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Oz

Herediter multiple ekzostoz, cogunlukla uzun kemiklerin juksta-epifizer bélgesinden koken alan ekzositozlarla
karakterize otozomal dominant bir hastaliktir. Hastalar en sik eklem yakininda tek veya ¢ok sayida sert, agrisiz
kitlelerle prezente olur. En yaygin komplikasyonlari agri, eklem hareket kisithligi, ekstremite esitsizlikleri, buyime
geriligi, damar-sinir basisi ve malign dejenerasyondur. Bu yazida, herediter multiple ekzostoz tanili bir olguyu
sunmay ve ilgili literatur esliginde klinik 6zelliklerini ve tedavide rehabilitasyonun etkinligini tartismay amagladik.

Anahtar Sozciikler: Herediter multiple ekzostoz, eklem hareket kisitliligi, ekzostoz

Abstract

Hereditary multiple exostoses is an autosomal dominant disease which is characterized by exostoses that originate
most commonly from the juxta-epiphysial region of the long bones. Patients usually present with single or multiple,
firm, painless masses near the joints. The most common complications are pain, restricted joint motion, extremity
asymmetry, growth retardation, neurovascular compression and malignant degeneration. In this paper, we aimed to
present a case with diagnosis of hereditary multiple exostoses and discuss the clinical features and efficacy of

rehabilitation with relevant literature.
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Giris
Herediter multiple ekzostoz (HME) c¢ok sayida
ekzostozlarin varli§1 ile karakterize, farkli fenotipik

bulgularla ortaya ¢ikabilen otozomal dominant gecigli bir
hastaliktir (1). Ekzostoz kemik yuzeyinden disari dogru
uzanan benign kemik tumdérudar. Kikirdak ile kapli
ekzostozlara osteokondrom denir. Osteokondromlar
(osteokartilajen6z  ekzostoz) tekli olabilecegi gibi
HME'deki gibi ¢oklu gorilebilir. Osteokondromlarin en
sik yerlesim vyerleri distal femur, proksimal tibia ve
humerustur (2). HME, osteokondromlara bagh hem
fonksiyonel hem de kozmetik problemlere neden olabilir.
Osteokondromlar buyime plagina =zarar vererek
ekstremite kisaligi, uzun kemiklerde egilme, psddo-
madelung deformitesi, eklem hareket kisithligi ve boy
kisaligi gibi gesitli iskelet deformitelerinin gelismesine yol
acabilir (3).
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Bu galismada yaygin agri, eklem hareket kisithhgi ve
uyusma sikayetleri ile basvuran HME tanili bir olguyu
tedavide rehabilitasyonun etkinligini de ele alarak
literatir esliginde tartismay1 amagladik.

Olgu Sunumu

Yirmi alti yasinda erkek hasta yaygin eklem agrisi, omuz
ve kalcadan baslayarak distale yayilan uyusma, omuz,
kalga ve dizlerde hareket kisithigr sikayetleri ile
klinigimize basvurdu. Hikayesinden, alti yasinda iken
omuz ve diz eklemlerinde hareket kisitliligi gelismeye
baglayan hastaya bagvurdugu hastanede herediter
multiple ekzostoz tanisi konuldugu, 14 yasinda sol
omuzdan ve 16 yasinda da her iki dizden opere edildigi
6grenildi. Soy gecmis sorgulandijinda annesinde de
benzer sikayetler oldugu ogrenildi. Hastanin genel
durumu iyi, sistemik muayenesi dogaldi. Kas iskelet
sistemi muayenesinde aktif eklem hareket acikliklan
(EHA) incelendi. Her iki omuz internal rotasyonu 45°, her
iki dirsek ekstansiyonu son 10°, her iki kal¢a fleksiyonu
65°, her iki kalga ekstansiyonu son 10° ve her iki diz
fleksiyonu ise 100° derecede kisith ve agriliydi. Diger
eklem hareket acikliklari ise normal sinirlardaydi. Her iki
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kalgada Thomas testi pozitifti. Sag dizde 20 derece sol
dizde 15 derece valgus agilanmasi mevcuttu. Her iki tst
ve alt ekstremitede kas glicli tam, derin tendon refleksleri
normoaktif, patolojik refleksler negatifti. Rutin laboratuvar
tetkikleri normal sinirlardaydi. Radyolojik incelemesinde
her iki femur proksimali ve distali, her iki humerus
proksimal ve distali, her iki tibia proksimal ve distali ve her
iki fibulada ekzostozlar tespit edildi (Sekil-1).

Sekil-1. X-Ray incelemede her iki femur, humerus ve tibia
proksimali ve distalinde sesil ekzositozlar.

Her iki Ust ve alt ekstremite tuzak néropatisi agisindan
istenen EMG sonucu normal olarak geldi. Hasta, eklem
hareket acikligini (EHA) arttirmak ve agriyi azaltmak
amaciyla fizik tedavi ve rehabilitasyon programina alindi.

Agrih  eklemlere 20 seans hotpack, ultrason ve
transcutaneous electrical nerve stimulation (TENS)
tedavileri uygulandi. Germe, EHA ve giglendirme

egzersizleri ile yurime egitimi verildi. Fizik tedavi ve
rehabilitasyon programi sonrasinda eklem hareket
acikliklari incelendiginde her iki omuz internal rotasyonu
30°, her iki dirsek ekstansiyonu son 5° ve her iki kalca
ekstansiyonu son 5° derecede kisithydi. Her iki kalca
fleksiyonu 95° ve her iki diz fleksiyonu ise 115°
dereceydi. Yatista visuel analog skala (VAS) skoru 9 (0-
10) olan hastanin tedaviden sonra VAS skoru 3’e
geriledi. YUrime hizinda ve adim uzunlugunda artma,
gunlik yasam aktivitelerinde iyilesme saglandi. Hastanin
agrisinda belirgin azalma ve fonksiyonel durumunda
iyilesme saglanmasi Uzerine hastanin da istegi
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dogrultusunda hastada cerrahi mudahale dusunilmedi.
EHA’da artma ve hastanin operasyon istememesi
Uzerine hasta cerrahi agcidan degerlendiriimedi. Hastanin
takiplerinde klinik ve radyolojik olarak malign
dejenerasyonu disindirecek bulgulara rastlanmadi.

Hastadan tibbi verilerinin yayinlanabilecegine
yazili onam belgesi alindi.

iliskin

Tartisma

HME farkh fenotipik bulgularla karsimiza ¢ikabilen kemik
timoruduar. Hastalik genellikle otozomal dominant gegis
gOsterse de spontan mutasyonlar da gorilebilmektedir
(4). Prevalansi 1/50.000°dir. Kadinlarda inkomplet
penetransa egilim oldugundan dolay! klinik tablo daha
hafif seyirlidir(3). HME patogenezinde, 8. ve 11.
kromozomlarinda bulunan EXT timér supresor
genlerindeki mutasyonlar rol oynamaktadir (2,4,5). EXT1
geni 80g23-24 ve EXT2 geni 11p11-pl2 kromozomal
bélgesinde bulunur. Hem EXT1 hem de EXT2 heparan

stlfat ve proteoglikan sentezinde gorevli
glikoziltransferazlari kodlamaktadir. Heparan sulfatin
yapisinda bulunan polisakkarit dizilerinin buyume

faktorleri ile iligkili sinyal iletiminde, hicre gogalmasinda
ve adhezyonunda rol oynadigi dustnilmektedir. Bu
genlerdeki mutasyonlar  kikirdak farklilasmasinda
bozulmaya ve ekzostoz gelisimine yol agmaktadir
(2,4,6). EXT1 mutasyonu ciddi ve yaygin hastalik
seyriyle iligkilidir (3).

HME tanisi esas olarak hastanin klinigine ve radyolojik
incelemeye gore konulabilir. Radyografide uzun
kemiklerin juksta-epifizer bolgesinden koéken alan en az
iki osteokondroma rastlandiginda HME tanisi konulabilir.
Genellikle hastalarda aile hikayesi de mevcuttur (2).
Osteokondromlar, dogumda genellikle belirti vermez.
Cocukluk ve ergenlik donemi boyunca, biylime plaginin
kapanmasina kadar buyur. Komplike olmayan lezyonlar
genellikle blyime plaginin  kapanmasindan sonra
biyime gostermez (1,4). HME'de ekstremite kisalidi,
uzun kemiklerde egilme, pstdo-madelung deformitesi,
eklem hareket kisithhgdi ve boy kisaldi gibi gesitli iskelet
deformiteleri gorilir (1). Olgumuzda da sol ulnada
kisalma, omuz, dirsek ve diz eklemlerinde hareket
kisitlihgr ve dizlerde valgus deformitesi mevcuttu. HME,
kozmetik ve iskelet deformiteleri disinda damar-sinir
basisi ve  malign dejenerasyon gibi  ciddi
komplikasyonlara da yol agabilir. Hastada damar basisi
yoktu fakat peroneal sinir basisi nedeniyle operasyon
oykusti mevcuttu. Yapillan EMG’de periferik sinir
tuzaklanmayi diisindlrecek bulgu saptanmadi.

Malign dejenerasyon %0.5-5 olguda gorilmektedir. En
sik kondrosarkom goérilse de oldukga nadir karsilagilan
bir durumdur (1,3). Malign dejenerasyon acisindan
hastalarin mutlaka klinik ve radyolojik olarak takip
edilmesi gerekir. Klinikte agrinin artmasi, sisliklerde
biylime, radyolojik gorintilemede dlzensiz kontur,
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kemik destriksiyonu ve daginik kalsifikasyonlar malign
dejenerasyon ihtimalini disundurmelidir (7). Hastanin
klinik takip ve radyolojik incelemelerinde malign
dejenerasyonu dusindirecek bulguya rastlanmadi.

HME tedavi yonetimi zorlayici olabilir. Cocukluk
doéneminde blylime sureci g6z 6nlinde
bulundurulmalidir. Blyime bozuklugu, ndérovaskuler
yapilara basi, siddetli agr, eklem hareketlerinde ileri
derecede kisithlik varsa cerrahi tedavi uygulanir (1-3).
Bu durumlarin diginda kabul edilen yaklagim konservatif
tedavidir. Darilek ve ark. (8) 293 HME’li hastada yaptigi
calismada hastalarin %84’Gnde agn sikayeti mevcuttu.
Agrili olanlarin %55.1’i de yaygin agn tariflemekteydi.
Goud ve ark. (9) yaptidi calismada ise HME'li hastalarda
agrinin gunlik yasam aktivitelerinin yani sira sosyal
yasam ve psikolojik durum Ulzerine de yaygin etkileri
olan énemli bir problem oldugu gdsterilmigtir. Bu nedenle
agri HME'li bireylerin tedavisinde ele alinmasi gereken

Kaynaklar

o6nemli bir sorundur. Bizim olgumuzda her iki omuz,
dirsek, kalca ve dizde eklem hareket acgiklig kisithhigi ve
bilateral genu valgumu vardi. Hastanin sol omuz ve sag
dizden eklem hareket kisitliligi ve peroneal sinir basisina
bagl operasyon hikayesi mevcuttu. Agri, eklem hareket
kisithhgr  ve sekil bozukluklar hastanin  gunlik
aktivitelerinde zorlanmasina ve yirlylsinde bozukluga
yol agcmaktaydi. Fizik tedavi ve rehabilitasyon programi
sonras! hastanin agrisinda azalma, EHA'da artma ve
yuriytsinde iyilesme saglandi. Hastanin sosyal ve
sportif faaliyetlere katilimi artti.

Sonu¢ olarak hem kozmetik hem de fonksiyonel
problemlere yol acgabilen, farkh fenotipik bulgularla
ortaya cgikabilen HME tedavi slrecinde fizik tedavi ve
rehabilitasyon, hastalarda agrinin azalmasina, hareket
acikhginda artmaya ve gunlik yasam aktivitelerinde
iyilesmeye yardimci olabilir.
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