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Makrodistrofi lipomatoza: Olgu sunumu

Macrodystrophia lipomatosa: a case report
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Makrodistrofi lipomatoza, dogustan sinirli jigantizmin
nadir bir tiiriidiir. Sag ayak bagparmaginda sislik, sekil bo-
zuklugu ve ayakkabi1 giymede zorluk sikayeti olan 40 ya-
sindaki erkek hastada, konvansiyonel rontgen, ultraso-
nografi ve bilgisayarli tomografi incelemeleri yapildi.
Radyolojik incelemelerde ayak bagparmaginda dorsale ve
ice agilanma, kemik yapida hipertrofi ve dejenerasyon,
mediiller kemikte yogunluk artigi, cevre yumusgak doku-
daki kaslara infiltrasyon gosteren lipomatoz kitle izlendi.
Rekonstriiksiyon amaciyla lipomat6éz dokular kismi ola-
rak ¢ikarildi. Ornegin patolojik incelemesinde diizenli ya-
pida yag, bag ve noral doku elemanlar1 izlendi. Ameliyat
sonrasi iki yillik siirede hastanin klinik sikayeti olmad1 ve
lezyon alaninda biiylime saptanmadi.

Anahtar sozciikler:  Yag dokusu/patoloji/radyografi/cerrahi;
ayak/patoloji; jigantizm/dogustan/tani; lipomatozis/dogustan/
tani; ayak bas parmagi/patoloji; bilgisayarli tomografi.

Macrodystrophia lipomatosa is a rare form of congenital
localized gigantism. A forty-year-old male patient presented
with complaints of swelling and deformity in the right toe
and difficulty in wearing shoes. Conventional radiographic
examination, ultrasonography, and computed tomography
showed dorsal and medial deviations in the right toe, hyper-
trophy and degeneration in bone structure, increased density
in the medullary bone, and a lipomatous mass with infiltra-
tion to the adjacent soft tissue muscles. Partial removal of the
lipomatous tissues was performed. Microscopic examination
of the specimen revealed fat deposits, ligamentous, and neur-
al tissue elements in normal structure. The patient had no
complaints and there was no change in the size of the lesion
within a two-year follow-up period.

Key words: Adipose tissue/pathology/radiography/surgery; foot/
pathology; gigantism/congenital/diagnosis; lipomatosis/congeni-
tal/diagnosis; toes/pathology; tomography, x-ray computed.

Makrodistrofi lipomatoza (ML) sinirh jigantiz-
min nadir bir tiirtidiir. Genellikle dogumda saptanr.
El ya da ayak parmaklarindaki tiim mezenkimal do-
kularda ilerleyici biiyiime, fibroadipoz dokuda oran-
tisiz artigla kendini gosterir."” Nadiren tiim ekstre-
miteyi tutabilir. Kalitsal olmayan gelisimsel anoma-
li olarak kabul edilir.

Olgu sunumu

Kirk yasinda erkek hasta, sag ayak bagparma-
ginda sislik, sekil bozuklugu, ayakkabi giymede
zorluk sikayetleriyle ortopedi klinigine basvurdu.

Oykiisiinden, sag ayak basparmagindaki sisligin
dogumdan beri oldugu ve gittikce biiylidiigii 68re-
nildi (Sekil 1a). Soygecmisinde 6zellik saptanmadi.
Olgunun konvansiyonel rontgen, bilgisayarli to-
mografi (BT) ve ultrasonografi incelemeleri yapil-
di. Konvansiyonel rontgende, sag ayak bagparmak-
ta yumusak doku sisligi, proksimal ve distal inter-
falangeal eklem araliklarinda daralma, falankslarda
osteoartrite bagli ekzostoz benzeri dejeneratif hi-
pertrofik degisiklikler saptandi (Sekil 1b). Bagpar-
mak dorsale ve mediale acilanma gostermekteydi.
Ayrica, ayak bilegi medialindeki sesamoid kemik-
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lerde hipertrofi izlendi. Bilgsayarli tomografi ince-
lemesinde, sag ayak bagparmakta yag dansitesinde,
heterojen yapida, lipomatdz yumusak doku kitlesi
goriildii. Yagli dokunun kas yapilarina infiltrasyon
gosterdigi saptandr (Sekil 1c). Proksimal ve distal
interfalangeal eklemi olusturan kemiklerde dejene-
ratif hipertrofik degisiklikler izlendi. Proksimal ve
distal falankslarda trabekiiler yapilar izlenmekle
birlikte, mediiller kemikte yogunluk artigina bagh
olarak, korteks ve medulla ayrimi yer yer tam ola-
rak yapilamamaktaydi. Ultrasonografide, ekojen li-
pomatoz karakterde yumusak doku sisligi saptandi.
Olguya makrodistrofi lipomatoza tanis1 konduktan
sonra rekonstriiksiyon amaciyla lipomatdz dokular
kismi olarak ¢ikarildi. Ornegin patolojik inceleme-
sinde diizenli yapida yag, bag ve noral doku ele-
manlar1 izlendi. Ameliyat sonrasi iki yillik siirede
hastanin klinik sikayeti olmadi ve lezyon alaninda
biiyiime saptanmadi.

Tartisma

Makrodistrofi lipomatoza, kismi akromegali,
makrozomi, elefantiyazis, megalodaktili, daktilome-
gali, makrodaktili ve sinirh jigantizm olarak da ad-
landirilan gelisimsel bir anomalidir. Ilk olarak, 1925
yilinda Feriz tarafindan alt ekstremitenin sinirl ji-
gantizmi olarak tanimlanmig; 1960’da Golding, ayn1
adlandirmanin iist ekstremite tutulumu icin de kulla-
nilabilecegini ileri siirmiigtiir."! Hastaligin duragan
ve ilerleyici tipleri vardir.!"”

Hastaligin kesin nedeni bilinmemekle birlikte, li-
pomatdz dejenerasyon, fetal dolagim bozuklugu, int-
rauterin donemde ekstremite tomurcugunda hasar-
lanma gibi bircok hipotez ileri siiriilmiistiir.""

Deformite dogumdan hemen sonra goriiliir. Bir
ya da daha fazla parmagi etkileyebilir. Hatta tiim
ekstremiteyi tutabilir. En sik tutulum alt ve iist
ekstremitelerin ikinci ve {igiincii parmaklarinda go-
riiliir; besinci parmak tutulumu ¢ok nadirdir. Iki ta-
rafli tutuluma c¢ok az rastlanir.” Falankslarin ve
metatarslarin epifizyel ossifikasyon merkezlerinin
erken kapanmasi, sindaktili, polidaktili, klinodakti-
li, brakidaktili ve semfalanjizm hastaliga eslik ede-
bilir.”" Alt ekstremite tutulumu iist ekstremiteye
oranla daha fazladir."” Hastaligin goriilmesi agisin-
dan cinsiyetler arasinda bir fark yoktur. Biiyiime
hizi hastadan hastaya, hatta parmaktan parmaga
farklilik gosterebilir. Etkilenen falankslar genellik-
le hem genislik hem de uzunluk olarak biiyiir; ba-

zen genislikte artig olmaksizin uzama olabilir. Etki-
lenen kemikte kii¢iik osteokondrom ve osteofitleri
taklit eden ¢ok sayida kemik ¢ikintilar1 bulunur.™
Osteoartrite bagli olarak eklem araliginda daralma,
subkondral kist ve biiyiik osteofitler gelisebilir."”

L8

Sekil 1. (a) Sag ayak bagparmaginda yumusak doku sis-
ligi, mediale ve dorsale acilanma; (b) Dlz rad-
yogramda sag ayak basparmaginda yumusak
doku sigligi ve falankslarda sekonder osteoartrite
bagli ekzositoz benzeri dejeneratif hipertrofik de-
gisiklikler; (c) bilgisayarli tomografide, sag ayak
basparmaginda yag dansitesinde, heterojen ya-
pida, lipomatéz yumusak doku kitlesi izleniyor.
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Parmaktaki anormal biiyiime pubertede durur. Cer-
rahi girisim genellikle kozmetik nedenlerle yapilir.
Fonksiyonda azalmaya neden olan dejeneratif ek-
lem hastalig1 veya biiyiik osteofitlere bagl olarak
norovaskiiler yapilarda kompresyon olusmasiyla
mekanik sorunlar da geligebilir. Ameliyat i¢in has-
tanin ya da ebeveynlerinin uygun sekilde bilgilen-
dirilmesi gerekir.

En carpici patolojik bulgu, fibroz dokudan olusan
bir ag icerisinde ¢cok miktarda yag dokusunun goriil-
mesidir. Kemik iligi, periost, kaslar, sinir kilifi ve
deri alt1 dokusu da tutulabilir. Noral genisleme, ak-
sonlarin sayisinda artis olmaksizin sinir kilifinin fib-
roadipoz doku tarafindan infiltrasyonu sonucu mey-
dana gelir. Ust ekstremitede median sinirin, alt ekst-
remitede ise plantar sinirin tutulumu siktir." Median
sinir tutulumuna bagli olarak ge¢ donemde karpal
tiinel sendromu gelisebilir."

Tipik radyografik goriiniim, yumugak doku ve
kemik yapida asir1 biiylime, yag dokusuna bagli rad-
yoliisen alanlar ve dejeneratif eklem hastalig1 bulgu-
laridir. Bilgisayarli tomografide karakteristik goriin-
tii, sinirin inerve ettigi alandaki kemikte agir1 biiyii-
me ve kas lifleri arasinda yag proliferasyonudur.*"
Yumusak dokudaki agir1 biiyiime parmaklarin distal
uglar1 ve volar yiizlerinde goriiliir. Bu durum tutulan
kisimda dorsal acilanmaya neden olur. Artmis yu-
musak doku golgeleri icindeki radyoliisen alanlar
yagli dokuya baghidir. Distal ucta daha belirgin olan
kemiklerdeki genisleme mantar benzeri bir gériiniim
olusturur.” Capinda azalma nadirdir. Bu tiir biiyiime
bozukluklar1 vaskiiler calma fenomenlerinde de go-
riilebilir. Bu durumda artmis kan akimi sonucu par-
makta biiyiime olur."! Gupta ve ark.” falankslarin
hem uzunlamasma hem de enine biiyiimesine rag-
men, trabekiiler yapilarin karakteristik olarak korun-
dugunu vurgulamiglardir. Manyetik rezonans goriin-
tillemede (MRG) etkilenen alanda kaslarin yagl in-
filtrasyonu yani sira kemik hipertrofisi ile kortikal
kalinlasma kolayca gosterilebilir.""! Lezyondaki yag
dokusu normal cilt alt1 yag dokusu ile ayn1 yogun-
luktadir. Yagh doku icindeki fibroz ¢izgilenmeler
diisiik sinyal yogunlugunda izlenir.

Hastaligin ayirict tanisi norofibromatozis tip-1
(pleksiform noérofibrom), fibrolipomatoz hamar-
tom (FLH), lenfanjiyomatozis, hemanjiyomatozis
ve Klippel-Trenaunay-Weber sendromu, Maffuci
sendromu, Ollier hastalig1 ve Proteus sendromu ile

yapilmalidir."” Makrodistrofi lipomatozada, noro-
fibromatozisde goriilen ailesel siklikta artig ya da
norokutandz tutulum yoktur. Norofibromatozisde,
MRG’de sinire yakin yerlesimli, T,-agirlikli go-
riintiilerde belirgin hiperintensite gosteren kitle iz-
lenir. Ayrica tutulum siklikla iki taraflidir ve distal
falanks tutulumu siddetli degildir. Klippel-Trena-
unay-Weber sendromunda, kapiller hemanjiyom
ve varikodz venler gibi belirgin cilt anormallikleri
goriiliir. Klippel-Trenaunay-Weber sendromuna
benzemekle birlikte, Maffuci sendromunda yumu-
sak dokuda varisler izlenmez. Lenfanjiyomatozis-
de, genis ve yaygin sislik ve gode birakan 6dem
vardir. Hemanjiyomatozisde, T,-agirlikli incele-
mede kurtcuk seklinde yiiksek sinyal yogunluklu
alanlar izlenir. Her iki hastalikta da kemik biiyii-
mesi izlenmez. Ollier hastalifinda kemikte en-
kondromlar goriiliir. Fibrolipomatoz hamartomda
sinir kilif1 icinde yag birikimi izlenmesine ragmen,
ML’de yag birikimi tutulan ekstremite kisminin ta-
maminda goriiliir. Her iki lezyonda da periferik si-
nirdeki histopatolojik degisiklikler ayirt edici de-
gildir. Fibrolipomatoz hamartomda bazen makro-
daktili de goriilebilir."” Bu olgularda lezyonu
ML’den ayn bir patolojik antite olarak kabul et-
mek gerekmeyebilir.!" Silverman ve Enzinger"" 26
olgunun sadece yedisinde makrodaktili saptamis-
lardir. Makrodistrofi lipomatozada Proteus sendro-
munda goriilen cilt bulgular1 ve avug icleri ile ayak
tabaninda goriilen serebroid kalinlasma gozlen-
mez. Ayrica, ML’de bagirsaklar da dahil olmak
tizere diger dokularda da lipomatdz birikimler ola-
bilir. Kafatasi anormallikleri, pigmente nevuslar
ve akciger kistleri hastaliga eslik edebilir.”*

Sonug olarak, makrodaktilinin eslik ettigi fibroli-
pomatdz hamartoma olgular1 diginda, ML karakte-
ristik radyolojik bulgulariyla kolayca taninabilen na-
dir goriilen sinirh jigantizm formudur.
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