Ortiz, 2020).

Se deben estudiar inicialmente las causas 
secundarias según su mayor frecuencia, así 
como los trastornos del metabolismo fosfocál-
cico son una causa frecuente (Peters, 2020). 
Una vez se hayan descartado todas las etiolo-
gías secundarias, se debe realizar un estudio 
genético en busca de una etiología primaria. A 
pesar de que la enfermedad aún es incurable, 
las estrategias de manejo y tratamiento se 
centran en el alivio sintomático y la erradica-
ción de los factores causales; sin embargo, 
existen ciertas evidencias que sugieren que el 
diagnóstico y el tratamiento tempranos 
pueden revertir el proceso de calcificación y 
llevar a una recuperación completa de las 
unciones mentales (Saleem, 2013).
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idiopáticas (Tovar, 2022), término reevaluado 
dado que se han descrito múltiples mutaciones 
génicas relacionadas (Saleem, 2013); por otra 
parte, en el Síndrome de Fahr las calcificaciones 
cerebrales pueden ser secundarias a distintas 
patologías, como alteraciones metabólicas 
(Castro, 1999), infecciones, enfermedades 
autoinmunes, intoxicaciones, entre otras 
(Bonazza, 2011).

Objetivos 

• Identificar las características clínicas de 
pacientes con Síndrome de Fahr.
•  Conocer los factores de riesgo del Síndrome 
de Fahr.

Propósito

Dar a conocer las características clínicas del 
Síndrome de Fahr. 

Caso clínico 

Paciente femenina de 13 años con antecedentes 
clínicos que desde hace 7 años presenta 
hipoacusia progresiva   llegando a comunicarse 
por señas, además presenta dificultad para la 
deambulación y perdida de la fuerza muscular, 
por lo que ya no caminaba, a esto se le suma 
disminución progresiva de la agudeza visual y 
trastornos alimentarios relacionados como 
anorexia desde hace 1 año previo a su ingreso 
hospitalario. Estas alteraciones sensoriales le 
impidieron continuar con su escolaridad desde 
los 6 años. Se notificó esquema de 
inmunizaciones completa para la edad, 
infecciones de vías urinarias a repetición, y 
litiasis ureteral y renal, además de falla renal 
crónica con uresis presente forzada con 
diurético osmótico oral. 

Es referida desde el hospital de Balzar con 
cuadro clínico de 12 horas de evolución con 
cefalea y desviación de la mirada, acompañado 
de movimientos tónico-clónicos generalizados 
de más de 5 minutos de duración y vómitos 

numerosos. La paciente llega al hospital de 
Balzar en malas condiciones clínicas, en 
periodo postictal, con signos de 
deshidratación moderada, y realiza tres 
nuevos eventos convulsivos que no ceden 
con diazepam y fenitoína, siendo derivada. 
Llega al hospital del Niño Dr. Francisco De 
Icaza Bustamante en estado convulsivo, 
midriática, y desaturando (88%) a pesar de 
apoyo de oxígeno por cánula nasal. A su 
llegada a la emergencia se asegura vía aérea 
con intubación y se soporta con ventilación 
mecánica, se procede a instaurar medidas de 
neuroprotección y neuromonitorización, así 
como las medidas de hidratación y generales.

La tomografía simple de cerebro revela 
atrofia subcortical y calcificaciones dispersas 
en los ganglios de la base bilaterales y en 
áreas de sustancia blanca. La resonancia 
magnética de cerebro evidencia 
calcificaciones en el núcleo caudado, 
protuberancia, ganglios basales y atrofia del 
cerebelo.

El electroencefalograma estándar en estado 
de sueño inducido es anormal por la 
actividad de base desorganizada, asimétrica y 
extremamente enlentecida, no se evidencia 
actividad paroxística epileptiforme. 

Se realizó ecografía abdominal y renal riñón 
derecho 7.4cm x 2.8cm y riñón izquierdo 
7.7cm x 3.5cm con forma habitual 
disminuidos de tamaño y ecogenicidad 
aumentada, no diferenciación parénquima 
/seno renal, no ectasia del sistema 
pielocalicial además se observan colecciones 
anecoicas en ambas bases pulmonares en 
conclusión de estudio reporta hallazgos 
compatibles con nefropatía crónica + 
derrame pleural bilateral y consolidaciones 
en base pulmonar derecha.

Los estudios paraclínicos reportan 
leucocitosis, neutrofilia, gasometría con 
acidosis metabólica, tiempos de coagulación 

prolongados. Hifas en orina presencia de 
levaduras, por lo que se la cubrió con 
antifúngico Fluconazol. 

Los hemocultivos se reportaron negativos para, 
bacterias. Paciente durante su estancia con 
evolución tórpida, estacionaria, con 
compromiso hemodinámico, requiriendo doble 
uso aminérgico y con datos de falla renal 
crónica por infección de vías urinarias, IVU, a 
repetición que a  los 8 días de su ingreso 
presenta neumonía asociada a la ventilación con 
derrame pleural, se realiza ecografía de tórax 
con reporte de derrame pleural de 380cc de lado 
derecho e izquierdo de 260ml, por lo que le 
realizan toracotomía bilateral con colocación de 
tubos de tórax y drenaje de tubo de tórax 
derecho: 270 ml y tubo de tórax izquierdo 200 
ml  y se amplia  cobertura antibiótica con 
meropenem más amikacina y  clindamicina.

A los 10 días de su ingreso   presentó en dos 
ocasiones convulsiones tónico-clónicas 
focalizadas de brazo derecho de 
aproximadamente 2 minutos de duración, y 
datos de hipertensión endocraneana (anisocoria, 
bradicardia e hipertensión arterial) por lo que se 
toma medidas de neuroprotección, se inicia 
norepinefrina, además presenta oliguria 
requiriendo uso de diurético de asa en infusión 
continua.
 
A los 12 días reporte cultivo de aspirado 
traqueal con aislamiento de escherichia coli 
sensible y estafilococo aureus.

Paciente con evolución tórpida, estacionaria, 
con datos de coagulopatía de consumo y 
síndrome anémico, requirió hemocomponentes, 
uso de tripe aminérgico: dopamina, epinefrina y 
norepinefrina; sin mejoría, presenta parada 
cardiaca y fallece.

Tabla 1.- Paraclínicos de la paciente

Imagen 1: TAC de cerebro con 
calcificaciones a nivel de ganglios basales 


