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以锥体系统损伤为主要表现的Fahr病1例 
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l930年Fahr曾报告l例成年基底节钙化患者。后 

来将其称为Fahr病 Fahr病又称特发性家族脑血管 

亚铁钙沉着症 ．以基底节 、丘脑 、小脑齿状核及大脑 

半球白质的钙化为特征Ill，属于常染色体显性或隐 

性遗传(少数为性染色体的遗传)的疾病，临床罕 

见 其临床表现复杂多样，主要包括精神障碍、癫痫 

发作及锥体外系综合征等 多数患者以锥体外系为 
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主要症状而就诊．以锥体系统损害就诊者未见报道． 

下面就我院l例Fahr病报道如下 

1 临床资料 

患者张某，男，20岁，因左下肢进行性无力1年入院。母孕 

期无异常，迟产3周 ，幼年有捕食生虾史，自幼反应较慢，学习 

成绩差 ，数学为甚 ，7岁时出现癫痫强直阵挛发作 ，抗癫痫治 

疗3年后停药未再出现发作，3年前从3m高处摔下，当时有短 

通讯作者：王学峰，男，教授，E—mail： p@163一m。 暂意识障碍，未就诊 ，继之出现脊柱侧弯畸形，1年前出现左 

膀胱括约肌的功能，因而可避免卧床带来的不便和 

尿储留的副作用。其次，局部麻醉时，疝修补术不会 

遇到非生理性张力的影响，这种张力在以后的生活 

中也不会遇到，另外，且因全麻或肌肉完全松驰后 ， 

在可复性腹股沟斜疝手术时，不能嘱病人咳嗽无力， 

疝囊不能鼓起，难以寻找。在嵌钝性疝时，疝内容物 

忽然回纳而消失，给手术带来麻烦。而局麻却无以 

上缺点，可作为首选方法。其优点有：麻醉范围小 、 

方法简便、安全、有效、经济。术中、术后无持硬外或 

全麻所引起的并发症。术中可嘱咐病人咳嗽，容易 

证实有无斜、直疝并存。术后复发率与持硬外麻或 

全麻下手术相当。伴有严重心肺疾病的患者尤其适 

用，目前已为很多人所接受，在局部麻醉下可轻松 

的运用腹部的张力发现和观察修补的效果。通过实 

验发现在60岁以上的病人中最明显 ，主要是手术时 

间变短，对患者生理干扰小、损伤小、疗效肯定 ，值 

得在基层医院推广。 
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下 肢进 行性 无 力 ， 伴吐 词 欠清 ， 家族 中无 同种疾 病 。

查 体 ：生命 体征 平 稳 ， 神清 ， 无 故 发笑 ， 计算 力极 差 ， 记 忆

力 稍差 ， 理 解 力 、 定 向 力 、 判 断 力无 明 显 异 常 ， 简易 智能 精神

状 态 检 查 量 表 评 分 2 0 分 ， 构 音 障碍 ， 双 上 肢 肌 张 力无 明 显 异

常 ， 双 下 肢肌 张 力轻度 强 直性 增 高 ， 双 上 肢 及 右 下 肢肌 力 5

级 ． 左 下 肢 肌 力4 级 ， 无 明 显 感 觉 障碍 ， 左 侧 膝 反 射 和踝 反 射

( + + + )>右 侧 ( + + ) ， 左 侧 病 理 征 ( + ) ， 闭 目难 立 征 ( 一 ) ， 脑 膜 刺

激 征 ( 一 ) ， 跛 行 ， 起 步 稍 慢 ， 双 上 肢 摆 动 少 ， 胸 段 脊 柱 右 弯 畸

形 ， 双 肘 关节 畸 形 ， 左 足 内 翻畸形 ， 心 肺 腹 ( 一 ) 。

辅 助 检 查 ：( 1 )影 像 学 检 查 ：① 颅 底 平 片 ：颅 骨 大 量 片状

高 密度影 ， 考虑 为钙化 ， 颅 底 骨 未 见畸形 ；② 头 颅C T ( 图 1 ) ：双

侧 脑 叶 、 双 侧基 底节 区 、 丘 脑 及 双 侧小 脑 齿状 核 见 广 泛 性 对

称性点 、 片 、 条状 钙 化 灶 ；③头 颅 M R ／：双 侧脑 实质 、 双 侧 基 底

节 区 、 双 侧小 脑 齿状 核 多 发 对 称 分 布钙 化灶 ；④ 胸 片 ：脊柱 右

侧 弯 ， 两 肺 纹 理 稍 增 多 ；⑤ 胸 椎 M R I ：胸 椎 向 右 侧 弯 畸 形 ， 脊

髓 未见 明 显 异 常 ： ( 2 )实验 检查 ：两 次 甲状 旁腺 功 能 正 常 ；甲

状 腺功 能正 常 ；两 次 m 钙 、 血 磷 正 常 ；腰 椎 穿 刺压 颈 试 验 提 示

椎管通 畅 ， 颅 内压 力 15 0 m m H ：0 ， 脑 脊 液 常 规 、 生 化 正 常 ；寄

生 虫皮试 ( 皿 吸 虫 、 囊 虫 、 包 虫 、 肝 吸 虫 )阴 性 。 本例经 过 讨 论

诊 断 为 F a h r 病 ：

头 颅 C T 示 ：双 侧 脑 [1-

r 、 双 侧 基 底 节 IK．

、
丘 脑 及 双 侧 小 脑 齿 状

核 见 广 泛 性 对 称 性 点 、 片
、 条 状 钙 化灶

，

图 I F a h r 患 者 2 0 0 7 年 4 月 19 日 头 颅 C T 扫 描 结 果

2 讨 论

本 病 由B a m b e r g e r 在 1 8 8 5 年首 先描 述 ， 其后 F a h r 在 19 3 0 年

做 了进 一 步的描述 ㈦
， 后 来 由 M o s k o w i t z 等 ( 1 9 7 1年 )拟 定 了诊

断标 准 ： ( 1 )C T 或 X 线 片上 有 对 称性 双 侧 基 底 节 钙化 ；( 2 ) 无

假性或 假假性 甲状 旁腺功 能 减退 症 的 临 床表 现 ；【3 ) 血 清钙 、

磷在正 常范 围 ；( 4 )肾小 管对 甲状 旁腺素反应功 能正 常 ；( 5 )无

感染 、 中毒和其它病等原 因 ；( 6 )可有 家族史 ， 也 可 无 家族 史 。

其 主要 病理 经 过 为酸 性 粘 多糖 组 成 的 嗜酸性 物 质 在血 管 周

围沉 积 ， 钙 盐 在此 基 础 上 沉 着 ， 钙 化 部 位 常有 神经 元 的 丧 失

和 神经 胶 质 细胞增 生 ， 少 数 有 脱髓 鞘 改 变 ， 病 程 晚 期 部 分 脑

实质几 乎被 钙 和 胶 质细胞 替代 。 组 织 化学 上 呈 嗜碱 性 、 血 管

性颗 粒 沉 积 ， 沉 积 物 主要 化学 成分是 钙和 铁 。

F a h旆 的病 因和发病机制 尚未 阐明 ， 大部分病例与遗传有

关 ， 属 于 常染 色体显 性或 隐性遗 传( 少 数 为性 染色体 的遗传 ) ，

少 数 为散发 。 G e s c h w i n d 等鉴 定本病的基 因在 14 号染色体长臂

( 14 q )的1个虚鼎 ， 有些 患者出现 1 6 号或 18 号环 形染色体1
。 B r a n —

n a n 认 为基底节血供丰富且 对钙盐 有较 高的亲和性目
，

U y g u r ~ 应

用S P E C T ~ 究发现F a h d ~ 患者两 侧基底节 、 双 侧大脑 皮质的局

部脑 咀流量 明显减 少 ， 与病情严重 程 度一 致州
。 这些研 究说 明

除遗传因素外 ， 该病可能是 多种因素相互 影 响的结果 。

F a h r 病 临 床症 状 的产 生 是 由于 钙 盐 沉 着严 重 时 ， 小血 管

阻塞 使基 底 神经 节 缺血 ， 长 时 间后 造 成梗 塞 而 产生 相 应 的 神

经 症 状 。 神经 系统 的异常改变 ， 最 突 m 为锥体外系症状 ， 尤其

是 帕金 森 氏综 合 征 表 现 ， 推测 可 能 由于 钙盐 沉 积 于 基 底 神经

节 ， 引起 突触 间 多 巴 胺 受 体损 害 ， 乙 酰 胆 碱 作 用 相 对 亢 进 的

缘故 。 本 例患 者除癫痫 发 作 、 不 典 型 的锥 体外系统症状 外 ， 主

要 凶锥 体 系 统 损 伤就诊 ， 实验 室 检查 说 明患 者无 假性 或假假

性 甲状 旁腺功 能减退 症 的 临床表现 ；血 清 钙 、 磷 正 常范 围 ；无

感染 、 中毒 和 其它病等原 因 ；结 合头C T 、 M R [ 上 典 型 的脑实 质 、

基 底 节 、 小 脑 齿 状 核 多发 对 称 分 布 的钙 化 灶 ， 诊 断 为F a h r 病 ，

目前 尚未 发 现 该 患 者罹 患 此 病 的遗 传学证 据 。

影 像 学 检查 ， 特别 是 头 C T 是 该 病 主 要 的检 查 手段 ， 结 合

临 床 表 现 和 实验 检 查 结 果 ， 对 本 病 的 诊 断不 难 ， 但 需 要 与其

它 基 底节 钙化 鉴 别 ， 如结 节 性 硬 化 、 假性 甲状 旁腺功 能低 下 、

结节性 钙 化症 、 C o k a y n e 综 合症 、 C O 中毒等 ：

F a h r 病 目前 无 根 治 方 法 ， 主 要 是 对 症 治 疗 ， 如控 制癫 痫

发 作及 控制精 神症 状 ， 对 于 智力 减退 者 可 试 用 各 种促进 神经

代谢 的药物 。

总之 ， 随着c
’

I扫 描在 国 内普及 ， F a h 旆 近年来有较 多报道 ，

但实 际发病率尚不 详 。 其在 本院 尚属 第 1 例 ， 并再 次说 明 了F a h r

病 临床表现 的复杂 多样性 。
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