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Osteopoikilosis: A Rare Hereditary Sclerotic Bone Dysplasia
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Egzersiz sirasinda olan sirt, bel ve kalca eklemi agrisi ile
hastaneye basvuran 28 yasindaki erkek hasta; ¢ekilen di-
rekt grafi ve pelvik MR'Inda femurda sklerotik lezyonlar
saptanmasi nedeniyle i¢ hastaliklari poliklinigine basvurdu.
Fizik muayenesinde belirgin patoloji olmayan hastanin ya-
pilan rutin kan tetkikleri de normal olarak bulundu. Direkt
kemik grafilerinde kemiklerde milimetrik yaygin osteosk-
lerotik lezyonlar saptandi (Resim 1, 2). Pelvik MR'da da her
iki kalgca ekleminde yaygin sklerotik lezyonlar vardi (Resim
3). Ozgecmisinde annesinde ve kardeslerinde de benzer
kemik agrilarinin oldugu ogrenildi. Klinik ve radyolojik bul-
gulari ile osteopoikilozis tanisi konulan hasta kontrole gel-
mek Uzere Onerilerle taburcu edildi.

Genetik kemik displazileri gen mutasyonlarinin sebep ol-
dugu, iskelet gelisimi ve blylimesinde kompleks bozuk-
luklardan kaynaklanan ve diyagnostik radyolojik bulgularla
ortaya ¢lkan hastaliklardir (1). Genetik bozukluklarin her
biri belirli kemik ossifikasyon asamasinda aksamaya sebep
olur ve displaziler anormal kemik olusumunun bulundugu
yere gore siniflandirilirlar (2). Osteopoikilozis, osteopatik
striata, Buschke-Olendroff Sendromu (dermatofibrozis
lentikularis disseminata) ve Leri hastaligi (meloreostozis)
sklerozan kemik displazileri grubunda yer alan hastaliklar-
dir (3).

Osteopoikilozis (osteopathia condensans disseminata
veya spotted bone olarak da adlandirilir) genellikle duz
grafi veya bilgisayarli tomografi gorlintilemelerinde te-
sadufen saptanan, nadir gorillen kalitsal ve benign bir ke-
mik displazisidir (4, 5). Otozomal dominant kalitim 6zelligi
gostermekle birlikte sporadik vakalar da olabilir (4). 12 g
kromozomu Uzerinde bulunan ve MAN 1 geni olarak da
bilinen LEMD3 geninde (LEM domain containing 3) fonk-

siyon kaybina neden olan inaktive edici bir mutasyondan
kaynaklanir (2, 5). Bu mutasyon sonucunda embriyogene-
zisin dokuzuncu haftasinda osteoklastlar tarafindan se-
konder spongiosanin rezorpsiyonu surecinde basarisizlik
olusur. Kemik matirasyon surecindeki bu anormallik me-
dullar kavite iginde yogun lameller kemigin fokal depozit-
ler olusturmasi ile sonuglanir (2, 4).

Osteopoikilozis nadir gortlen bir tablo olup, insidansinin
50.000'de 1 oldugu tahmin edilmektedir. Her yasta goru-
lebilir ve cinsiyet farki saptanmamistir (5). Semptomatik
oldugunda ¢ocukluk ¢caginda saptanabilir. Ancak hastalar
genellikle asemptomatiktir ve eriskinlerde siklikla diger
nedenlerle yapilan rontgen tetkiklerinde rastlantisal ola-
rak teshis edilir (2, 4). Agri hastaligin belirgin ozelligi ol-
mamakla birlikte hastalarin %20 kadarinda hafif dizeyde
eklem agrisi ve eflizyon gorilebilir (4). Osteopoikiloziste
gorilen eklem agrisinin lezyon bolgesinde lokal kemik
metabolizma artisi, sklerotik lezyonlarin eklem kapsu-
[UnU irrite etmesi ve lezyon bolgelerindeki vendz staza
bagli kemik i¢i basing artisina bagli olabilecegi varsayil-
maktadir (4). Kirk hastaligin nadir bir belirtisidir. Fizik
muayenede dikkat cekici bir bulgu bulunmaz, kemik de-
formitesi ve eklem disfonksiyonu raporlanmamistir (4).

Radyolojik bulgular diyagnostiktir. Tipik olarak kiguk
tubuler kemiklerin uclarinda, uzun kemiklerin meta-e-
pifiziel bolgelerinde, pelvik kemiklerde, skapula, karpal
ve tarsal kemiklerde enostozlara benzeyen ¢ok sayida
skleroz alanlari izlenir. Lezyonlar eklemlerin etrafinda
kimelenmis, kemik trabekillerine paralel olarak sira-
lanan, simetrik, buyuklukleri birka¢ milimetre ile birkag
santimetre arasinda degisen, iyi sinirlanmis, homojen,
dairesel veya oval sekilli sklerotik kemik adalari sek-
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linde izlenir. Lezyonlar manyetik rezonans gortntule-
rinde hem T1 hem T2 agirlikli gcekimlerde yogun mattir
kemikten olusan, koyu renkli kiigik alanlar seklindedir
(4). Ayirict tanida kemik mastositozu, tuberoz skleroz

Resim 1. Pelvis AP grafide her iki femur proksimalinde ve pelvisi
olusturan kemiklerde yaygin, ¢cok sayida milimetrik sklerotik
lezyonlar mevcuttur

L 8

ve ozellikle osteoblastik kemik metastazlar dusunul-
melidir. Lezyonlarda izlenen simetrisite, metafiziel ve
epifiziel tutulum, uniform ve iyi sinirli odaklar osteopo-
ikilozisi isaret ederken, osteoblastik metastazlar farkli
boyutlarda, asimetrik, diizensiz yerlesimli lezyonlar ola-
rak ortaya cikar (6). Literatlirde osteopoikilozis tanisi
konulan hastalar icin heniiz bir tedavi algoritmasi yok-
tur. Agri tedavisi igin siklikla NSAID kullanilir (4). Hasta-
larda tedavi edilebilir diger iskelet hastaliklarinin tespiti
icin kontrol muayenelerinin zamanlamasi iyi planlanma-
lidir (4).

Klinik pratikte kalitsal kemik displazilerinin gogu nadir
gorilen bozukluklar olmasina ragmen, semptomatik has-
talarda klinisyenin invaziv tanisal girisimler ve gereksiz
mudahalelerden kaginmasi igin bu hastaliklarin akilda tu-
tulmasi ve radyolojik gorlinti paternlerini tanimasi 6nem-
lidir.

Resim 2. a-f. Her iki el AP grafide, radius, ulna distalinde, el bilegi kemiklerinde, metakarp ve falankslarda ekleme komsu bolgelerde
¢ok sayida iyi sinirli, milimetrik (a); her iki kol AP grafide humerus proksimal ve distalinde, skapulanin glenoid ekleme komsu bolge-
lerinde (b, c); her iki diz AP grafide femur distalinde, fibula ve tibia proksimalinde, tibia epifiz hattinda daha belirgin (d); her iki ayak
ve ayak bilegi AP grafide fibula ve tibia distalinde, ayak bilegini olusturan kemiklerde (e); her iki ayak metatars ve falankslarda (f),
yaygin, cok sayida sklerotik lezyon izlenmektedir
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Resim 3. a-d. Pelvik MR'da kalca eklemine yonelik koronal ve aksiyel T1 agirlikli gortntuler (a, b) ile, aksiyel yag baskili T1 ve T2 agir-
Ikl goruntulerde (c, d), her iki kalga eklemini olusturan kemik yapilarda ¢ok sayida, iyi sinirli, yuvarlak sekilli, hipointens karakterde
lezyonlar (beyaz oklar) sklerotik degisikliklerle uyumludur
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