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图１　ａ）ＣＴ示双侧齿状核及皮

髓质交界区钙化；ｂ）ＣＴ示双侧

豆状核（苍白球＋壳核）、尾状核

头部、丘脑钙化。　图２　ａ）ＣＴ

示双侧齿状核钙化；ｂ）ＣＴ示双

侧豆状核、尾状核头部及左侧丘

脑钙化（箭）。　图３　ＣＴ示双

侧豆状核钙化。

　　Ｆａｈｒ病又称家族性特发性基底节钙化或家族性特发性脑

血管亚铁钙沉着症，１９３０年 Ｆａｈｒ首先报告 １ 例，１９５３ 年

Ｆｒｉｔｚｓｃｈｉｅ报告家族性兄弟３人患病，１９７１年制定了本病的诊

断标准。该病是以双侧基底节、小脑齿状核、双侧丘脑及皮髓

质交界区中枢对称性钙质沉着为主要病理学特征的疾病，可为

家族遗传性或散发性（特发性），多为常染色体显性或隐性遗

传。

病例资料　病例１，女，６９岁。因记忆力减退４年来院就

诊。既往曾有多次癫痫发作史。父母非近亲婚配，体健，无神

经系统病阳性体征表现。查体：体态发育正常，神志清，言语欠

流利。双侧上下肢肌力、肌张力正常，无小脑征及锥体外系征。

实验室检查：血、尿、便常规无异常，肝肾功能、血清钙磷及碱性

磷酸酶等生化指标均正常。ＣＴ 表现：双侧基底节区、丘脑、小

脑齿状核及小脑灰白质交界区可见对称性片状钙化斑（图１）。

病例２，女，４６岁，系病例１之长女。无自觉症状，智力一

般。父母非近亲结婚。内科及神经系统检查无异常。ＣＴ扫描

示双侧小脑齿状核、基底节区对称性钙化灶，左侧丘脑区见小

斑片状钙化灶（图２）。肝肾功能、血清钙磷及碱性磷酸酶等生

化指标均正常。

病例３，女，３７岁，系病例１之次女，病例２之胞妹，临床及

上述相应实验室检查亦均无异常。ＣＴ扫描示双侧基底节区对

称性钙化灶（图３）。

讨论　基底节钙化分为生理性钙化与病理性钙化，钙化仅

限于苍白球、年龄大于４０岁且神经系统无异常表现者可认为

是生理性钙化。病理性钙化的发病机理尚未完全阐明，已知相

关疾病达２０多种，其中病因系甲状旁腺功能减低和假性甲状

旁腺功能减低者约占２／３
［１］。Ｆａｈｒ病的诊断标准为：①影像上

有对称性双侧基底节钙化；②无假性甲状旁腺功能减退现象；

③血清钙、磷均正常；④肾小管对甲状旁腺激素反应功能正常；

⑤无感染、中毒代谢等。病理研究结果表明，Ｆａｈｒ患者在组织

学上没有发现病灶周围的毛细血管内有非动脉硬化性的铁质、
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钙质沉着，说明钙化的原因与血清中的钙无重要联系。病变区

出现广泛对称的终末小动脉和静脉周围钙盐、铁、铝、钾、磷、亚

铅沉着，还包括酸性黏多糖组成的噬碱性物质和脂质在血管周

围沉积［２］。生化研究证实，酸性黏多糖先积聚在神经胶质细胞

的核内及核周围的胞浆中，通过细胞内扩散聚集成非钙化的圆

形体，然后侵及小血管壁及其周围，不断凝聚融合，钙盐依此基

础沉着［３］。本文中母女三人均有对称性基底节区钙化，母亲还

有小脑灰白质交界处及齿状核广泛钙化（图１ａ），长女有双侧齿

状核钙化（图２ａ），血清钙磷正常，临床上无甲状旁腺功能减退

的症状及体征，故诊断为家族性Ｆａｈｒ病。

Ｆａｈｒ病患者由于病变区血管壁变性、变脆，厚薄不一，小血

管可发生破裂出血，形成血肿。血肿液化后形成囊腔，周围脑

组织胶质增生形成囊壁［４］。

Ｆａｈｒ病有明显的家族发病倾向，散在的病例不多见，多为

家族性常染色体显性或隐性遗传。本病进展缓慢，临床表现多

为间断性头痛头晕、精神异常、智力异常、间断性癫痫、共济失

调及椎体外系症状，也可无任何临床表现［５］。学者们发现不同

家族之间或同一家族中所属的各患者之间发病年龄及临床症

状各不相同，其原因可能与钙化侵犯的部位和程度有关，钙化

多者病情较重［２］，合并囊变时可导致颅内压增高或局部压迫出

现头痛、呕吐；如发生脑出血则可出现相应的神经系统症状。

刘红光等［４］认为血管破裂出血而形成血肿，血肿液化后形成囊

腔，腔隙性梗死、灶性软化亦可能参与囊变的形成。

影像学方面，Ｆａｈｒ病主要以基底节区、丘脑、小脑齿状核和

大脑半球白质钙化为特征，常为双侧对称性，也可为单侧，少数

病例可并发出血、囊变。常见钙化部位的发生顺序依次是苍白

球、尾状核、壳核、丘脑、额顶叶脑回底部、齿状核、小脑皮层、脑

干中央部及侧脑室周围，与本组患者依年龄递增出现的钙化部

位增多表现基本一致，钙化程度和年龄成正相关关系。ＣＴ表

现尾状核头呈倒“八”字或片状钙化，苍白球呈“八”字形钙化，

在大脑半卵圆中心皮质、髓质交界处为点状、小片状钙化；丘脑

多呈对称性小点、小条状钙化；小脑齿状核呈括弧形或不对称

性小片状钙化。ＣＴ显示钙化优于头颅Ｘ线片与 ＭＲＩ，是主要

的检查手段［２，５６］。
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