
73

      

ISSN 2077-6594. УКРАЇНА. ЗДОРОВ’Я НАЦІЇ. 2023. № 2 (72)

НАУКА – ПРАКТИЦІ ОХОРОНИ ЗДОРОВ’Я      

УДК 616.831-004.1+616.441-008.63+616-004.6
DOI https://doi.org/10.32782/2077-6594/2023.2/13

Гирявець М.В.1, Пулик О.Р.1, Блага О.С.1, Агій В.І.2

Хвороба Фара: огляд літератури  
та клінічний випадок

1Ужгородський національний університет,  
м. Ужгород, Україна

2Медичинй центр «Діамед»,  
м. Ужгород, Україна

Hyryavets M.V.1, Pulyk O.R.1, Blaga O.S.1, Agij V.I.2

Fahr’s disease: literature review  
and clinical case

1Uzhhorod National University,  
Uzhhorod, Ukraine

2Medical centre “Diamed”,  
Uzhhorod, Ukraine

miroslava.giryavec@uzhnu.edu.ua, oleksandr.pulyk@uzhnu.edu.ua, olga.blaga@uzhnu.edu.ua, gorba25@gmail.com

базальних гангліїв. Вважається, що аномальне відкла-
дення кальцію спричинене або аномальним метаболіз-
мом кальцію в мозку, або метастатичним відкладенням 
через локально змінений гематоенцефалічний бар’єр. 
Порушений транспорт заліза та утворення вільних 
радикалів спричиняють пошкодження тканин, що іні-
ціює кальцифікацію навколо вогнища, що складається 
з мукополісахаридів та споріднених речовин. Відкла-
дення кальцію починається всередині стінки судини 
та периваскулярного простору і повільно поширюється 
на весь нейрон. Прогресуюча кальцифікація стискає 
сусідні судини, зменшуючи кровообіг і, отже, підтри-
муючи вадове коло зниження кровотоку, пошкодження 
тканин і відкладення мінералів [4; 7].

Також повідомлялося про високі рівні міді, 
цинку, магнію, заліза та змінений метаболізм глюкози 
в базальних гангліях. У деяких випадках було виявлено 
підвищення рівня ЦНС-специфічного пептиду, гомо-
карнозину та низькі рівні гістидину [9].

Клінічна картина захворювання різноманітна 
і не корелює з морфологічними даними. Хвороба 
Фара часто протікає безсимптомно. За даними ряду 
авторів, прижиттєво ця хвороба виявляється лише 
в 1-2 % випадків. У літературі описаний широкий клі-
нічний спектр ІКБГ через декілька причин. По-перше, 
більшість даних отримано з повідомлень про окремі 
випадки цього рідкісного захворювання. По-друге, 
існує помітна неоднорідність клінічних проявів гене-
тично доведених випадків ІКБГ. Навіть в одній родині 
люди мають різні клінічні прояви або можуть бути без-
симптомними, незважаючи на кальцифікацію мозку, 
яку можна побачити на візуалізації мозку [10].

Неврологічними симптомами є різного роду екс-
трапірамідні розлади (ригідність, тремор, гіперкінези), 
минущі або стійкі пірамідні знаки, епілептичні напади, 
деменція. До найбільш поширених проявів хвороби 
Фара належать рухові порушення, у 57 % випадків 
представлені паркінсонізмом, в інших випадках спо-
стерігаються гіперкінези (хорея у 19 %, тремор у 8 %, 
дистонія у 8 %, атетоз у 5 %, орофаціальна дискінезія 
у 3 %) [11–19].

Вступ

Хвороба Фара – це рідкісне нейродегенеративне 
захворювання, пов’язане з аномальною ідіопатичною 
кальцифікацією базальних гангліїв (ІКБГ) і зазвичай 
має аутосомно-домінантний тип успадкування. Ано-
мальні кальцифіковані відкладення (що складаються 
з карбонату і фосфату кальцію) не обмежуються 
базальними гангліями, але також трапляються в деяких 
інших місцях, таких як таламус, гіпокамп, зубчасте 
ядро, кора головного мозку та підкіркова біла речовина 
мозочка [1–4].

Епідеміологія. Ідіопатична сімейна кальцифікація 
базальних гангліїв (хвороба Фара) належить до рідкіс-
них захворювань і її поширення становить 1 випадок 
на 1 000 000 населення.

Етіологія хвороби Фара остаточно не встановлена. 
Хвороба Фара найчастіше успадковується за аутосом-
но-домінантним типом, але також може передаватися як 
аутосомно-рецесивна ознака або виникати спорадично. 
Деякі дослідження повідомляють про феномен антици-
пації при цій хворобі, тобто обтяження клінічних проявів 
захворювання з покоління до покоління в межах одного 
родоводу (більш рання маніфестація, швидке прогресу-
вання, поява більш важких симптомів) [5; 6]. Головним 
патогенетичним механізмом є порушення кальцій-фос-
форного обміну внаслідок первинного (аутоімунного) 
або післяопераційного ендокринного аденоматозу 
щитовидної чи паращитовидної залози або внаслідок 
хронічного респіраторного алкалозу, що приводить до 
електролітних порушень (у вигляді гіперкальціємії, гіпо-
натріємії), і як наслідок приводить до гіпоксії головного 
мозку. Існує припущення про генетичні механізми пору-
шення обміну кальцію при хворобі Фара [7].

Спорадичні випадки звапніння мозкових структур 
виявляють у хворих гіпопаратиреозом, у дітей з хворо-
бою Дауна, лейкоенцефалітами. Випадки кальцифіка-
ції підкіркових структур описані в пацієнтів, які пере-
несли краснуху, у хворих на СНІД [8].

При хворобі Фара кальцифікація зустріча-
ється в усіх ділянках мозку, але переважає в області 
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Когнітивні розлади є другим за поширеністю син-
дромом, за ним слідують мозочкові симптоми і пору-
шення мови. Нервово-психічні розлади варіюють від 
легких труднощів із концентрацією та пам’яттю до змін 
особистості чи поведінки до психозу та деменції [11; 20].

Інші неврологічні мікросимптоми включають 
пірамідні порушення, психіатричні розлади, пору-
шення ходи і чутливості, а також біль. Захворювання 
вражає людей будь-якого віку, але найчастіше осіб 
молодого та середнього віку (20-30 років). Умовно 
виділяють три групи хворих: осіб молодого віку з озна-
ками церебрального кальцинозу, пацієнтів з гіпопара-
тиреозом і літніх хворих з відносно невираженою каль-
цифікацією.

Діагностика і лікування. Діагноз підтверджу-
ється при допомозі нейровізуалізаційних методів після 
виключення порушень обміну кальцію та вад розвитку. 
При проведенні комп’ютерної томографії або маг-
нітно-резонансної томографії у пацієнтів з хворобою 
Фара в головному мозку спостерігаються множинні 
масивні симетричні вогнища звапніння підкіркових 
гангліїв (частіше блідої кулі) і коліна внутрішньої 
капсули (рентгенологічний синдром Фара) [21–27].

На сьогоднішній день не існує остаточної терапії 
хвороби Фара, як і інших нейродегенеративних розла-
дів, лікування зосереджене, насамперед, на полегшенні 
симптомів [4; 28; 29].

Мета дослідження – описати клінічний випадок 
рідкісного захворювання – хворобу Фара та провести 
аналіз літературних даних стосовно цієї патології.

Об’єкт і методи дослідження

У даній статті описано клінічний випадок та про-
аналізовано літературу, що описує дану патологію. Дослі-
дження проводилось на базі МЦ «Діамед». Хворій прове-
дено загальноклінічне обстеження, нейровізуалізаційне 
обстеження, нейропсихологічне обстеження з викорис-
танням батареї тестів для оцінки когнітивних функцій, 
Госпітальної шкали тривоги і депресії, функціональне 
обстеження з використанням шкали оцінки м’язової 
сили, модифікованої шкали спастичності Ашворта.

Результати дослідження та їх обговорення

Клінічний випадок: пацієнтка М., 1949 р.н. скар-
житься на дратівливість, зниження уваги, поганий сон. 
Вважає себе хворою декілька місяців. Погіршення від-
мічає протягом декількох тижнів.

В анамнезі: виразка шлунку (2015 р.), вірусний 
гепатит А, туберкульоз легень (1967 р.) Алергії на 
медикаменти не було. Оперативне втручання (1996 р.): 
тотальна струмектомія. Приймає замісну терапію: L-ти-
роксин 100 мг х 2р/тиждень. Хворіє на гіпертонічну хво-
робу, регулярно приймає гіпотензивні препарати.

При неврологічному огляді: з боку ЧМН без 
особливостей. Сухожильні та періостальні рефлекси 

низькі, симетричні, позитивний симптом Марінес-
ку-Радовічі двобічно, брадикінезія. М’язова сила в кін-
цівках 5 балів. М’язовий тонус не порушений. В позі 
Ромберга атаксії нема, ПНП виконує задовільно.

При оцінці когнітивної сфери було отримано такі 
результати: за шкалою MMSE – 28,балів, шкалою 
FAB – 17б, тест малювання годинника – 9б, таблиці 
Шульте – 69 с, тест 10 слів – 6 слів.

При виконанні КТ голови було виявлено: Субтен-
торіально IV шлуночок не розширений, не деформова-
ний. Мосто-мозочковий кут без особливостей. Візуалі-
зується субтотальне звапнення зубчастих ядер мозочка 
(рис. 1, 2). Супратенторіально серединні структури не 
зміщені. Диференціація сірої та білої речовини задо-
вільна. Візуалізується асиметричне звапнення базаль-
них гангліїв та підкіркової білої речовини. На рівні 
правої скроневої частки візуалізується тотально звап-
нена менінгіома, розміром 51,5 × 30 × 32 мм (рис. 3, 4). 
Бокові шлуночки симетричні, не розширені. Конвек-
ситальні підпавутинні простори не розширені, вільні. 
Змін травматичного та деструктивного характеру зі сто-
рони кісток мозкового та лицевого черепа не виявлено.

 
Рис. 1. Візуалізовано субтотальне звапнення 

зубчастих ядер мозочка

 
Рис. 2. Візуалізовано субтотальне звапнення 

зубчастих ядер мозочка

 
Рис. 3. Візуалізовано субтотальне звапнення голівок 

ядер хвостатого ядра, більше виражене зліва
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При лабораторному дослідженні: паратгормон – 
5,1 пг/мл (при нормі для жінок, старших 71-го року – 
4,7 – 117 пг/мл), кальцій загальний – 2,9 ммоль/л 
(норма – 1,05–1,3 ммоль/л).

На основі скарг, анамнезу, огляду, даних додат-
кових методів обстеження у хворої має місце діагноз: 
Хвороба Фара з легким когнітивним зниженням, 
неврологічною мікросимптоматикою.

Перспективи подальших досліджень пов’язані 
з необхідністю проведення подальшого пошуку діа-
гностичних та лікувальних можливостей при даному 
захворюванні.

Висновки

Таким чином, хвороба Фара – рідкісне нейродегене-
ративне захворювання, що характеризується накопичен-
ням кальцію та заліза в різних ділянках головного мозку. 
Етіологію хвороби Фара вивчено недостатньо. В основі 
патогенезу лежить порушення обміну речовин, зокрема 
фосфорно-кальцієвого метаболізму. Головним методом 
діагностики, що дозволяє виявити вогнища кальцинозу 
в мозковій тканині, є комп’ютерна томографія головного 
мозку. Пацієнтам необхідно проводити заходи з покра-
щання обміну кальцію і фосфору для запобігання подаль-
шому утворенню кальцинатів у мозковій тканині.

 
 Рис. 4. Субтотальне звапнення сочевицеподібних ядер, медіальних відділів таламусів, заднього коліна 

внутрішньої капсули білатерально та підкіркової білої речовини
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Мета наукового дослідження – описати клінічний випадок рідкісного захворювання – хворобу Фара та провести аналіз 
літературних даних стосовно цієї патології.

Матеріали та методи дослідження. У даній статті описано клінічний випадок та проаналізовано літературу, що описує 
дану патологію. Дослідження проводилось на базі МЦ «Діамед». Хворій проведено загальноклінічне обстеження, нейровізу-
алізаційне обстеження, нейропсихологічне обстеження з використанням батареї тестів для оцінки когнітивних функцій, Гос-
пітальної шкали тривоги і депресії, функціональне обстеження з використанням шкали оцінки м’язевої сили, модифікованої 
шкали спастичності Ашворта.

Аналіз літературних даних охоплює статті за період з 1971 по 2023 р. з таких джерел, як MEDLINE/PubMed, ScienceDirect, 
Wiley Online Library та Scopus. Пошукові запити включали різноманітні терміни та їх комбінації: «хвороба Фара», «порушення 
кальцій-фосфорного обміну», «кальцифікація базальних гангліїв», «лікування кальцифікації». В аналіз включали огляди літе-
ратури, “case-based reviews” та описи клінічних випадків. Відібрано 45 джерел із задокументованими випадками кальцифіка-
ції, з яких у статті проаналізовано 29, що опубліковані англійською мовою.

Результати дослідження: опис клінічного випадку.
Висновки. За результатами дослідження встановлено, що хвороба Фара – рідкісне нейродегенеративне захворювання, 

що характеризується накопиченням кальцію та заліза в різних ділянках головного мозку. Етіологію хвороби Фара вивчено 
недостатньо. В основі патогенезу лежить порушення обміну речовин, зокрема фосфорно-кальцієвого метаболізму. Головним 
методом діагностики, що дозволяє виявити вогнища кальцинозу в мозковій тканині, є комп’ютерна томографія головного 
мозку. Пацієнтам необхідно проводити заходи з покращання обміну кальцію і фосфору для запобігання подальшому утво-
ренню кальцинатів у мозковій тканині.

Ключові слова: хвороба Фара, порушення кальцій-фосфорного обміну.

Aim is to describe a clinical case of a rare disease – Fahr’s disease and to conduct an analysis of literature data related to this 
pathology.

Materials and methods. This article describes a clinical case and analyzes the literature describing this pathology. The research 
was conducted on the basis of the Diamed MC. The patient underwent a general clinical examination, a neuroimaging examination, a 
neuropsychological examination using a battery of tests for the assessment of cognitive functions, the Hospital Anxiety and Depression 
Scale, a functional examination using a scale for assessing muscle strength, and a modified Ashworth spasticity scale.

The literature review covers articles from 1971 to 2023 from sources such as MEDLINE/PubMed, ScienceDirect, Wiley Online 
Library, and Scopus. Search queries included various terms and their combinations: ’Far’s disease’, ’disorder of calcium-phosphorus 
metabolism’, ’basal ganglia calcification’, ’treatment of calcification’. The analysis included literature reviews, ’case-based reviews’ 
and descriptions of clinical cases. 45 sources with documented cases of calcification were selected, of which 29 published in English 
are analyzed in the article.

Results: description of a clinical case.
Conclusions. Based on the results of the study, it was established that Fahr’s disease is a rare neurodegenerative disease 

characterized by the accumulation of calcium and iron in various parts of the brain. The etiology of Fahr’s disease has not been 
studied enough. The basis of the pathogenesis is a violation of metabolism, in particular, phosphorus-calcium metabolism. Computer 
tomography of the brain is the main diagnostic method that allows detecting foci of calcinosis in the brain tissue. Patients need to take 
measures to improve calcium and phosphorus metabolism to prevent further formation of calcifications in the brain tissue.

Key words: Fahr’s disease, disturbance of calcium-phosphorus metabolism.
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