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Herediter Multiple Ekzositozlu Bir Olgu Sunumu
A Case with Multiple Hereditary Exostoses
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OZET

Herediter multiple ekzositoz, uzun kemiklerin jukstaepifizer bolgesinden kdken alan ekzostozlarla karakterize

otozomal dominant bir hastaliktir. En yaygin komplikasyonlari agri, eklem limitasyonu, ekstremite esitsizlikleri,
malign dejenerasyon ve damar-sinir basilardir. Biz bu yazimizda vicudunun farkli bolgelerinde cok sayida
eksositozlari ve buna bagll eklem limitasyonlari olan bir olguyu ve rehabilitasyon sonugclarini sunmayi

amagladik. (FTR Bil Der 2010;13:34-6)

Anahtar kelimeler: Multiple herediter ekzositoz, rehabilitasyon, eklem limitasyonu

ABSTRACT

Hereditary multiple exostoses is a disease which is charecterized by exostoses that originates from the
juxta epiphysial region of the long bones. The common complications are pain, joint limitation, extremity
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asymmetry, malingnant degeneration and neurovascular compressions. In this case report, we aimed to

present a case that has multiple exostoses and joint limitations due to these exostoses in the several regions

of the body and results of rehabilitation. (J PMR Sci 2010;13:34-6)

Keywords: Hereditary multiple exostoses, rehabilitation, joint limitation

Giris

Ekzositoz (osteokondrom) en sik rastlanan benign kemik
timoradar (1). Soliter osteokondrom ve Herediter multiple
ekzositoz (HME) olmak Gzere iki tipi vardir (2). HME uzun ke-
miklerin jukstaepifizer bolgesinden koken alan ekzostozlarla
karakterize bir hastaliktir. Gorlme sikhgi 1/50.000 olup erkek-
lerde daha siktir (3). Hastaligin patogenezinde 8, 11, 19. Kro-
mozomlarda bulunan malign transformasyonu ve timér bi-
yUmesini stprese eden EXT timor slpresor genlerinde bo-
zukluk yer almaktadir (4,5). Uzun kemiklerde kisaliga, kortikal
dlzensizlige, metafizyel genislemeye, iskelet deformitelerib-
ne ve agir vakalarda boy kisaligina neden olur. HME tanisi
radyolojik olarak uzun kemiklerin jukstaepifizer bolgeside yer
alan en az iki adet ekzositozun gorilmesi ve pozitif aile hika-
yesi ve/veya gen mutasyonunun gosterilmesi ile konur (6)
Biz bu yazimizda vicudunun farkli blgelerinde ¢ok sayida ek-
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zositozlarl ve buna bagl eklem limitasyonlari olan bir olguyu
ve rehabilitasyon sonugclarimizi sunmayi amacladik.

Olgu Sunumu

On yedi yasinda erkek hasta viicudunda yaygin agrisiz ke-
miksi cikintilar, 6zellikle dizlerde ve dirseklerde belirgin eklem
kisithhigr ve ylarime gucligu sikayetleri ile klinigimize basvur-
du. Hikayesinden ilk kez 5 yasinda sag ayak bileginde ve da-
ha sonra her iki diz i¢ yUzUinde, dirseklerde, skapulada ve bo-
yun bdlgesinde ¢ok sayida sislikler gelistigi ve eklemlerinde
kisithlik olustugu 6grenildi. Bu sikayetlerle dis merkezde has-
taya multiple ekzositoz tanisi konuldugu ve opere edildigi 6g-
renildi. Ozgecmisinde 6zellik yoktu. Soygecmisi sorgulandi-
ginda erkek kardesinde, annesinde, dayisinda, teyze cocukla-
rinda da benzer sikayetler oldugu 6grenildi. Yapilan muayene-
sinde genel durumu iyi, sistemik muayeneleri dogaldi. Kas
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iskelet sistemi muayenesinde eklem hareket acikliklari ince-
lendiginde sag dirsek fleksiyonu 110, supinasyonu 45, diz
fleksiyonu sagda 110, solda 100, diz ekstansiyonu ise sagda
40, solda 20 derecede limitli olarak él¢lldd. Diger eklem ha-
reket agikliklar ise normal sinirlardaydi. Her iki dirsek varusta
idi ve bilateral pes planovalgusu mevcuttu. Her iki Ust ve alt
ekstremitede kas glgcleri dogal, derin tendon refleksleri nor-
moaktif, patolojik refleksleri negatifti. Hastanin laboratuar tet-
kikleri dogaldi. X-Ray incelenmesinde femur, humerus distal
ucu, falanks, fibula, tibia proksimal ve distalinde, ekzositozlar
tespit edildi (Resim 1, 2, 3). Hasta HME'ye bagl eklem kon-
traktlrlerine yonelik fizik tedavi ve rehabilitasyon programina
alindi. Ylzeyel isitici, derin isitici ve algak frekansli akimi ice-
ren elektroterapi programi, yogun germe, gevseme, denge
koordinasyon egzersizleri ve ylrime egitimi gibi konvansiyo-

Resim 1. Lateral femur grafisinde ekzositozlara ait goriiniim

Resim 2. Lateral on kol grafisinde radiusta ekzositoz goriiniimii

nel egzersizlerle birlikte diz bolgesine yonelik izometrik glc-
lendirme egzersizleri verildi. FTR programi sonrasinda eklem
hareket agikliklarl incelendiginde sag dirsek fleksiyonu 140,
supinasyonu 60, diz fleksiyonu sagda 130, solda 120, diz eks-
tansiyonu ise sagda 15, solda 10 derecede limitli olarak 6lcll-
dl. Hastanin adim uzunlugunda ve yUriime hizinda artis sag-
landi. Sportif ve sosyal faaliyetlere katilimi artti. Hastanin ta-
kiplerinde klinik ve radyolojik olarak malign dejenerasyon du-
stndurecek bulgulara rastlanmadi.

Tartisma

HME, multiple osteokondromlarla karakterize, otozomal
dominant bir hastaliktir (4,7). Osteokondromlar, uzun kemik-
ler arasindaki eklemlerin gevresinde kitleler halinde gelisirler
(8). llk lezyon genellikle tibia veya skapulada ortaya cikar. En
sik etkilenen bdélgeler uzun kemikler 6zellikle femur distali ve
tibia proksimali, elin ve ayagin kiglk kemikleri, skapula, pel-
vis ve kostalardir (4). Direkt grafilerde genis tabanli ya da sap-
I sekillerde gorilebilen ekzostozlar, metafizden kaynaklanip
diafize dogru blyUyerek epifizlere ulasirlar.

Baslica komplikasyonlari agri, eklem limitasyonu, ekstre-
mite esitsizlikleri, malign dejenerasyon ve damar-sinir basila-
ndir (4). Diz ve ayak bileginde valgus deformitesi olusabilir
(9). Malign dejenerasyon %3-5 olguda gorilmektedir (10).
Malign dejenerasyon acgisindan hastalarin klinik ve radyolojik
olarak takip edilmesi gerekir. Kinik olarak agrinin artmasi, sis-
liklerde blylUme, radyolojik olarak ise diizensiz kontdr, kemik
destriksiyonu, daginik kalifikasyonlar malign dejenerasyonu
dasinddrebilir (11). Bizim hastamizin agri, eklem limitasyon-
lari ve buna bagli olarak ekstremite esitsizligi mevcut olup,
damar sinir basisi bulunmamaktaydi. Klinik takiplerinde agri
karakterinde degisme, sisliklerde blylUme olmadi ve radyolo-
jik takiplerinde malign dejenerasyonu dusindurecek bulgula-
ra rastlanmad.

Resim 3. On-arka tibia grafisinde tibia distali ve fibula proksima-
linde ekzositoz goriiniimii
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Blydme bozuklugu, nérovaskiler yapilara basi, siddetli
agri, eklem hareketlerinde ileri limitasyon varsa cerrahi teda-
vi uygulanabilir (12). Bu durumlarin disinda ekzositozlarin te-
davisine konservatif yaklasilir. Ayni zamanda cerrahi 6ncesi
ve sonrasinda da konservatif yontemlerine ihtiya¢ duyulur.
Konservatif tedavi ile agr azaltilabilir, eklem limitasyonlari te-
davi edilebilir, buna bagl olusan deformiteler tedavi edilebilir.
Deformite tedavisi ile damar sinir basilari azaltilabilir.

Bizim olgumuzun ekzositozlara bagl sag dirsek ve her iki
diz ekleminde limitasyon ve bilateral pesplanovalgusu vardi.
HME'a bagli diz ve dirsekteki eklem limitasyonlari agri ve eks-
tremite esitsizligine bagl hastanin hem yUriime kalitesini bo-
zuyor hem de glnlik yasam aktivitelerinde kisitlamanmaya
yol aciyordu. Duzenledigimiz fizik tedavi ve rehabilitayon
programi sonucunda hastanin ytrime kalitesinde artis sag-
landi. Hastanin tedavi 6ncesi kosma aktivitesi kisitli iken teda-
vi sonrasi eklem agikhiginin saglanmasi, kas kuvvetinin artiril-
mas! ve denge koordinasyonun arttirilmasi sonucunda kendi
yas grubu arkadaslari ile sportif faaliyetlere katilimi artti.

Multiple herediter ekzositoza bagl eklem limitasyonlari-
nin tedavisinde fizik tedavi rehabilitasyon programlari ile ba-
sarili sonuglar alinabilir, cerrahi tedavi geciktirilebilir ve cerra-
hiye bagli komplikasyonlar dnlenebilir.
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