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Résumé
Introduction : La maladie de Fahr ou calcification
cérébrale familiale primaire (PFBC) est une pathologie
rare caractérisée par des calcifications bilatérales des
ganglions de la base.

Cette série de cas est réalisée pour mettre en évidence
une des manifestations la moins fréquente de cette
pathologie ; dans la pratique médicale d’un pays a
ressources limitées.

Cas cliniques : Nous rapportons dans 4 observations
des patients chez lesquels le diagnostic de maladie de
Fahr a été révélé par des céphalées. Tous les patients
¢taient d’age jeune et 3 sur les 4 étaient de sexe
féminin. Une patiente avait bénéficié¢ d’un traitement
de fond et le reste traitement des crises. L’évolution
clinique était relativement satisfaisante pour tous les
patients.

Conclusion : Ces observations mettent en évidence
le polymorphisme clinique de la maladie de Fahr, et
I’importance d’y penser devant des céphalées.

Mots-clés : Maladie de Fahr, céphalées, N’Djamena.
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Abstract

Introduction: Fahr’s disease, or primary familial
cerebral calcification (PFBC), is a rare condition
characterised by bilateral calcifications of the basal
ganglia.This series of cases has been compiled to
highlight one of the least common manifestations of
this condition in medical practice in a country with
limited resources.

Clinical cases: We report four cases of patients in
whom the diagnosis of Fahr’s disease was revealed
by headaches. All patients were young, and three of
the four were female. One patient had received long-
term treatment and the rest had received treatment
for attacks. The clinical outcome was relatively
satisfactory for all patients.

Conclusion: These observations highlight the clinical
polymorphism of Fahr’s disease and the importance
of considering it when headaches occur.

Keywords: Fahr’s disease, headeache, N’Djamena.
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Introduction

Danslaplupartdescas,lescalcificationsdesnoyaux gris
centraux (NCG) sont découvertes radiologiquement
de maniere fortuite. Souvent idiopathique, elles
peuvent entrer dans le cadre d’une maladie de Fahr,
ou dans certains cas, révéler une pathologie sous-
jacente notamment un trouble du métabolisme
phosphocalcique prenant dans ce cas le nom de
syndrome de Fahr [1], [2]. La symptomatologie de la
maladie Fahr est polymorphe allant des mouvements
anormaux aux crises épileptiques rapportées dans
plusieurs ¢études ainsi que des céphalées moins
fréquentes, et souvent signes associés aux autres
manifestations [3]. Nous rapportons les observations
cliniques de quatre patients suivis en consultation de
neurologie pour céphalées et dont la symptomatologie
avait révélé une calcification localisée au niveau des
noyaux gris centraux et qui s’averent étre une maladie

de Fahr apres les autres données paracliniques.

Cas cliniques

Cas n°l

Une patiente agée de 22 ans référée de la consultation
de médecine générale pour des céphalées chroniques
frontales, dont la symptomatologie est d’aggravation
progressive et évoluant depuis plus de 6 mois. Ces
céphalées avaient une fréquence de 2 a 3 épisodes
mensuels avec une intensité estimée a 6 sur 8 a
I’échelle numérique visuelle et décrites comme
de caractéres pulsatiles. Les céphalées étaient de
caractere migraineux. Elle avait un fond de céphalées
continue de faible intensit¢. On ne notait aucun
antécédent pathologique chez la patiente tant sur le
plan familial que personnel. L’examen neurologique
est sans particularit¢. Le scanner cérébral non
injecté¢ met en évidence d’importantes calcifications
bilatérales et symétriques des noyaux gris centraux
notamment des noyaux capsulolenticulaires (image
1). Le bilan étiologique phosphocalcique (vitamine D,
calcium, phosphore) ainsi que glycémique a permis

d’écarter une cause métabolique. Le bilan infectieux
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notamment constitué des sérologie syphilitique,
rétrovirale, hépatite B, C était sans particularité. Le
diagnostic probable de la maladie de Fahr a été retenu
devant DI’absence d’autre étiologie identifice. Le
bilan génétique n’a pas été réalisé par insuffisante du
plateau technique. Nous avions mis en place une prise
en charge symptomatique notamment par traitement
antalgique, ainsi qu’un traitement de fond des
céphalées notamment amytryptilline. Aprés un mois
de suivi, il y eut une amélioration clinique notable
avec amendement des céphalées dont la fréquence a

diminué.

Cas n°2

Un patient de 37 ans référé également de consultation
de médecine générale pour la prise en charge de
céphalées chroniques plutot diffus dont le caractére
est décrit a type d’étau serré et pesanteur. La
symptomatologie évoluerait depuis plus de 3 ans
et serait constant sans aggravation progressive.
L’intensité de ces céphalées était modérée et estimée
entre 3 et 6 a 1’échelle numérique visuel (ENV)
contraignant a des prises chroniques d’antalgiques.
Dans les antécédents du patient on retrouve une notion
de diabéte familiale chez la grand-mere. L’examen
neurologique chez le patient était normal. Nous avons
conclu a des céphalées par abus médicamenteux.
Souhaitée par le patient, la TDM cérébrale réalisée
a mis en évidence une calcification bilatérale de
localisation au niveau des noyaux lenticulaires (image
2). Le bilan phosphocalcique n’avait été réalisé¢ que
partiellement notamment la calcémie, phosphorémie
qui était normal. La parathormone et le dosage de
la vitamine D n’avaient pas pu étre fait. Les autres
bilan, infectieux notamment les sérologie rétrovirale,
hépatiques B et C ainsi que syphilitique étaient
normal permettant d’écarter une cause métabolique
Le

diagnostic de la maladie de Fahr a également été

(méme si c’est partiellement) et infectieuse.

retenu devant 1’absence d’autre étiologie identifiée.
Nous avions pris en charge par un traitement
symptomatique notamment anti inflammatoire non

stéroidien au besoin et proposé un traitement de fond
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par amytryptilline. Suivi jusqu’a 3 mois, le patient

avait une évolution clinique assez satisfaisante.

Cas n°3
Une patiente de 26 ans ayant consulté en neurologie
pour des céphalées rebelles aux antalgique usuels
Ces

comme des décharges électriques et de localisation

d’apparition  récente. céphalées  décrites
frontotemporale évoluant depuis environ une année
; avec plusieurs automédications sans réponse
satisfaisante. Ces céphalées sont d’intensité modérée
a sévere selon ENV entre 5 et 7. Il n’y avait aucun
antécédent pathologique noté. L’examenneurologique
chez la patiente était normal. Une TDM cérébrale
réalisée a mis en évidence une calcification bilatérale
de localisation au niveau des noyaux lenticulaire
(image 3). Dans la recherche d’une étiologie liée a un
trouble phosphocalcique, le bilan réalisé était normal.
Le bilan infectieux notamment la sérologie rétrovirale
¢galement normal. En 1’absence d’autre étiologies
¢vidente identifiée, le diagnostic d’une maladie de
Fahr probable retenu chez la patiente. Actuellement
sous traitement AINS au besoin. Il est envisagé un
traitement de fond selon 1’évolution au cours du suivi.
La patiente la patiente a une bonne évolution clinique

pres 3 semaines de suivi.

Cas n°4

Patiente de 17 ans ayant consult¢ en neurologie
pour des céphalées rebelles aux antalgiques usuels
d’apparition récente. Ces céphalées décrites comme a
type de pulsatiles hémi craniennes et a bascules sont
apparues récemment chez la patiente qui est un terrain
céphalalgiques chroniques connu depuis plus de 4
années. Prise en charge comme une crise migraineuse,
avec amendement de de la symptomatologie. Regue
en consultation en dehors de la symptomatologie
sus décrite, ’examen neurologique était strictement
normal. Dans le cadre des investigations une imagerie
cérébrale notamment un scanner réalisé avait montré
une calcification des noyaux lenticulaires bilatérales
Le bilan

phosphocalcique était normal chez la patiente. Le

et quasiment symétrique (image 4).
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bilan inflammatoire et infectieux de était également
normal. Une étiologie métabolique et infectieuse
¢carter. Ainsi le diagnostic probable d’une maladie
de Fahr été retenu. La prise en charge est faite de
traitement AINS en si besoin, et il n’avait pas été jugé

opportun de mettre un traitement de fond.
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Tableau I : récapitulatif des caractéristiques des 4 malades observés
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Cas numéro 1

Cas numéro 2

Cas numéro 3

Cas numéro 4

Age 22 ans 37 ans 26 ans 17 ans
Genre Féminin Masculin Féminin Féminin
. Céphalées frontales , T Céphalées . . \
Symptomatologie , p . Céphalées diffuses p Hémicraniennes et a
. d’aggravation frontotemporales
clinique . bascule
progressive

. . . Caractére pesanteur , , . .

Caractere Caractere pulsatile Décharge électrique Pulsatiles

et étau serré

Début symptomatologie ~ >6 mois > 3ans Environ 1 an Environ 4 ans
Examen neurologique Normal Normal Normal Normal
Céphalées de . .
, , , , . . Céphalées , , .
Type de céphalées Céphalées migraineuses type tension/abus S Céphalées migraineuses
. migraineuses
médicamenteux
.. Calcémie, Calcémie, Calcémie,
Calcémic, Phosphorémie normal Phosphorémie Phosphorémie
Bilan phosphocalcique  phosphorémie et PTH oy vy ey PTH, Vitamine D PTH, Vitamine D
vitamine D normale , .,
non realisée Normal normal

Bilan infectieux

VIH, VHC, VHB, sérologie syphilitique : Négatifs

Génétique Non réalisées
Imaceric Calcification des Calcification des Calcification des Calcification des
£ capsulolenticulaire noyaux lenticulaires noyaux lenticulaires noyaux lenticulaires
. Amytriptilline, Amytriptilline . . . .
Prise en charge Antalgique AINS AINS en si besoin AINS en si besoin

Evluton

Amélioration apres 1
mois de suivi

Améioration clinique
(amendement total
de la symptmatologie
aprés 3 mois

Améioration clinique
(amendement total
de la symptmatologie
apres 3 sémaines

Améioration clinique
(amendement total de la
symptmatologie apres
moins de 3 sémaines

de suivi
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Discussion

La calcification cérébrale familiale primaire (PFBC)
ou maladie de Fahr, ou calcification idiopathique
des ganglions de la base, est une maladie dont la
caractéristique principale est la calcification bilatérale
des ganglions de la base, visible a I’imagerie
cérébrale. C’est une maladie rare. D’autres régions
du cerveau peuvent également étre touchés telles que
le cervelet, substance blanche entre autres [4]. On le
distingue du syndrome de Fahr dont 1’étiologie est
souvent métabolique liée a un trouble du métabolisme
phosphocalcique [1]

C’est une maladie d’origine génétique [5]. Les
principaux génes impliqués sont les genes SLC20A2,
XPR1 et le PDGFRB entre autres qui sont de
En dehors

de ces derniers, 2 autres genes impliqués sont de

transmission autosomique dominant.

transmission autosomique et récessif (MYORG et
JAM2) [6].

La symptomatologie est trés variable rendant
ainsi difficile le diagnostic sur le plan clinique en
dehors de I’imagerie cérébrale. Les symptomes
des

neuropsychiatriques a des degrés diverses. Mais, il y

sont essentiellement troubles moteurs et
a un pourcentage non négligeable de personnes qui
peuvent &tre asymptomatique [3, 7]

Les céphalées font partie des signes non moteurs
rencontrés. Avec les signes cognitifs, elles représentent
environ 31% des patients dans une publication du
MDS en 2021 [8]

Dans une autre série, les céphalées font partie des 33
% des cas symptomatiques de maladie de la maladie
parmi lesquels 55 % avaient des troubles moteurs, 39
% des troubles cognitifs, 36 % des troubles du langage,
36 % un syndrome cérébelleux et 31 % atteints sur
le plan neuropsychiatrique [9]. Elles représentaient
26% des patients sur une cohorte de 50 sur laquelle la
migraine représente 23,1% [9]. En Tunisie, elles sont
plutot la seconde manifestation non motrice [10] et au
Portugal la premiere [11].

La variation de la fréquence des céphalées dans la

maladie de Fahr est liée essentiellement a la différence
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des études. Etant une maladie rare, la plupart des
études concerne des séries de cas et des cohortes de
petites tailles. D’autres part, dans beaucoup de cas
les céphalées peuvent étre des signes précédant ou
associés aux autres symptomes [12].

Dans notre série, sur les 4 patients 3 sont de sexe
féminin. Dans la littérature la tendance selon le
sexe est variée. Il n’y a pas de prédominance notée
[13]. Les symptomes révélateurs des calcifications
des NGC ¢étaient les céphalées présente chez tous
les patients. Il n’a pas ét¢ mis en évidence d’autres
symptomatologies chez ces patients. D’autres part,
tous les patients étaient d’age jeune dans notre série
faisant la particularité. Ce qui suggere qu’il s’agirait
des formes familiales et génétique ; que nous n’avons
pas pu étayer dans les investigations paracliniques.
Aussi, les céphalées et singulierement la migraine
dans la maladie de Fahr sont particulierement
retrouvées chez des patients porteurs de mutation
principalement du géne SLC20A2 [8;14; 15]. Par
ailleurs, dans la littérature, de manicre générale, I’age
moyen de survenu de cette pathologie est situé au dela
de 40-50 ans bien que quelques cas précoces aient €té
retrouvé [14 ; 15]. cet 4ge moyen est plus élevé que
I’age de nos patients.

La maladie de Fahr est caractérisée sur le plan
radiologique par des signes de calcification bilatérale
striopallido-dentée en dehors d’autres étiologies
¢videntes [16].

patients avaient la calcification au niveau des

Dans notre série, la totalité des

noyaux lenticulaires. D’autre part, le bilan basique
phosphocalcique ainsi qu’infectieux permettait de
lever le doute quant a la précision du diagnostic
entre maladie de Fahr et syndrome de Fahr. Deux des
patients répondaient au critére de migraine de manicre
formelle et une avait bénéfici¢ d’un traitement de fond
constitu¢ d’Amytripttilline. Le reste avait bénéficié
d’un traitement symptomatique antalgique avec une
amélioration relativement satisfaisante des céphalées.
Aucun traitement specifique des céphalées liées a la
maladie de Fahar n’a été décrite. Toutes les prise en

charge connue reste symptomatique [15].
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Conclusion

Ces quatre observations ont permis de mettre en
é¢vidence 1’approche clinique et paraclinique face
aux calcifications des NGC étayant ainsi entre la
maladie de Fahr et le syndrome de Fahr dans notre
pratique avec des ressources limitées. Néanmoins,
I’insuffisance du plateau technique pour affiner les
investigations génétiques notamment reste une limite
a une caractérisation plus précise de la maladie. Par
ailleurs ces observations mettent une symptomatologie

plus rare de la pathologie.
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