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Uw diagnose?
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Ziektegeschiedenis
Een 32-jarige man werd met spoed opgenomen met
een verminderd bewustzijn (GCS-score 5) na een val
op het hoofd bij het uitstappen uit een niet helemaal
tot stilstand gekomen bestelwagen. Op een CT-scan
van de hersenen (zie Figuur 1A, pijl) werd een
hemorragische contusie links frontaal vastgesteld.
Meer opvallend waren de diffuse calcificaties op de
cortico-subcorticale overgang, in de basale ganglia
en in de cerebellaire hemisferen (zie Figuur 1A t/m C).
Uitgebreid onderzoek bracht hypocalciëmie en een
(hoog-) normale parathyroïdhormoonspiegel aan het
licht, maar geen andere significante afwijkingen.
Een EEG toonde geen epileptische fenomenen.
Tijdens de volgende dagen verbeterde het bewustzijn
progressief, maar bleven verwardheid, desoriëntatie
en gedragsstoornissen bestaan. Heteroanamnestisch
bleek de patiënt voorafgaand aan de val geen neuro-
logische of andere medische problemen te vertonen. 
Bij toeval werd enkele dagen later ook de 58-jarige

moeder van deze patiënt, eveneens met een banale
medische voorgeschiedenis, na een accidentele val
opgenomen met hevige hoofdpijn. Er werd eveneens
een CT-scan van de schedel (zie Figuur 2A en B)
genomen, die gelijkaardige cerebrale en cerebellaire
calcificaties toonde. 

Kunt u met deze gegevens een diagnose
stellen?
De juiste diagnose vindt u op pagina 44.  
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Diagnose: In de differentiaaldiagnose werd onder andere gedacht aan een primaire stoornis van het calcium-
metabolisme of een prenatale infectie als toxoplasmose. Na uitvoeren van de CT-scan bij de moeder van de patiënt
werd de diagnose syndroom van Fahr snel gesteld. Het betreft hier een zeldzame aandoening die gepaard gaat met 
diffuse calcificaties in de basale ganglia, de cerebellaire hemisferen (voornamelijk de nuclei dentati) en de cortico-
subcorticale overgangszones. Zowel een autosomaal dominante overerving als sporadisch voorkomen werden
beschreven. Klinisch uit deze aandoening zich voornamelijk als een extrapiramidale bewegingsstoornis met cognitief
verval (gaande tot dementie) en gedragsstoornissen. Bij serologisch onderzoek wordt bij een groot deel van de
patiënten een stoornis in het parathyroïdhormoon- en calciummetabolisme gevonden (meestal hypothyroïdie),
doch dit is niet altijd aanwezig. Een causale behandeling bestaat niet. 

Plaatsingen van ingezonden artikelen, mededelingen

of brieven zijn onder voorbehoud van goedkeuring 

door de hoofdredactieraad en uitgever.

Wilt u een artikel inzenden aan de hoofdredactie van

het Tijdschrift voor Neurologie en Neurochirurgie of

heeft u mededelingen voor de agenda?

Neemt u dan voor verdere informatie contact op met:

Mw. L. Smit
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Kruislaan 419
1098 VA Amsterdam
Tel.: 020 561 20 70
E-mail: tnn@ariezmp.nl


