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ÖZ

Osteopoikiloz, fenotipik özellikler açısından iyi tanımlanmamış ve nadir görülen gene-
tik bir selim kemik hastalığıdır. Literatürde genellikle büyük ve orta kemik metafizler-
ini tuttuğu belirtilmiş ve fenotipik özelliklerden bahsedilmemiştir. Olgumuzda küçük 
kemik metafizlerini de tutabildiğini ve tipik fenotipik özelliklere de sahip olabileceğini 
bildireceğiz.

Anahtar Kelimeler: Osteopoikiloz, genetik, kemik hastalıkları, el parmakları, ayak 
parmakları

ABSTRACT

Osteopoikilosis is a rare and genetical benign bone disease which is not well defined 
in terms of its phenotypic characteristics. In literature, it is generally stated that it 
holds large and medium bone metaphyses and phenotypic features are not men-
tioned. We will also notice that our patients can also retain small bone metaphyses 
and have typical phenotypic features.
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O steopoikiloz  (Spotted Bone, Osteopathia Con-
densans Disseminata)  kaynaklarda ilk olarak 

1915 yılında Alman radyolog Heinrich Albers Schön-
berg tarafından tanımlanmıştır. Otozomal dominant 
geçiş gösterir ve LEMD3 genindeki mutasyonların 
osteopoikiloza neden olduğu gösterilmiştir [1]. Nadir 
görülen, karakteristik radyolojik özellikleri olan oste-
osklerotik displazidir [2,3]. Prevalans 1/50.000 olarak 
belirtilmiş olup herhangi bir yaş aralığında tanı kon-
maktadır [3]. Kadın ve erkeklerde benzer oranlarda 
bildirilmiştir [4].   

Osteopoikiloz genellikle bulgu vermemekle birlikte; 
bazı hastalarda bel, kalça, bacak ve kollarda lokalize, 
sarı-beyaz renkli, papüller cilt lezyonları izlenebilir. 
Genellikle simetri gösteren bu lezyonlar dermatofibro-
zis lentikularis disseminata veya Buschke-Ollendorff 
Sendromu olarak adlandırılır [5] . Bu lezyonlar ge-
nellikle asemptomatiktir ve tedavi gerektirmez. Os-
teopoikilozda tanı sıklıkla radyolojik olarak tesadüfen 
konmaktadır [1,6]. Histolojik olarak; trabeküler veya 
spongioz kemikte, kemik iliği ile ilişkisi olmayan yo-
ğun çekirdek yapısı oluşturan kemik adacıkları olarak 
tanımlanmaktadır. Radyolojik olarak; her biri milimet-
rik boyutlarda olan, simetrik, ovoid veya sirkuler ola-
bilen, homojen yapıda çok sayıdaki sklerotik lezyonlar 
tipiktir [1,6].  Kemik lezyonlarının çapı genellikle 10 
mm’den küçüktür (3-5 mm), tutulum sıklıkla uzun ke-
miklerin epifiz ve metafiz bölgelerinde izlenir, diyafi-
zer tutulum enderdir. 

Lezyonlar her kemikte görülebilir, özellikle diz ve 
omuz çevresinde simetrik tutulum izlenir, karpal ve 
tarsal kemikler, pelvis, femur, tibia, humerus ve skapu-
la tutulumu sıktır. Kafatası, vertebra, kosta ve mandi-
bula tutulumu ender olarak bildirilmiştir [2].  Ayırıcı 
tanıda osteosklerotik kemik lezyonları, osteoblastik 
kemik tümörleri, mastositozis ve tüberoskleroz göz 
önünde bulundurulmalıdır. El ve ayak parmakları tu-
tulumu daha önce literatürde bildirilmemiş olup, biz 
olgu sunumumuzda el ve ayak parmaklarında da osteo-
poikiloz saptanan bir hastadan bahsetmeyi amaçladık.

OLGU SUNUMU

Yirmi sekiz yaşındaki erkek hasta sol omuz ve sağ diz 
ağrısı yakınması ile ortopedi polikliniğimize başvur-
du. Eklem ağrılarının uzun süredir olduğunu belirten 
hasta, askerlik görevine başladığı son 2 aydır ağrıla-
rının belirgin şekilde arttığını bildirdi. Hastanın öz-
geçmişinde özellik yoktu. Hastanın soy geçmişinde ise 
annesinde, 2 abisinde ve 2 kız kardeşinde de kemik 

hastalığı olduğunu fakat hastalıkları hakkında bilgi-
sinin olmadığını bildirdi. Hastamız 166 cm boyunda 
basık  burun kökü mevcuttu. Hastanın babasının boyu 
178 cm olup geriye kalan aile bireylerinin boyunun ise 
153-167 cm arasında değişmekte olduğu ve basık bu-
run kökünün anne ve kardeşlerinde olduğu öğrenildi. 
Fizik muayenesinde sol omuz ve sağ diz eklem hareket 
açıklığı normaldi ve sadece sağ dizde patella öğütme 
testi pozitifti.  Her iki alt ekstremite kas gücü ve duyu 
muayenesi normal bulundu. Medikal tedavi (steroid 
olmayan anti-enflamatuar ilaç) ve egzersiz programı 
ile yakınmalarında gerileme oldu. Laboratuar tetkik-
lerinde hemogram değerleri,  akut faz reaktanları (Se-
dimentasyon, C-reaktif Protein) , böbrek ve karaciğer 
fonksiyon testleri normal sınırlarda bulundu.  Ek ola-
rak yapılan idrar tetkiki, hormon tetkikleri ve tümör 
markerları normal değerlerde saptandı. Akciğer gra-
fisinde patoloji görülmedi. Direkt eklem grafilerinde; 
bilateral femur proksimalinde ve distalde , bilateral 
humerus distal ve proksimalde, bilateral ulna radius 
distal ve proksimalde, bilateral tibia ve fibula distal ve 
proksimalde, bilateral metatars ve metakarp distal ve 
proksimalde, bilateral falanksların proksimal ve dista-
linde ,  pubik kemikte çok sayıda sklerotik milimetrik 
lezyonlar izlendi  (Resim 1,2). Direkt grafisine göre 
ostepoikiloz olarak değerlendirilen hastanın yakınma-
ları medikal tedavi ile geriledi. 

Resim 1. Literatürde genellikle bahsedilen ve yaygın olarak görülen büyük 
kemik metafizlerindeki oval şeklindeki radyoopak lezyonlar
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Osteopoikiloz, 1915 yılında ABD' de I.C Melnick ta-
rafından bir ailenin dört jenerasyonunda tanımlaması 
sonrasında günümüze kadar olgu sunumları ve vaka 
serileri olarak bildirilmiş ve patogenezi tam olarak ay-
dınlatılamamış asemptomatik bir osteosklerotik kemik 
displazisidir [1,2,3].  Artmış tutulumun osteopoikiloz-
daki lezyonlarda aktif kemik remodelinginin bir gös-
tergesi olabileceği düşünülmektedir [7,8] Klinik ola-
rak olguların % 15 'inde efüzyon ve sinovit gibi eklem 
yakınmaları olmaktadır [5 ]. Olgular daha çok direkt 
grafilerde tipik radyografik bulguların görülmesi üze-
rine tesadüfi olarak tanı almaktadır. Osteopoikiloz ge-
nellikle simetrik olarak uzun kemikleri, özellikle diz ve 
omuz çevresini, pelvisi, karpal ve tarsal kemikleri tutar. 
Özellikle genç hastalarda normal olmayan tutulumlar 
görülebilir. Anormal tutulum ile osteopoikiloz tanısı 
dışlanmaz [9]. Bizim olgumuzda da tipik tutulum böl-
geleri olan femur, pelvis, ve humerus da tutulum izlen-
di.  Ek olarak, olgumuzda literatürden farklı olarak el 
ve ayak falanks metafizlerinde de lezyon bulunmuştur. 
Ayrıca literatürde bu hasalığın fenotipik özelliklerin-
den hiç bahsedilmemesine karşın kemik hastalığı olan 
aile bireylerinde boy kısalığı ve basık burun kökü ol-
ması bu özelliklerin fenotipik özellikler olabileceğini 
düşündürmektedir.

Resim 2 : Hastaya ait nadir görülen falankslardaki radyoopak oval lezyon-
lar

Ayırıcı tanıda en sık amelorheosteosis ile ayırımı ge-

rekmektedir. Amelorheosteosis, radyolojik olarak uzun 
kemiğin diafizinde bant şeklinde ve genellikle kemik 
eksenine paralel yoğunluk artışı ile karakterizedir.  
Osteopoikilozun osteoblastik metastaz, mastositozis 
ve tuberoskleroz ile de ayırıcı tanısının yapılması ge-
rekmektedir. Belirtilen durumlarda kranium, kostalar 
ve omurga daha sık etkilenirken osteopoikilozda bu 
bölgelerin etkilenmesi seyrektir. Asimetri, sıklıkla ak-
siyel iskelet ve omurga tutulumu, kemik destrüksiyonu, 
lezyonların boyutlarındaki varyasyonlar metastaz lehi-
ne değerlendirilmelidir. Mastositoz ve tuberosklerozda 
simetri, metafiz ve epifiz tutulumu, tek taraflı olma ve 
odakların sınırlarında belirginlik osteopoikilozdaki ka-
dar tipik değildir. Osteopoikilozis ile birlikte konnek-
tif doku nevuslarının ( dermatofibrozis lentikularis) 
birlikte görüldüğü durum Buschke-Ollendorf Sendro-
mu olarak bilinir olguların % 15'inde görülür. Histo-
lojik olarak alt ve orta dermiste fibromatöz kalınlaşma 
ile karakterizedir. Yine kaynaklarda osteopikilozis ile 
dakriosistit birlikteliği birkaç vaka olarak bildirilmiş 
olup Günal-Seber-Başaran Sendromu olarak bilin-
mektedir [10]. Kaynaklarda, osteopoikilozun romatoid 
artirit, reaktif artirit ve diskoid lupus eritromatozus, 
ailevi Akdeniz ateşi gibi romatolojik hastalıklarla be-
raber izole olgular şeklinde bulunduğu bildirilmiştir 
[11]. Bunun için osteopoikolizlu hastalarda mevcut 
olan eklem ağrıları ve eklemde efüzyon, eşlik edebile-
cek romatolojik hastalıklar açısından dikkatli bir şekil-
de araştınlmalıdır.

SONUÇ

Literatürde osteopoikiloz tanısı konulan hastalarda 
tanı ve tedavi açısından bir algoritma henüz mevcut 
değildir. Bu yüzden nadir görülen bu hastaların radyo-
lojik olarak tanınması, gereksiz invaziv tanı yöntemleri 
ve agresif tedavileri önlemek açısından önemlidir. Tek 
başına tedavi gereksinimi olmazken eşlik eden klinik 
ve patolojik bulguların varlığında tedavi gerekliliği 
doğmaktadır. Ayrıca osteopoikilozda aktif osteogene-
zis ile ilişkili olduğu düşünülen osteosarkom gelişme 
olasılığı nedeniyle hastaların düzenli klinik takibi de 
önem arz etmektedir.

Çıkar Çatışması: Yazarlar bu yazının hazırlanması ve 
yayınlanması aşamasında herhangi bir çıkar çakışması 
olmadığını beyan etmişlerdir. 

Finansman: Yazarlar bu yazının araştırma ve yazarlık 
sürecinde herhangi bir finansal destek almadıklarını 
beyan etmişlerdir.
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