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Progresif Ossifikan Fibrodisplazi: Olgu Sunumu

Fibrodysplasia Ossificans Proggresiva: A Case Report
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Her iki omuz ekleminde hareket kisithhgi ve hafif agn yakinmasi ile basvuran 6 yasindaki kiz ¢co-
cugunun fizik muayenesinde, omuz eklemleri cevresinde sert, hafif agrili endurasyonlar ve omuz
eklemlerinde hareket kisitliligi saptanmistir. Ayrica sol ayak basparmadinda halluks valgus defor-
mitesi ile sag el metakarplari lokalizasyonunda kemiklerde blytme tespit edilmistir. Rontgen ve
bilgisayarli tomografide gégis duvari ile omuz eklemleri cevresinde heterotopik ossifikasyonlar
izlenmistir. Bulgulariile tipik progresif ossifikan fibrodisplazi olgusu rontgen ve bilgisayarli tomog-
rafi goruntuleri esliginde sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Progresif Ossifikan Fibrodisplazi, myozitis osifikans, kas iskelet sistemi
hastaligi, kas hastaligi, bag dokusu hastaligi

Physical examination of a 6-year old girl who complains about scantness of movement and mild
pain reveals tough, slightly painful indurations around both shoulder joints and restriction of
shoulder movement. Additionally, hallux valgus in the left toe and enlargement of bones around
right metacarpal region were detected. Heterotopic ossifications in thorax wall and around shoul-
der joints were seen on X-ray and computed tomography. A typical case of progressive ossificant
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fibrodysplasia is presented with X-ray and computed tomography images.
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ossifikan  fibrodisplazi
(POF), el ve ayak basparmaklari-
nin konjenital malformasyonlart;
govde ve ekstremite yumusak do-
kularinin progresif heterotopik os-
sifikasyonu ile karakterize, nadir,
dominant kalitilan bir bag dokusu
hastaligidir.

Ossifikasyonlar tipik olarak ilk dekat-

ta gorilmeye baslar; eklemlerde
ilerleyici ankiloz ve ciddi hareket
kisitliigr ile sonuclanir. Diinyada
altt yuzden fazla olgu bildirilmis
olup su anda etkili bir tedavi veya
korunma yontemi bulunmamakta-
dir. Ozellikle kalsifikasyonlarin he-
niz baslamadigi erken dénemde,
siklikla yumusak doku sarkomu
veya fibromatozis gibi yanlis tanilar
konulabilir, tant oldukga gecikebi-

lir ve gereksiz, belki de hayat1 teh-
dit eden tedavilere neden olabilir.

Bu yazida, yakinmalari ve bulgular:
omuz eklemi cevresinde baslayan,
POF tanist alan alt1 yasinda bir kiz
olgu sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Her iki omuz ekleminde hareket ki-
sitliligr ve hafif agri yakinmasi ile
hastanemize basvuran 6 yasindaki
kiz cocugunun yapilan fizik mu-
ayenesinde, omuz eklemlerinde
solda posterior, sagda ise anterior
komsulugunda; sert, hafif agrili
endurasyonlar saptandi. Solda be-
lirgin olmak tizere her iki omuz
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Sekil 1. Humerus cevresinde yumusak doku igerisinde

ossifikasyonlar izZlenmektedir.

ekleminde hareket kisitlilig1 izlen-
di. Ayrica sol ayak basparmaginda
halluks valgus deformitesi ile sag
el metakarplart lokalizasyonunda
kemiklerde biylime tespit edildi.
Hastanin Oykistinde 6zellik bulu-
namadi.

Hastanin rontgenogramlarinda, sol
humerus cevresinde, sol skapulo-
humeral, sag humerotorakal ossifi-
kasyonlar izlendi (Sekil 1,2).

Bilateral omuz eklemi bilgisayarl

Sekil 3. Bilateral toraks 6n duvarinda ve sol skapula cevresinde kas
planlari arasinda ossifikasyonlar izlenmektedir (oklar).

Sekil 2. Humerus cevresinde ve humerustan toraks duvarina,

skapular bélgeye uzanan ossifikasyonlar izlenmektedir.

tomografik (BT) incelemesinde;
solda posteriorda skapula infero-
medial kenar komsulugundan bas-
layarak humerus proksimal meta-
fiz posterioruna uzanan, sagda ise
goglis Oon duvarinda klavikula alt
komsulugundan baslayarak yine
humerus proksimal metafizi ante-
rior komsuluguna uzanan olmak
uzere, kemiklerle yakin komsuluk-
ta ancak belirgin baglantis1 bulun-
mayan, diizensiz, yer yer boynuzsu
uzantdart bulunan kalsifiye blok-
lar dikkati ¢ekti. Bu iki lezyon di-

sinda, toraks duvart kas planlar:
arasinda daha kiiciik birkag adet
benzer karakterde lezyon saptandi
(Sekil 3). Hastanin yasi, kalsifiye
lezyonlarin  lokalizasyonu-uzani-
mu ve Ozellikle fizik muayenedeki
metakarp ve ayak basparmag bul-
gulart ile birlikte yorumlandigin-
da; gorinim Oncelikle progresif
ossifikan fibrodisplazi acisindan
anlamli bulundu. Ayrica sol skapu-
la ve humerus basinda osteokond-
rom ile uyumlu kemik lezyonlari
da dikkati cekti (Sekil 4).

Sekil 4. Sol humerus ve skapulada, osteokondrom ile uyumlu boy-
nuzsu cikintilar (oklar) ve sag kolda, sag hemitoraks 6n duvarinda
yumusak doku planlarinda ossifikasyonlar izlienmektedir
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Sol omuzda ileri diizeydeki hareket
kisitliligr nedeni ile sol omuz kom-
sulugundaki lezyon total eksize
edildi. Lezyonun patolojik incele-
mesinin trabekiiler-lameller kemik
olarak gelmesi tizerine basit yumu-
sak doku kalsifikasyonlar: ile me-
tastatik ve distrofik kalsifikasyonlar
ekarte edildi ve tant dogrulandi.

deformitesidir (3) . Bir¢ok cocukta
el basparmaginda benzer malfor-
masyonlar vardir (3). Bizim hasta-
mizda sinostoz ve kisalikk olmayip
valgus deformitesi mevcuttu ancak
olgularin % 95’inde ayak basparma-
ginda malformasyonlar bulunmak-
tadir (1).

En erken semptom, Ozellikle bas ve

Tartisma

POF nadir, otozomal dominant kali-
tilan bir hastaliktir (1). Cogu olgu
spontan mutasyonlar sonucu olu-
sur (2). ilk tanimlandigindan bu
yana, diinyada alu yizden fazla
olgu bildirilmistir (3). Defektif gen
kromozomu 4q27-31’de harita-
lanmistir (3). Etkilenmis hastalar,
benzersiz klinik 6zelliklere ragmen,
siklikla cocukluk doneminde yanlis
tant almaktadir (4) .

Ektopik ossifikasyon baslangicindan
sonra taninin konmasindaki gecik-
menin degisik bildirimlerde yakla-
stk U¢ yil oldugu belirtilmektedir
(1). Ozellikle ayak bagparmag kisa-
lig1 olmak tzere, konjenital iskelet
malformasyonlart varsa, herhangi
bir yumusak doku lezyonu olusma-
dan, dogumda POF’den siipheleni-
lebilir (4).

Olgumuzda, basparmak boyu normal
oldugundan hareket kisitldiklar
baslayana kadar tani alamamustir.

En karakteristik iskelet malformasyo-
nu, falankslarin sinostozuna bagl
basparmak kisalig1 ve halluks valgus
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boyun ¢evresinde olusan agrili sub-
kiitan noduiller ve kitlelerdir. Dorsal
paraspinal kaslar, omuzlar ve dir-
sekler de ilk tutulum yerleri olabilir.
Daha sonra pelvis ve alt ekstremite-
ler etkilenir. Akabinde; kaslarda, li-
gamentlerde, toraksin tendonlari ve
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problemleri ile sonrasinda pnémo-
niye neden olan yaygin ossifikasyon
ile buyiik eklem bulgulart (omuz,
kalca vs) gorulir (5). Ek radyolojik
bulgular arasinda, hipotoni ve nadi-
ren enkondromlara bagli olarak go-
rilen kisalmis ve genislemis femur
boynunda pseudo-eksositozlar (2),
gecikmis iskelet matirasyonu, be-
lirgin kalkaneal spur ve genis epifiz-
lerdir. Ek olarak hastaligin sinovyal
kondromatozis ile de baglantili ol-
dugu bildirilmistir (3). Fasyal kaslar,
dilin diz kaslari, larinks, gastroin-
testinal trakt (solid organlar dahil)
ve diafragma korunur (5).

radyografide ossifikasyonlar
gorilmeden Once kemik taramala-
rinda anormallik saptanir. Galyum
67 sitrat ve Tc-99-difosfonat gibi
kemik gorintileme ajanlart myo-
zitis ossifikansi lokalize eder. Bil-
gisayarli tomografi ve manyetik re-
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zonans goruntileme kas ve fasiyal
katmanlardaki kalinlasmay:r direkt
radyografiden daha erken belirle-
yebilir. Ultrasonografi, kaslar ve bag
dokusu icindeki yumusak doku kit-
le lezyonlarindaki artmis ekojenik
materyali gosterir. Bununla birlikte,
bu goruntileme yontemleri kon-
vansiyonel radyografiden pahalidir.
ilerleyen mineralize kitlesi olan has-
talarda, radyografik ayirict tanida
dermatomyozit, timoral kalsinozis,
bazi kemik ve yumusak doku sar-
komlar: ile fibromatozis sayilabilir
(2). Ozellikle servikal vertebra kor-
puslarinda anteroposterior biiyu-
menin kisitliligs Klippel-Feil sendro-
mundaki bulgularla karisabilir (5).
En erken histopatolojik bulgu, iske-
let kast 6lumu ve yerini vaskiilarize
fibroproliferatif yumusak dokunun
almasiyla devam eden yogun peri-
vaskiiler lenfositik infiltrasyondur.
Heterotopik kemik olusumu icin,
yumusak dokuda hizli bir enkondral
proses gorulir (3). Ancak yumusak
doku sarkomu veya fibromatozis
gibi yanlis histolojik tani, uygun ol-
mayan tedaviye neden olabilir (6).

Bu hastalik icin herhangi bir tedavi

yoktur. Kortikosteroidler, nonste-
roid antiinflamatuar ilaglar, etidro-
nat, varfarin, radyoterapi ve cerrahi
denenmistir ancak higbiri etkili ola-
mamustir (4). Erken tani, heteroto-
pik ossifikasyonu siddetlendiren
gereksiz biyopsileri 6nler. POF tani-
st konduktan sonra, intramuskiiler
enjeksiyon ve dental blok icin kul-
lanilan lokal anesteziklerden kaci-
nilmali, hasta travmadan korunma-
Iidir (3,7).
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