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Ozet

Herediter multipl ekzostoz (HME), uzun kemiklerin juks-
taepifizer bolgesinden kdken alan ekzostozlarla karakte-
rize, otozomal dominant gecisli bir sendromdur. Temel
defekt bozulmus enkondral kemik olusumu ve enkondral
kemiklesmenin oldugu jukstaepifizer bolgelerde ¢ok sayi-
da benign kemik asir biylimesidir (ekzostoz veya osteo-
kondrom). insidansi 1/50.0007dir. Klinik olarak asil yakinma
eklem yakininda tek veya cok sayida sert, agrisiz kitlelerin
varligidir. Bu osteokondromlar biyimede gerilige, agrili
lokal semptomlara, damar, tendon, sinir basilarina, eklem
hareketlerinde kisitliliga ve norolojik bulgulara da neden
olabilir. Burada g6gus agrisi sikayeti ile gogus hastaliklari
poliklinigine basvuran ve akciger grafisinde soliter pulmo-
ner nodiil tespit edilen HME tanisi olan hasta, soliter pul-
moner noddliin ayirici tanisinda nadir goriilen bir neden
olarak sunuldu.

Anahtar sozciikler: Herediter multipl ekzostoz; gogus agrisi;
soliter pulmoner nodiil.

Summary

Hereditary multiple exocytosis (HME) is a syndrome character-
ized by exocytosis bulging from the juxtaepiphyseal part of
long bones and is inherited through an autosomal dominant
mode. The basic defect is impaired endochondral bone growth
and multiple benign bone overgrowths (exostose or osteo-
chondroma) at the juxtaepiphyseal regions where endochon-
dral ossification takes place. The incidence is 1/50.000. Clinical-
ly, the main complaint is the presence of single or multiple, firm,
painless masses near the joints. These osteochondromas may
also cause growth retardation, painful local symptoms, com-
pression of the blood vessels, nerves and tendons, limitation of
joint movements and neurological symptoms. This HME case
was admitted to our clinic with the complaint of chest pain and
in his chest X-ray solitary pulmonary nodule was observed. The
case was presented because of its rarity in the differential diag-
nosis of solitary pulmonary nodule.

Key words: Hereditary multipl exocytoses; chest pain; solitary pul-
monary nodule.

Giris

Herediter multipl ekzostoz (HME) cok sayida osteo-
kondromlarin varh@ ile karakterize, otozomal do-
minant gegcisli, farkli fenotipik bulgularla karsimiza
cikabilen bir hastaliktir. insidansi 1/50.000dir.™ Ek-
zositoz (osteokondrom) en sik rastlanan benign kemik
timoriadiur? Temel defekt bozulmus enkondral kemik
olusumu ve enkondral kemiklesmenin oldugu jukstae-
pifizyal bolgelerde ¢ok sayida benign kemik asir biiyu-
mesinin (ekzositoz veya osteokondrom) olusumudur.®!
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Osteokondromlar kafa kemikleri haric hemen hemen
her kemikte bulunabilir.™ En sik yerlesim yerleri dizler,
humerus, kalca, skapula, kostalar, el bilegi, ayak bile-
gi, dirsek, eller, ayaklar ve pelvistir.®! Toraks tutulumu
diger uzun kemiklere gore nadir goriilmekle beraber
agri, toraks deformiteleri, enfeksiyonlar, bronsiektazi
ve nadir de olsa hematoraks gibi ciddi komplikasyon-
lara yol acabilmektedir.®' Bu yazida, g6gus agrisi yakin-
mastyla basvuran ve akciger grafisinde soliter pulmo-
ner nodl tespit edilen HME tanisi olan hasta sunuldu.
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Olgu Sunumu

On bes yasinda erkek hasta, gogus hastaliklar polik-
linigine g6gus ortasinda ve epigastrik bolgede aralik-
larla olusan, 6zellikle yemek yedikten sonra artis gos-
teren agri sikayeti ile bagvurdu.

Hastanin genel durumu iyi, biling acik koopere, oryan-
te idi. Olciilen aksiller atesi 36°C, TA: 110/70 mmHg,
dakika solunum sayisi: 21/dk idi. Odem, ikter, siyanoz,
sigara 6ykusu ve tlberkuloz temasi yoktu. Dinlemekle
solunum sesleri dogal ral, ronkus yoktu.

Poliklinigimizde rutin olarak istenen arka-on akciger
grafisinde, sag hemitoraks orta alanda dlzgiin ve
keskin konturlu, yumusak dokuya ait oldugu disu-
nilen opasite mevcuttu (Sekil 1). Hastanin solunum
fonksiyon testinde (SFT) FEV1/FVC: %94, FEV1: 4660
ml (%114), FVC: 4960 ml (%105), FEF2575: 5.60 It/sn
(9%123), PEF: 7,46 It/sn (%89) olarak ol¢lld.

Hastanin arka-6n akciger grafisindeki goriiniim soliter
pulmoner nodiil (SPN) olarak degerlendirildi ve toraks
bilgisayarli tomografisi (BT) istendi. Cekilen toraks BT
incelemesi sol hemitoraksta, sol akciger superior lin-
guler segment antero-lateral komsulugunda, kottan
koken alan 29x17 mm boyutlarinda ve komsu akciger
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parankimine basida bulunan osteokondrom ile uyum-
lu lezyon olarak raporlandi (Sekil 2).

Hastanin rutin hemogram, biyokimya, sedimantasyon
ve tam idrar tahlillerinde herhangi bir anormallik sap-
tanmadi.

Hastaya SPN ayirici tanisi nedeni ileri tetkik yapilma-
si planlandi. Anamnez derinlestirildiginde 6 yil 6nce
sol kolda sekil bozuklugu, dirsek ve el bilegi hareket-
lerinde zorlanma nedeni ile baska bir saglik kurulusu
ortopedi kliniginde ameliyat edildigi, epikriz raporu
incelendiginde ise hastanin operasyon sonrasi patolo-
ji raporunun HME ile uyumlu geldigi ve ulnar kisaliga
yonelik ilizarov eksternal fiksatori ile uzatma operas-
yonu uygulandidi tespit edildi.

Dusuk de olsa HME'larin malign transformasyon gos-
terebilecegi veya hemotoraks, enfeksiyonlar, basi
semptomlari, bronsiyektazi gibi ciddi toraks kompli-
kasyonlarinin ortaya cikabilecegdi hasta ve yakinlari-
na anlatilarak ameliyat onerildi. Operasyon Onerisini
kabul etmeyen hasta gogus hastaliklarn poliklinik
takibinde kalmasi planlanarak ve agn sikayetleri icin
ayaktan nonsteroid antienflamatuvar tedavi verilerek
takibe alindi. Hastanin 3 ay sonra ¢ekilen kontrol arka-
on akciger grafisinde lezyonda boyut olarak degisiklik

Sekil 1. Arka 6n akciger grafisinde 4. 6n kota superpozisyon
gosteren yiiksek dansiteli SPN izlenmekte.
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Sekil 2. Hastanm toraks b||g|sayarI| tomografisinde; soI akciger Ust lobda anterior toraks duvarina komsu ve toraks duvarin-
dan akcigere uzanan, mediasten penceresinde ossifikasyon paterni gdsteren pulmoner noddl.

olmadigi gorildi ve herhangi bir yakinmasinin bulun-
madigi 6grenildi.

Tartisma

Soliter pulmoner nodil normal akciger dokusu ile
cevrili ve birlikte lenfadenopati veya atelektazi bu-
lunmayan boyutu 3 cm'den kiiciik lezyon olarak ta-
nimlanir. SPN %90'nin Uzerinde siklikla rastlantisal
olarak saptanan bir radyolojik bulgudur. Tim akciger
grafilerinin %0.09-0.2'sinde SPN saptanmaktadir. SPN
etyolojisinde yer alan lezyonlarin sikligi konusunda
farkl oranlar bildirilmekle beraber yaklasik %35'inin
malign lezyonlar, %65'inin benign lezyonlar oldugu
kabul edilmektedir. Literattirdeki cogu seride benign
lezyonlarin daha yuksek oldugu saptanmis, benign
lezyonlarin %70-80'inin enfeksiydz/enflamatuvar gra-
nilomlar, %10’'unun hamartomlar, geri kalanlarin ade-
nom, lipom, kondrom, leiyomiyom, fibrom gibi daha
nadir hastaliklara bagh oldugu bildirilmistir.”#

Literatirde HME toraks tutulumunu arastiran genis
seriler bulunmamakta; genelde olgu sunumlari sek-
linde bildirimler bulunmaktadir. Cottalorda ve ark.”’
1998'de yayinladigi 11 ve 15 yasindaki iki olgudan bir
tanesinde bizim olgumuzdakine benzer olarak go6gis
agrisi, diger olguda ise HME'ye bagli akciger enfeksi-
yonu bildirmislerdir. iki olguyu da ameliyat etmisler
ve semptomatik eksositoz varliinda ciddi kompli-
kasyonlari dnlemek icin cerrahi olarak ¢ikarilmasini,
asemptomatik eksositoz varliginda ise takip edile-
bilecegini 6nermislerdir. Bizim olgumuzda da hasta
operasyon Onerisini kabul etmedigi icin ayaktan ta-
kibi planlanmistir.

Olgular genellikle asemtomatik ya da gogus agrisi, es-
tetik problemler gibi hafif klinik semptomlarla seyret-

se de hemotoraks gibi hayati tehdit edici durumlara
da yol acabilmektedir. Takata ve ark.nin®® 2003 yilinda
yayinladiklart HME'lu bir olguda hemotoraks gelismis-
tir. Bu acidan olgularin dikkatli takibi 6nerilmistir.

Olgularda klinisyenlerin en cok dikkatli olmasi gere-
ken durum nadir de olsa HME'larin malign transfor-
masyunudur. 2003 yilinda Temiz6z ve ark.nin® dlke-
mizde yayinlanan bir makalesinde, 23 yasinda HME'li
kadin bir hastada sekonder kondrosarkom gelistigi,
malign transformasyonun olgularin %5-20'sinde go-
rildigu ve genellikle 20 ile 40 yas arasi ortaya c¢iktigi
bildirilmistir. Yine ayni yazida bir eksositozun malign
transformasyon gosterdiginin erken radyolojik bulgu-
larinin, kitle konturunun diizensizlesmesi, kitle lezyo-
na eslik eden kalsifiye olmus ya da olmamis yumusak
doku kitlesi ve kartilaj kep komsulugunda kitle lezyon
icersinde radyoliisent bir alanin orataya ¢ikmasi oldu-
gunu bildirmislerdir. Olgumuz da bu bilgiler 1siginda
takip edilmektedir.

Semptomatik ekzostozlarda tedavi cerrahidir. Eksosi-
tozlar multipl oldugu zaman tek bir lezyon eksizyo-
nundan kacinilmalidir. Eksositozlar agriliysa, kas ve
eklem fonksiyonlarini, solunum fonksiyonlarini etkili-
yorsa, sinir ve damar basisi gibi nedenlere bagli fonk-
siyonel sikayetler veya kozmetik sorunlar olusturdu-
gunda, malign transformasyon dustiniliyorsa cerrahi
tedavi uygulanmahdir.”

Olgumuz operasyon 6nerisini kabul etmedigi, yapilan
solunum fonksiyon testleri normal oldugu, baslanan
nonsteroid antienflamatuvar tedaviye yanit verdigi ve
takiplerinde radyolojik olarak malign transformasyon
distindiiren bulgular gostermedigi icin ameliyat edil-
medi ve ayaktan takibi planlandi.
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