Tidsskriftet 9 &,

Fahrs sykdom eller primaer familizer
hjerneforkalkning?

SPRAKSPALTEN

CHRISTINA WILHELMINA LEERINK

Christina Wilhelmina Leerink er 4. ars medisin- og forskerlinjestudent
ved Det medisinske fakultet, Universitetet i Bergen, og medlem av
forskningsgruppen MemBrain — Membranproteiner i hjernen.
Forfatteren har fylt ut ICMJE-skjemaet og oppgir ingen
interessekonflikter.

HENRIETTE AKSNES

henriette.aksnes@uib.no

Henriette Aksnes har doktorgrad i molekylarbiologi og er leder av
forskningsgruppen MemBrain — Membranproteiner i hjernen.
Forskningsgruppen er finansiert av Trond Mohn forskningsstiftelse
(TMS2024STGo1).

Forfatteren har fylt ut ICMJE-skjemaet og oppgir ingen
interessekonflikter.

Sykdomsbetegnelser basert pa egennavn er pa vei ut. I trad
med internasjonal fagterminologi bgr tilstanden kjent som
Fahrs sykdom heller omtales som primar familizer
hjerneforkalkning pa norsk.

Fahrs sykdom er en genetisk tilstand kjennetegnet av dystoni, ataksi,
parkinsonisme og ulike nevropsykiatriske symptomer som folge av
symmetriske forkalkninger i hjernen (figur 1). Symptomer og kliniske funn kan
variere fra det minimale til det livstruende (1). Det finnes per i dag ingen
effektiv behandling for denne progressive sykdommen, men den nyeste
forskningen viser flere medikamentelle muligheter (2). Noen studier tyder ogsa
pa at tilstanden kan veere mer utbredt enn tidligere antatt (3, 4). Dette
aktualiserer noen refleksjoner rundt hva sykdommen ber kalles pa norsk.
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Figur 1 Utvalgte snitt fra 3D-computertomografi av hodet og hjernen til en person
diagnostisert med Fahrs sykdom/primaer familieer hjerneforkalkning. Hentet fra

radiopaedia.org (https://radiopaedia.org/cases/fahr-disease-10).

Aktuelle sykdomsbetegnelser

Det forste kjente tilfellet av denne sykdommen ble beskrevet av en fransk lege
med navn A. Delacour i 1850, dvs. 80 ar for den tyske legen Karl Theodor Fahr
(1877-1945) publiserte sin kasuistikk i 1930 (1, 5). Med dagens kunnskap synes
imidlertid Fahrs kasuistikk & vare en sekundaer manifestasjon av
hypoparatyreoidisme (6), altsa ikke en primeer form for hjerneforkalkning.

Eponymer kan ha en kulturell verdi, men fra et faglig perspektiv er det mer
nyttig at sykdomsnavn formidler patofysiologiske sykdomsmekanismer. I dette
tilfellet er det ogsa nyttig at sykdomsnavnet skiller sykdommen fra sekundeere
hjerneforkalkninger som folge av infeksjon, metabolske forstyrrelser eller som
ledd i normal aldring (7).

Fahrs sykdom har veert mye omtalt som idiopathic basal ganglia calcification,
dvs. basalganglieforkalkninger uten kjent arsak. Denne betegnelsen gir en god
beskrivelse av den anatomiske lokalisasjonen av forkalkningene, men ordet
idiopatisk er ikke lenger dekkende, ettersom tilstanden na er vist & ha en
genetisk arsak. Dessuten kan forkalkningene ogsa forekomme i andre omrader
av hjernen, slik som subkortikal hvit substans, talamus og lillehjernen (8).

De senere arene synes betegnelsen primary familial brain calcification (pa
norsk primeer familizer hjerneforkalkning) a vaere mest brukt i internasjonal
faglitteratur. En fordel med denne betegnelsen er at den tydelig refererer til
hjerneforkalkninger av genetisk opprinnelse. En ulempe er at betegnelsen
ekskluderer tilfeller som har oppstatt av spontane mutasjoner. Slike tilfeller
kan omtales som primeer bilateral hjerneforkalkning (5).
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Nyere forskningsfunn

Vi vet lite om konsekvensene av forkalkninger i hjernen. Nyere forskning, blant
annet fra Norge, har vist at tilstanden kan vaere forarsaket av patogene
varianter i flere ulike gener (8—11). Det er foreslatt at de ulike genetiske
undertypene kan betegnes med den aktuelle genvarianten som prefiks (12), slik
som NAA60-PFBC, SLC20A2-PFBC, osv.

Slik presiserende nomenklatur vil kunne bidra til mer presise diagnoser og
sykdomsforklaringer, noe som i fremtiden kan fa betydning for valg av
behandling. Omtrent halvparten av tilfellene har imidlertid ikke fatt en genetisk
forklaring, og det er sannsynlig at ytterligere genvarianter vil bli identifisert.
Disse ber da fortlopende inkluderes i screeningpanelet for & fremme god
diagnostikk.

Hva skal tilstanden hete pa norsk?

I Norge omtales tilstanden fortsatt som Fahrs sykdom bl.a. pa nettsidene til
Norsk helseinformatikk (13) og inntil nylig ogsa pad Frambu kompetansesenter
for sjeldne sykdommer (14). Norske forskere har de siste ti arene benyttet
betegnelsen primary familial brain calcification i engelskspréklige
vitenskapelige tidsskrifter (9—11).

Vi mener at tilstanden ber omtales som primaer familizer hjerneforkalkning pa
norsk, bl.a. da det vil fremme kunnskap og translasjonelt forskningssamarbeid.
Det kan vere vanskelig 4 endre veletablerte sykdomsnavn, men denne
sykdommen er sjelden og lite kjent i befolkningen. Forkalkning er et kjent
begrep, og hjerneforkalkning ma ogsa antas a vare forstaelig for de fleste. I
mgter med pasienter kan man for eksempel omtale sykdommen som en arvelig
form for hjerneforkalkning.

REFERENCES

1. Carecchio M, Mainardi M, Bonato G. The clinical and genetic spectrum of
primary familial brain calcification. J Neurol 2023; 270: 3270—7. [PubMed]

2. Bekkelund AK, Siggervag A, Aksnes H. Pi-ecing together brain calcification
mechanisms for therapeutic advancement. Trends Mol Med 2025; 31: 206-8.
[PubMed][CrossRef]

3. Nicolas G, Charbonnier C, Campion D et al. Estimation of minimal disease
prevalence from population genomic data: Application to primary familial
brain calcification. Am J Med Genet B Neuropsychiatr Genet 2018; 177: 68—
74. [PubMed]

4. Chen S, Cen Z, Fu F et al. Underestimated disease prevalence and severe
phenotypes in patients with biallelic variants: A cohort study of primary

Fahrs sykdom eller primer familieer hjerneforkalkning? | Tidsskrift for Den norske legeforening


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=36862146&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.molmed.2024.12.003
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.molmed.2024.12.003
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.molmed.2024.12.003
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=39755442&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.molmed.2024.12.003
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=29152850&dopt=Abstract

familial brain calcification from China. Parkinsonism Relat Disord 2019; 64:
211—9. [PubMed]

5. Ferreira LD, Mendes de Oliveira JR. The need for consensus on primary
familial brain calcification nomenclature. J Neuropsychiatry Clin Neurosci
2018; 30: 291—3. [PubMed]

6. Klein C, Vieregge P. Fahr's disease—far from a disease. Mov Disord 1998;
13: 620—1. [PubMed][CrossRef]

7. Chelban V, Houlden H. White matter disorders with cerebral calcification
in adulthood. Handb Clin Neurol 2024; 204: 111—31. [PubMed][CrossRef]

8. Balck A, Schaake S, Kuhnke NS et al. Genotype-phenotype relations in
primary familial brain calcification: Systematic MDSGene Revie. Mov Disord
2021; 36: 2468—80. [PubMed][CrossRef]

9. Fjaer R, Brodtkorb E, Oye AM et al. Generalized epilepsy in a family with
basal ganglia calcifications and mutations in SLC20A2 and CHRNB2. Eur J
Med Genet 2015; 58: 624—8. [PubMed][CrossRef]

10. Rasby O, Legati A, Coppola G. Primary familial brain calcification in a
Norwegian family, caused by a novel SLC20A2 gene mutation. J Neurol 2016;
263: 594—6. [PubMed][CrossRef]

11. Chelban V, Aksnes H, Maroofian R et al. Biallelic NAA60 variants with
impaired N-terminal acetylation capacity cause autosomal recessive primary
familial brain calcifications. Nat Commun 2024; 15: 2269. [PubMed]
[CrossRef]

12. Lange LM, Gonzalez-Latapi P, Rajalingam R et al. Nomenclature of
Genetic Movement Disorders: Recommendations of the International
Parkinson and Movement Disorder Society Task Force - An Update. Mov
Disord 2022; 37: 905—35. [PubMed][CrossRef]

13. Norsk helseinformatikk. Fahrs sykdom.
https://nhi.no/sykdommer/sjeldne-tilstander/f/fahrs-sykdom Lest
6.12.2024.

14. Frambu. Bilateral striapallidodentat kalsinose.
https://frambu.no/diagnose/fahrs-sykdom/ Lest 6.12.2024.

Publisert: 21. april 2025. Tidsskr Nor Legeforen. DOI: 10.4045/tidsskr.24.0606
Mottatt 18.11.2024, godkjent 6.12.2024.
Opphavsrett: (€) Tidsskriftet 2026 Lastet ned fra tidsskriftet.no 23. juni 2026.

Fahrs sykdom eller primer familieer hjerneforkalkning? | Tidsskrift for Den norske legeforening


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=31003906&dopt=Abstract
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=30045681&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.870130350
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=9613773&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.870130350
http://dx.doi.org/10.1016%2FB978-0-323-99209-1.00024-7
http://dx.doi.org/10.1016%2FB978-0-323-99209-1.00024-7
http://dx.doi.org/10.1016%2FB978-0-323-99209-1.00024-7
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=39322374&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1016%2FB978-0-323-99209-1.00024-7
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28753
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28753
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28753
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=34432325&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28753
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.ejmg.2015.10.005
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.ejmg.2015.10.005
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.ejmg.2015.10.005
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=26475232&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1016%2Fj.ejmg.2015.10.005
http://dx.doi.org/10.1007%2Fs00415-016-8033-3
http://dx.doi.org/10.1007%2Fs00415-016-8033-3
http://dx.doi.org/10.1007%2Fs00415-016-8033-3
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=26860091&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1007%2Fs00415-016-8033-3
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=38480682&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1038%2Fs41467-024-46354-0
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Retrieve&db=PubMed&list_uids=35481685&dopt=Abstract
http://dx.doi.org/10.1002%2Fmds.28982
https://nhi.no/sykdommer/sjeldne-tilstander/f/fahrs-sykdom
https://frambu.no/diagnose/fahrs-sykdom/

