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Streszczenie

Zespół Fahra jest rzadką chorobą charakteryzującą się symetrycznymi zwapnieniami w obrębie jąder podstawy oraz w innych ob-
szarach mózgu, zwłaszcza w okolicach wzgórza, jądra zębatego, móżdżku oraz hipokampa. W artykule przedstawiono zróżnicowa-
ną symptomatologię zespołu na podstawie najnowszych doniesień literaturowych oraz zwrócono uwagę na aktualne kryteria diagno-
styczne. Ze względu na różnorodność objawów składających się na obraz kliniczny zespołu Fahra jego diagnostyka różnicowa stanowi 
wyzwanie dla klinicystów i wymaga interdyscyplinarnej współpracy z przedstawicielami wielu specjalności medycznych. Proces dia-
gnostyczno-terapeutyczny u pacjentów z zespołem Fahra może być trudniejszy ze względu na współwystępowanie zaburzeń słuchu, 
dlatego może wymagać współpracy otolaryngologa lub audiologa, stąd celem artykułu jest również przedstawienie charakterystyki 
niedosłuchu oraz jego leczenia w grupie pacjentów z zespołem Fahra.
Słowa kluczowe: zespół Fahra • obustronne zwapnienia jąder podkorowych • niedosłuch • implanty ślimakowe

Abstract

The Fahr syndrome is a rare disease characterized by bilateral, symmetrical classifications within the basal ganglia and in other are-
as of the brain, especially around the thalamus, dentate nucleus, cerebellum, and hippocampus. The article presents a complex symp-
tomatology of this syndrome based on the latest literature reports and current diagnostic criteria. Due to the variety of symptoms 
that constitutes the clinical picture of Fahr syndrome, differential diagnosis is a challenge for clinicians and requires interdisciplinary 
collaboration with representatives of many medical specialties. The coexistence of hearing disorders in patients with Fahr syndrome 
may disturb the diagnostic and therapeutic process and require the involvement of an otolaryngologist or audiologist. Hence, the 
aim of the article is also to present the characteristics of hearing loss and its treatment in patients with Fahr syndrome.
Key words: Fahr syndrome • bilateral calcification of the basal ganglia • hearing loss • cochlear implantation

Wstęp

Zespół Fahra jest schorzeniem, które charakteryzuje się sy-
metrycznymi, obustronnymi zwapnieniami w jądrach pod-
stawy oraz w innych obszarach mózgu, zwłaszcza w okoli-
cach: wzgórza, jądra zębatego, móżdżku oraz hipokampa. 

W piśmiennictwie zespół ten określany jest także jako ze-
spół Chavany’ego–Brunhesa lub obustronne zwapnienia 
jąder podstawnych mózgu. Istnieją rozbieżności w stoso-
waniu nazwy: „choroba” lub „zespół” Fahra – terminom 
tym różni autorzy potrafią przypisywać różne znaczenie 
[1–3]. W celu ujednolicenia nomenklatury w niniejszej 
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pracy przeglądowej autorzy posługują się określeniem „ze-
spół Fahra”, który definiowany jest jako symetryczne obu-
stronne zwapnienie jąder podstawy.

Okołonaczyniowe zwapnienia zwojów podstawy w badaniu 
autopsyjnym mózgu u 56-letniego pacjenta, który za życia 
prezentował sztywność, drżenie i osłabienie mięśni koń-
czyn, opisał jako pierwszy Delacour w 1850 roku. Na-
zwa zespołu pochodzi jednak od nazwiska niemieckie-
go patologa – Karla Theodora Fahra. W 1930 roku Fahr 
przedstawił opis 81-letniego mężczyzny z długotrwałym 
postępującym otępieniem, u którego badanie pośmiertne 
wykazało zmiany o charakterze zwapnień w okolicy prąż-
kowia i środka półowalnego [1–5].

Uwarunkowania genetyczne

Dokładna etiologia zespołu Fahra jest nadal niejasna. Zgod-
nie z obecnym stanem wiedzy zespół Fahra dziedziczony jest 
autosomalnie dominująco. Jednak w piśmiennictwie odnoto-
wano także sporadyczne przypadki tego zespołu bez współ-
istniejącego podłoża genetycznego. Z dotychczas przeprowa-
dzonych badań wynika, że przyczyną zespołu Fahra mogą 
być mutacje w obrębie genów: PDGFRB, PDGFB i XPR1, 
IBGC1 oraz w genie SLC20A2. Wykonanie molekularnych 
testów genetycznych jest wskazane, jeśli istnieją przesłanki 
dotyczące możliwości dziedziczenia autosomalnie dominują-
cego na podstawie wywiadu rodzinnego. Sekwencjonowanie 
SLC20A2 jest pierwszym testem, który należy wykonać. Jeżeli 
testy nie wykażą mutacji lub delecji w obrębie SCL20A2, na-
leży rozważyć analizę sekwencji PDGFRB [1–4].

Etiologia i patomechanizm

Etiologia oraz patomechanizm zespołu Fahra nie zostały 
jeszcze dokładnie poznane. Przypuszcza się, że przyczyną 
objawów jest powoli postępujący w mózgu proces meta-
boliczny lub zapalny, w wyniku którego części mózgowia 
ulegają zwapnieniu, co jest przyczyną klinicznej manifesta-
cji choroby [4,6,7]. Inni autorzy twierdzą, że patomecha-
nizm powstawania zwapnień jest związany z anomaliami 
naczyniowymi upośledzającymi przepływ krwi w odpo-
wiednich obszarach mózgowia, co doprowadza do uszko-
dzenia bariery krew-mózg oraz następczego wytrącania 
się białek surowicy i ich mineralizacji w przestrzeni oko-
łokapilarnej [1,8–10].

Cel pracy

Celem pracy jest:

1.	 Opisanie symptomatologii zespołu Fahra na podsta-
wie aktualnych doniesień literaturowych;

2.	 Przedstawienie aktualnej wiedzy dotyczącej kryteriów 
diagnostycznych zespołu Fahra;

3.	 Charakterystyka niedosłuchu oraz stosowanego lecze-
nia w grupie pacjentów z zespołem Fahra.

Wyniki

Metody diagnostyczne

Podstawą rozpoznania zespołu Fahra jest zaobserwowa-
nie zmian radiologicznych w postaci zwapnień na przeglą-

dowych zdjęciach czaszki w powiązaniu z współwystępują-
cymi objawami. Tomografia komputerowa (ang. computed 
tomography – CT) jest preferowaną metodą obrazowania 
i oceny stopnia zaawansowania zwapnień w obrębie mó-
zgowia. Najczęściej dotkniętymi obszarami są: jądro so-
czewkowate (szczególnie gałka blada), okolice pnia mózgu, 
środek półowalny, zakręty móżdżku, podkorowa istota bia-
ła, wzgórze, skorupa, jądro ogoniaste, jądro zębate. Kalcy-
fikacje rzadziej pojawiają się w obszarach poza regionem 
jąder podstawy. W diagnostyce zespołu przydatny może 
być również rezonans magnetyczny (ang. magnetic reso-
nance imaging – MRI). Zwapnienia obrazowane w sekwen-
cji T2 MRI cechują się niską intensywnością sygnału, nato-
miast w sekwencji T1 intensywność sygnału może oscylować 
pomiędzy niską a wysoką. Stwierdzono, że zmiany móżdż-
kowe są bardziej niejednorodne, a występowanie sygnałów 
o wysokiej intensywności w sekwencjach T1 i T2 związa-
ne jest z obecnością tkanki ulegającej degeneracji w zasię-
gu zwapnień [1,7,11,12]. W przypadku kiedy na przeglądo-
wych zdjęciach czaszki widoczne są symetryczne obszary 
zwapnień w obrębie mózgowia, w diagnostyce różnicowej 
należy uwzględnić zespół Fahra [7,12,13].

Kryteria diagnostyczne

Kryteria diagnostyczne zespołu Fahra są następujące 
[2,4,11,14,15]:

•	 obecność obustronnych zwapnień w okolicy zwojów 
podstawy lub obustronnych zwapnień w innych loka-
lizacjach, uwidocznionych za pomocą radiologicznych 
metod neuroobrazowych;

•	 postępująca dysfunkcja neurologiczna, która zazwyczaj 
obejmuje zaburzenia ruchowe i/lub objawy neuropsy-
chiatryczne, przy czym podkreśla się, że czas manife-
stacji objawów klinicznych zazwyczaj obejmuje czwar-
tą lub piątą dekadę życia, chociaż dysfunkcja ta może 
również wystąpić w dzieciństwie;

•	 brak zaburzeń biochemicznych i cech somatycznych su-
gerujących chorobę mitochondrialną lub metaboliczną 
lub inne zaburzenie ogólnoustrojowe;

•	 brak przyczyny zakaźnej, toksycznej lub traumatycznej;
•	 historia rodzinna wskazująca na możliwość wystąpienia 

zespołu genetycznego w rodzinie.

Częstość występowania

Dokładna częstość występowania zespołu Fahra nie 
jest znana. Autorzy zajmujący się badaniem tej choro-
by podają, że występuje ona rzadko, u mniej niż 1 oso-
by na 100 000 [1,11,16,17]. W prospektywnym badaniu 
Lauterbacha i wsp. [18] obecność symetrycznych zwap-
nień w obrazach CT wykryto u 30 z 1478 uczestników 
badania, co stanowi 2% wszystkich skanów CT. W in-
nym badaniu dokonano przeglądu 6 388 obrazów tomo-
graficznych, z czego w przypadku 39 pacjentów (0,49%) 
rozpoznano zespół Fahra [19].

Symptomatologia

Zespół Fahra występuje częściej u mężczyzn, cechuje się 
powoli postępującym przebiegiem. Początek objawów 
przypada zwykle na okres między czwartą a piątą dekadą 
życia [1,3,7,16,20], jednak opisywano także sporadyczne 
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występowanie zespołu u dzieci i młodych dorosłych [13]. 
Przypuszcza się, że charakter objawów klinicznych choro-
by zależy od czasu jej wystąpienia. Na tej podstawie moż-
na wyróżnić trzy postacie zespołu Fahra:

•	 postać wczesnodziecięca – charakteryzuje się zahamo-
waniem rozwoju umysłowego i wczesną śmiertelnością;

•	 postać z wczesnym początkiem – rozpoczyna się około 
30. roku życia i towarzyszą jej objawy psychiatryczne;

•	 postać z późnym początkiem – rozpoczyna się około 50. 
roku życia i objawia postępującym otępieniem oraz za-
burzeniami poruszania się [3].

Symptomatologię zespołu Fahra można podzielić na dwie 
główne grupy objawów: objawy neurologiczne oraz obja-
wy psychiatryczne. Najczęściej zgłaszanymi dolegliwościa-
mi są zaburzenia ruchowe, w tym objawy z grupy zaburzeń 
pozapiramidowych, pląsawica, atetoza, drżenie, dystonia 
czy dyskineza, które należą do hiperkinetycznych zaburzeń 
ruchowych, oraz zaburzenia funkcji poznawczych, które 
zaliczamy do grupy objawów z dziedziny psychiatrii [16].

Objawy neurologiczne

Częstość występowania objawów neurologicznych u pa-
cjentów z zespołem Fahra waha się od 33,3% do nawet 50% 
[19,21]. Do najczęściej opisywanych należą: bóle i zawro-
ty głowy, napady padaczkowe, postępujące niedowłady, 
omdlenia oraz problemy z poruszaniem się o charakterze 
zaburzeń pozapiramidowych, takie jak: sztywność mię-
śniowa, bradykinezja, drżenie oraz niepewność i spowol-
nienie chodu [14,19–25]. W badaniu przeprowadzonym 
przez Koniga w grupie 213 pacjentów częstość napadów 
padaczkowych wynosiła 22%, a w przypadku zaburzeń 
pozapiramidowych była większa i wynosiła 56% [19]. 
W literaturze odnotowano także zaburzenia o charakte-
rze móżdżkowym, takie jak: obniżone napięcie mięśni, pro-
blemy z koordynacją, zaburzenia równowagi [24,26] oraz 
zaburzenia mowy [27,28]. Deficyty w zakresie mowy u pa-
cjentów zostały zaobserwowane przez Bollera i wsp., któ-
rzy opisali takie charakterystyczne zmiany, jak uporczywe 
powtarzanie słów lub palilalie, czyli mimowolne powta-
rzanie własnych słów lub sylab, pojawiające się w trzeciej 
lub czwartej dekadzie życia [27].

Objawy psychiatryczne

Objawy psychiatryczne w zespole Fahra są zróżnicowane 
pod względem nasilenia. Mogą być łagodne i w niewielkim 
stopniu wpływać na życie pacjenta, opisywane są jednak 
przypadki nasilonych zaburzeń psychicznych, w których 
konieczna jest hospitalizacja. Konig i wsp. wskazują, że naj-
częściej występującym objawem są zaburzenia nastroju – 
mania (31%) i depresja (37%). Demencja, przewlekłe za-
burzenia poznawcze, halucynacje i zmiany osobowości 
uznano za mniej częste [19,29].

Cummings i wsp. [30] stwierdzili, że zespół Fahra może 
manifestować się jako postępujące otępienie podkorowe, 
a w jego przebiegu występują także: amnezja, apatia, ma-
jaczenie. Odnotowano też przypadki łagodnego otępienia, 
a także psychozy z kręgu schizofrenii lub zaburzenia afek-
tywnego z naprzemiennie występującą manią i depresją 
(objawy depresyjne mogą poprzedzać wystąpienie innych 

objawów) [20,31–33]. Według raportu Amerykańskiego To-
warzystwa Neuropsychiatrów objawy psychiatryczne wystę-
pujące w zespole Fahra mogą wiązać się z obecnością uszko-
dzenia w określonych strukturach ośrodkowego układu 
nerwowego: depresja ze zmianami w jądrze ogoniastym lub 
skorupie, psychozy ze zmianami w jądrze ogoniastym oraz 
otępienie i mania ze zmianami w jądrze ogoniastym i gał-
ce bladej [18,29]. W postaci wczesnodziecięcej manifestacją 
choroby może być encefalopatia lub upośledzenie umysło-
we [31]. Rzadko opisywanym objawem, za który odpowia-
dają patologiczne zwapnienia w obrębie zwojów podstawy, 
jest katatonia, a także akinetyczny mutyzm, w przypadku 
którego pacjenci przejawiają minimalne reakcje na bodźce 
środowiskowe [25,33–35].

Zespół Fahra w ujęciu otolaryngologicznym

Objawy, które towarzyszą zespołowi Fahra, są niejedno-
znaczne i mogą budzić silny niepokój u pacjenta, co prowa-
dzi do poszukiwania pomocy u różnych specjalistów. Po-
nadto objawy uwzględnione w kryteriach diagnostycznych 
nie zawsze stanowią dla pacjenta największą niedogod-
ność lub nie są jedyną trudnością powodującą problemy 
w codziennym funkcjonowaniu. Złożony obraz kliniczny 
zespołu Fahra może być dodatkowo komplikowany przez 
współwystępujące zaburzenia zmysłów, takie jak np. za-
burzenia słuchu, wymagające zaangażowania w proces 
diagnostyczno-terapeutyczny otolaryngologa lub audio-
loga [28,36–38].

Głównym objawem z dziedziny otolaryngologii jest ubytek 
słuchu. Ponadto pacjent może zgłaszać zaburzenia mowy 
lub szumy uszne, objawy te są jednak niespecyficzne i wy-
stępują tylko u niektórych osób. Niedosłuch oraz inne ob-
jawy otolarynologiczne prawdopodobnie rozwijają się nie-
zależnie – jak wynika z przeglądu literatury, autorzy nie 
uważają, że symptomy audiologiczne są konsekwencją ze-
społu Fahra. Niedosłuch w tej grupie pacjentów jest opi-
sywany sporadycznie, zwykle nie ma on jednoznacznego 
i swoistego wzorca, może mieć charakter zarówno prze-
wodzeniowy [37], jak i odbiorczy [28,36,37], może także 
występować jako całkowita utrata słuchu [38]. Przeważ-
nie dotyczy obojga uszu [36–38].

Przyczyna wystąpienia zespołu Fahra w przedstawionych 
przypadkach nie została podana, bądź autorzy wskazywa-
li na idiopatyczne jej podłoże. Dadgardoust i wsp. opisali 
przypadek pacjentki z zespołem Fahra, u której audiome-
tria tonalna wykazała obustronny przewodzeniowy ubytek 
słuchu w uchu lewym oraz łagodny niedosłuch odbiorczy 
uchu prawym [37]. Z kolei interesujący przypadek opisali 
Millen i wsp. – 35-letni mężczyzna zgłosił się do laryngo-
loga z powodu postępującego pogorszenia zdolności mó-
wienia i pogorszenia słyszenia w uchu lewym [28]. Mani-
festacja choroby nie miała tła typowo psychiatrycznego czy 
neurologicznego. Pogorszenie zdolności mówienia w ze-
spole Fahra zaliczane jest do grupy objawów neurologicz-
nych i opisywane w literaturze także u innych pacjentów 
[27]. Natomiast niedosłuch u tego pacjenta był objawem 
występujący równocześnie, niecharakterystycznym dla tej 
jednostki chorobowej. Na obraz zespołu Fahra nałożyły się 
objawy otolaryngologiczne, które skłoniły pacjenta do wi-
zyty u specjalisty, dzięki czemu zapoczątkowany został 
proces diagnostyczny. Jak opisują autorzy [28], u pacjen-
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ta wykonano audiometrię tonalną, która wykazała wyso-
koczęstotliwościowy niedosłuch odbiorczy ucha lewego, 
oraz badanie słuchowych potencjałów wywołanych, w któ-
rym nie stwierdzono odchyleń od normy. Ponadto wy-
konano szereg badań obrazowych: RTG kości skroniowej 
wykazało wyraźne zwapnienia przykomorowe, natomiast 
skany CT potwierdziły obecność zwapnień przykomoro-
wych części skalistej kości skroniowej, a także uwidocz-
niły zwapnienia zwojów podstawy i naprowadziły specja-
listów na diagnozę zespołu Fahra [28].

Innym interesującym przypadkiem jest historia pacjent-
ki z zespołem Fahra, u której stwierdzono obustronny 
niedosłuch odbiorczy, a tomografia komputerowa wy-
kazała obecność symetrycznych masywnych zwapnień 
w obrębie jąder podkorowych [36]. Dodatkowo w wywia-
dzie stwierdzono obustronne szumy uszne oraz zawro-
ty głowy (z odczuwalnym efektem poprawy po leczeniu 
farmakologicznym). Po zastosowaniu aparatu słuchowe-
go na przewodnictwo powietrzne nie odnotowano znaczą-
cej poprawy rozumienia mowy i wzrostu subiektywnych 
korzyści słuchowych, dlatego pacjentka została zakwali-
fikowana do wszczepienia implantu ślimakowego. Syste-
matyczne korzystanie z implantu przyniosło znaczną po-
prawę funkcjonowania pacjentki – zmniejszenie szumów 
usznych oraz pojawienie się znaczących korzyści słucho-
wych. Na podstawie badań przeprowadzonych po dwóch 
latach stwierdzono, że identyfikacja słów jednosylabo-
wych wyniosła aż 100% w warunkach ciszy i 75% w wa-
runkach szumu [36] .

Podsumowanie

Ze względu na złożoną symptomatologię diagnostyka róż-
nicowa zespołu Fahra stanowi wyzwanie dla klinicystów 
i wymaga interdyscyplinarnej współpracy z przedstawicie-
lami wielu specjalności medycznych. Obecność zwapnień 
wewnątrzczaszkowych w praktyce klinicznej nie jest zjawi-
skiem rzadkim – istnieją np. zwapnienia fizjologiczne wy-
stępujące w okolicy szyszynki oraz splotów naczyniowych, 
zwapnienia mogą się także pojawiać w przebiegu toksopla-
zmozy, cytomegalii i wielu innych chorób, albo być kon-
sekwencją przebytego udaru [1,11,20,34]. W diagnosty-
ce różnicowej należy więc uwzględnić historię rodzinną 
i możliwość występowania zespołu Fahra uwarunkowane-
go genetycznie. Nie bez znaczenia jest także obecność dys-
funkcji neurologicznych oraz objawów psychiatrycznych.

W przypadku współwystępowania niedosłuchu, który naj-
częściej ma charakter odbiorczy, możliwe jest protezowa-
nie słuchu za pomocą konwencjonalnych aparatów słu-
chowych. Jeżeli pacjent nie doświadcza wystarczających 
korzyści z aparatów słuchowych, np. ze względu na znacz-
ną głębokość niedosłuchu, można rozważyć implanta-
cję ślimakową, ponieważ – jak wynika z dotychczaso-
wych doniesień – jest to rozwiązanie przynoszące korzyści 
słuchowe i poprawiające jakość życia. Należy równocze-
śnie zaznaczyć, że ze względu na niewielką liczbę donie-
sień na ten temat obecne wnioski powinny być analizo-
wane z odpowiednią ostrożnością.
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