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El Bilegi ve Parmaklarda Sislik Yakinmasi ile
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Abstract

Fibroz displazi, bir veya birden fazla kemikte meduller kavitede
anormal fibroossedz dokunun olustugu, nadir goriilen benign bir
iskelet displazisidir. Etkilenen kemiklerin bulundugu bolgede anormal
biiyiime, kiriklar ve deformitelere olusur, yiiz ve kafa kemikleri tutu-
lumu isitme ve gorme kaybina neden olabilir. Fibroz displazinin 4 tipi
vardir. Bu tiplerden biri olan poliostotik tip fibroz displazi cesitli
endokrin bozukluklar ile birlikte goriilebilir.

Bu makalede, 3 yildir sol el bilegi ve parmaklarda sislik ya-
kinmas1 olan poliostotik tip fibroz displazi ve subklinik hipotiroidi
tanis1 alan 8 yasinda bir erkek olgu nadir goriilmesi nedeniyle
sunmaktayiz.

Anahtar Kelimeler: Poliostotik fibroz displazi,
hipotiroidi, ¢cocukluk ¢ag1
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Fibrous dysplasia is a rare benign skeletal dysplasia in which
abnormal intramedullary fibrous osseous tissue in one or more bones
is seen. In affected bones area, the abnormality cause uneven growth,
brittleness and deformity and deafness and blindness may be seen if
affected bones are on the skull and facies. There are 4 types of fibrous
dysplasia, one of them is polyostotic type fibrous dysplasia, which
may be seen together with various endocrine abnormalities.

In this manuscript, we present an 8-year-old boy who had a
complaint of swelling on the left wrist and hand fingers for 3 years
and was diagnosed as polyostotic type fibrous dysplasia and
subclinical hypothyroidism, both of which are rarely entitled.

Key Words: Polyostotic type fibrous dysplasia of bone,
hypothyroidism, childhood

ibroz displazi, osteoblastik farklilasma ve

matiirasyondaki bir defektle ortaya c¢ikan,

kemik mezenkiminin gelisimsel bir iskelet
anomalisidir.! Fibroz displazide, fibroossedz doku
meduller kemigin yerini alir ve radyolojik olarak
radyolusent bir goriiniim verir ve buzlu cam manza-
rast olarak bilinen klasik goriiniimii olusturur.?
Hastalik viicutta herhangi bir kemigi tutabilir. G6-
riilme siklig1 ve etiyolojisi tam olarak bilinmemekte-
dir. Her iki cinste esit siklikla goriiliir. Etkilenen
kemiklerde  anormal  biiylime, kiriklar ve
deformiteler olabilir. Hastalarin kiiciik bir yiizdesi
kemik lezyonlarindan malignansi gelisimi sonucu
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kaybedilir."* Hem fibréz displazide hem de McCune-
Albright Sendromu (MAS)’nda (poliostotik tip fibroz
displazi, puberte prekoks, cafe’-au-lait lekeleri ve
multiple endokrinopati birlikteligi), G proteinin G, o
subunitini kodlayan gende aktive edici mutasyon
olusur.” Mutasyon somatik mozaisizm gosterir ve bu
durum kemik dokuda lokal adenil siklaz artis1 ile
siklik adenozin mono fosfatin fazla iiretilmesine ne-
den olarak, osteoblastlarmn farklilagsmasi ve kemik
yapilarin gelisiminde bozukluk olusturur.® Radyolo-
jik olarak kemik remodulasyonunu gosteren belirtiler
prognozu belirler.’

Fibroz displazinin, monostotik form, poliosto-
tik form, kraniofasiyal form ve cherubism olmak
lizere 4 tipi vardir. Ik klinik bulgular en sik 3-15
yaglarinda saptanir. Monostotik form, fibroz
displazilerin yaklasik %70-80’ini olusturur."* Bu
formda siklikla kosta, femur, tibia, kraniofasiyal
kemikler ve humerusta lezyonlara rastlanir.
Monostotik formdaki hastalar 20-30 yasina kadar
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semptomsuz kalabilir. Poliostotik form, fibroz
displazilerin %?20-30’ini olusturur. Poliostotik
form da siklik sirasina gore, femur, tibia, pelvis,
kafa ve yliz kemikleri, kostsalar, alt ekstremiteler,
klavikula, lumbal vertebra ve daha az siklikla diger
kemikler etkilenir."* Displazi, unilateral veya
bilateral olabilir. Poliostotik formdaki hastalarin
ticte ikisi 10 yasindan Once asemptomatiktir.
Poliostotik degisiklik unilateral dagilmasina karsin,
hastalik bilateral oldugu zaman asimetrik ve yay-
gin dagilim gosterir. Hastalarin ilk basvuru sikayeti
siklikla kemik agrilaridir. Agrilar lezyona bagh
olabildigi gibi, kiriklara bagli da olabilir. Etkilenen
kemiklerin bulundugu bolgede deformiteler olu-
sur."?

Fibr6z displazinin  kraniofasiyal formu,
poliostotik ve monositik formlu hastalarda ya da
izole kemik lezyonu seklinde goriilebilir ve higbir
ekstrakranial lezyon bulunmaz. En sik frontal,
sfenoid, maksiller ve etmoid kemik etkilenir. Lez-
yonlarin tutulum yerine gore isitme ve gérme kay-
bina neden olabilir.”®

Cherubism, mandibular veya maksiller kemik
icine simetrik agir fibroz doku infiltrasyonu sonucu
olusur. Otozomal dominant kalittm gosterir.
Puberteden sonra geriler.’

Fibroz displazi %2-3 hastada endokrinopati
ile birlikte olabilir. Bu endokrinopatiler kizlarda
puberte prekoks, hipertiroidi, hiperparatiroidi,
akromegali, diabetes mellitus ve Cushing
sendromudur. Fibréz displazili hastalarda, ciltte
pigment degisikligi en sik goriilen iskelet sistemi
dis1 bulgudur. Poliostotik formdaki hastalarin
%50’sinden fazlasinda saptanir. Poliostotik form-
daki cilt lezyonlar kemik lezyonlar: ile aym taraf-
ta bulunur."?

Olgu, poliostotik fibroz displazinin ve
subklinik hipotiroidi birlikteliginin nadir goriilmesi
nedeniyle sunuldu.

Olgu Sunumu

Sekiz yasinda erkek olgu, son 3 yildir gelisen
sol el bilegi ve parmaklarda sislik yakinmasi ile
klinigimize getirildi. Akrabalik tanimlanmayan
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anne-babanin ikinci gebelikten birinci ¢ocuguydu.
Olguda 5 yasindan itibaren sol el bilegi ve parmak-
larda sislik olustugu, daha sonra benzer sisliklerin
sol el parmaklarinda ve sag diz altinda da gelistigi
ogrenildi. Lezyonlarin {izerinde 1s1 artisi, agr1 ve
hareket kisitliligi tanimlanmiyordu. Fizik bakisin-
da; boyu 127 cm (50-75. persentil), agirligr 28 kg
(50-75. persentil), sol el saga gore daha kisa ve sol
elde; bilekte ve 2. ile 5. parmak proksimal ve
distalinde, sag diz altinda fibula {izerinde agrisiz
sislikler mevcuttu (Sekil 1). Tiroid bezi evre I a
palpabl, bilateral testis volimii 2 mL, gerilmis
penis boyu 6 cm, diger sistem muayeneleri dogal-
di.  Radyolojik incelemesinde; sol humerus
proksimal metadiafiz ve sol radius distal
metadiafiz bolgesinde, sol el 2. ve 5. parmak
proksimalinde kortikal ekspansiyona neden olan
sklerotik konturlu heterojen vasifli litik lezyonlar
vardi, her iki femur ve tibiada da benzer lezyonlar
mevcuttu (Sekil 2-5). Kafa grafisi normaldi.
Laboratuvar incelemesinde; serum kalsiyumu 10.1
mg/dL (8.6-10.2), fosfor 5.4 mg/dL (2.7-4.5),
alkalen fosfataz 473 U/L (0-270), sodyum 137
mEq/L (133-145), potasyum 4.2 mEq/L (3.3-5.1),
magnezyum: 2.09 mg/dL (1.7-2.5), total T3: 1.57
ng/mL (0.8-2), total T4: 8.97 ug/dL (4.6-12), ser-
best T3: 3.45 pg/mL (1.8-4.6), serbest T4: 1.1
ng/dL (0.93-1.7), TSH: 6.16 ulU/mL (0.27-4.2),
anti-HTG: 10 IU/mL (0-115), anti-TPO: 8 IU/mL
(0-34), kortizol: 13.29 pg/dL (sabah 6.2-19.4),
intakt paratiroid hormon: 45.68 pg/mL (15-65),

Sekil 1. Eller arasinda biiytikliik farki ve sol el 2. ve 5. par-
makta sislik.
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Sekil 2. Sol humerus prokéimal metadiafiz bolgesinde litik
lezyon.

Osteokalsin: 21 ng/mL (5-25), prolaktin: 11.49
ng/mL (4.1-18.4), deoksipiridinolin/kreatinin orani
20.9 (3-7.4) bulundu. Olgunun TRH uyar1 testinde
pik TSH yamit1 43.68 pIU/mL saptandi. Tiroid
ultrasonografisinde; total voliim 6 mL (> + 2SD) ve
parankim ekojenitesi homojen saptandi. Subklinik
hipotiroidi disinda endokrinopati saptanmayan ol-
guya sodyum L tiroksin tedavisi baslandi. Klinik ve
radyolojik bulgulartyla poliostotik tip fibroz displazi
tanist konulan olgu ortopedi klinigi tarafindan da
olas1 kiriklara kars1 izleme alindi.

Tartisma
Fibroz displazide tutulan kemigin mediiller
kavitesini normal spongiyoz doku yerine fibroz
doku doldurur. Ancak fibroz dokuda yetersiz
kalsifikasyon olur ve temel tan1 radyolojik bulgula-
ra dayanmaktadir.®
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'Sekil 3. Sol radius distal metadiafiz bolgesinde, sol el 2. ve 5.
parmak proksimalinde kortikal ekspansiyona neden olan
sklerotik konturlu heterojen vasifl litik lezyon.

Olgumuzun; lezyonlarimin bilateral, sklerotik
konturlu ve yaygin dagilim gostermesi, poliostotik
fibroz displazide goriildiigii sekilde kemigin 6zel-
likle metadiafizini etkilenmesi ve femur ve tibiay1
tutmas1 poliostotik fibroz displaziyi desteklemek-
teydi.' Poliostotik fibroz displazili olgularda sapta-
nabilen kafa kemiklerinin tutulumu hastamizda
yoktu. Olgumuzun elleri arasindaki biiyiikliik farki
fibroz displazili olgularda litik lezyonlara bagl
ekstremitelerde gelisebilecek deformiteler bilgisiy-
le uyumluydu.

MAS’unda en sik goriilen endokrinopati, 6zel-
likle kizlarda puberte prekoks, daha az siklikta
tirotoksikoz, Cushing sendromu, akromegali,
hiperprolaktinemi ve hiperparatiroidizmdir. Nadi-
ren renal fosfat kaybi ve hipofosfatemik kemik
hastalizn da gelisebilir.' Olgumuzda subklinik
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Sekil 4. Her iki tibia distal ve sol fibula proksimalinde litik
lezyon.

hipotiroidi disinda endokrin patoloji ve cilt bulgusu
saptanmamakla birlikte MAS acisindan izleme
alind1.

Poliostotik fibréz displazinin ayirici tanisinda
diigiiniilmesi  gereken tanilardan  biri  olan
norofibromatozis, olgumuzda cafe’-au-lait lekeleri,
iriste lisch nodiilii, optik gliom, koltuk alt1 ¢illen-
mesinin olmamasi nedeniyle diisiiniilmedi. Olgu-
muzdakine benzer kemik lezyonlarin tariflendigi
hiperparatiroidizmle paratiroid hormon diizeyinin
normal olmasi ve osteopeninin saptanmamast ne-
deniyle uyumsuzdu. Benzer radyolojik bulgular
gosteren ve siklikla el ve ayak kiigiik kemiklerinin
diafizini tutan, agirlikli olarak tek tarafli ve tek
ekstremite dagilim gosteren, nadiren uzun kemik-
lerde goriilen enkondromatozise, olgumuzun
lezyonlarinin daha ¢ok wuzun kemiklerde ve
metadiafizde bulunmasi nedeniyle uymamaktaydi.
Ayiricr tanida diisiiniilmesi gereken fibroz kortikal
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Sekil 5. Her iki femur distal metadiafizinde litik lezyon.

defekt ve ossifiye olmamis fibrom gibi patolojiler
sadece diizgiince konturlu radyoliisen ve soliter
lezyonlar olarak izlendiklerinden dislandi. Paget
hastalig1 benzer radyolojik goriiniimlere yol agabi-
len bir hastalik olmakla birlikte olgunun yas1 nede-
niyle diisiiniilmedi. Hemanjiyom, dev hiicreli tii-
mor gibi soliter ve litik lezyon yapan patolojiler
de olgudaki tutulumun poliostotik ve litik-
sklerotik olmast nedeni ile diglanda.

Fibroz displazi kendiliginden iyilesmeyen bir
hastaliktir; tedavisi cerrahi ve medikaldir. Medi-
kal tedavide; heniiz spesifik olarak kabul edilme-
mesine ragmen bifosfanat olan pamidronatin fay-
dali oldugunu bildiren calismalar mevcuttur.*'%"?
Ayrica hormonal bozukluklar tanindiginda basari-
I1 bir sekilde tedavi edilebilmektedir. Kalsitriol ve
inorganik fosfat destegi, eslik eden hipofos-
fatemik kemik hastaliginin tedavisine yardimci
olabilir."
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Cerrahi tedavi; mobiliteyi arttirmak ve iskelet

deformitelerini diizeltmek, lokal basilar1 ortadan
kaldirmak ve kirik iyilesmesini hizlandirmaya
yoneliktir.

Olgumuzda oldugu gibi baslangigta bulgu ol-

masa bile fibroz displazinin iskelet hasar ve
endokrinopati gelisimi i¢in potansiyel olusturdugu
unutulmamali ve bdyle hastalarin diizenli olarak
izlenmesi ihmal edilmemelidir.
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