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Olgu sunumu-Case report

Kemigin fibroz displazisi ve McCune-Albright
sendromu: bir olgu sunumu ve literatiiriin gézden
gecirilmesi

Fibrous dysplasia of bone and McCune-Albright syndrome: A case report and
review of the literature
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Ozet

Kemigin Fibroz Displazisi (FD) kemikte agr1, deformite ve kiriga neden olabilen, genetik, kalitsal
olmayan bir hastaliktir. Nadir gériilen McCune-Albright sendromunda (MAS) ise erken puberte ve
diger endokrin anormallikler, “cafe’-au-lait” diye adlandirilan kahverengi lekeler ve FD bulunur.
Gogiis agrist, erken puberte, “cafe’-au-lait” lekeleri ve tomografide saptanan kosta destriiktif
lezyonlar1 olan 32 yasinda kadin hasta sunulmaktadir. Biyopsi FD oldugunu ortaya koydu. Hasta
MAS tanist ald1. Literatiir esliginde olgu sunulmaktadir.

Anahtar sozciikler: Fibroz displazi, McCune-Albright sendromu, endokrinopati

Abstract

Fibrous dysplasia (FD) of bone is a genetic, non-inheritable disease that can cause bone pain, bone
deformities and fracture. Early puberty, other endocrinic abnormalities, FD, and skin lesions called
“cafe’-au-lait” spots are associated with rare McCune-Albright syndrome (MAS). A 32 year-old
woman with chest pain, early puberty, cafe’-au-lai skin lesions, destructive lesions of the costae on
tomography is reported. The biopsy revealed FD. The patient had a diagnosis of MAS. The case is
presented with a literature review.
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Giris

Kemigin fibréz displazisi (FD) kemikte agri, kirik, deformite ve bazen norolojik
kompresyona neden olan nadir bir kemik hastaligidir. FD kromozom 20q13’deki GNAS
kompleks lokusunun Gs proteinin o subunitindeki gen kodunda meydana gelen
mutasyonlarin neden oldugu genetik, kalitsal olmayan bir hastaliktir [1]. Bu hastalik
benign monostotik FD’den FD ile iliskili McCune-Albright Sendromuna (MAS) kadar
genis bir spektrum gosterir. Mutasyon zamaninin hastaligin agirliginin belirlenmesinde
onemli oldugu dusiiniiliir [2]. MAS nadir goriilen bir hastaliktir. FD, “cafe’-au-lait”
lekeleri ve erken puberte triadi ile karakterizedir. Fakat diger endokrinopatilerde
goriilebilir [1].

Biz FD, 6ykiide erken puberte ve “cafe’-au-lait” lekeleri olan MAS’Iu bir olguyu literatiir
esliginde tartistik.
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Olgu

Cocuklugundan beri sol gogiis ve sol yan agrisi olan ve son zamanlarda efor ve agir isler
yaptiginda sikayetlerinde artma oldugunu ifade eden 32 yasindaki kadin hastanin
Oykiistinde bagka bir merkezde tan1 amagh parsiyel kot rezeksiyonu yapildig1 ve elindeki
patoloji raporunda fibréz displazi tanis1 aldigi, ayrica 9 yasinda mens gérmeye basladigi
Ogrenildi. Sirtinin sag tarafinda siirlan diizensiz kahverengi lezyonlar1 mevcuttu (Sekil
1). Laboratuvarda; Alkalen fosfataz: 585 IU/L (38-126), Osteokalsin: 22,8ng/mL (3,1-
13,81), Ca: 9,7mg/dL (8,9-10,3), P: 2,9mg/dL (2,4-4,7), serbest T3: 3,14pg/mL (1,71-
3,71), serbest T4: 1.02ng/dL (0,70-1,48), TSH: 0.98ulU/mL (0,35-4,94), PTH:
25,84pg/mL (15-65), 250HD3: 12.2ng/mL, Kortizol: 14.94pg/dL (6,2-19,4), FSH: 8,13
nlU/mL (3,5-12,5), LH: 4.96ulU/ml (2,4-12,6), E2: 89,82pg/ml (12,5-166), Prolaktin:
8,73ng/mL  (4,79-23,3), DHEA-SO4: 92,77ug/dL  (33,9-340), Androstenedion:
2,07ng/mL (0,5-4,7), 24 saatlik idrar Ca: 300mg/giin olarak bulundu. DEXA’da L1-4
vertebra T skoru: 0,4, femur boynu T skoru: 0,8 olarak 6l¢iildii. PA akciger grafisinde sol
kostalarda destriiksiyon ve genislemeler goriildii (Sekil 2). Bilgisayarli tomografi (BT)’
de sol 3. kottan 9. kota kadar destriiktif gdriiniimle uyumlu lezyon tesbit edildi. Cekilen
tiim viicut kemik sintigrafisinde solda 3-9 kostalarda yaygin heterojen diffiiz osteoblastik
belirgin artmig aktivite tutulumu izlendi. Hastaya MAS tanisi konarak pamidronat 90mg
iv inflizyonla verildi. Kalsiyum, D vitamini ve agrilar1 i¢in parasetamol tedavisi verildi.
Sikayetleri azalan ve belirgin olarak alkalen fosfataz diizeyi diisen (161 IU/L) hasta 3 ay
sonrasi i¢in kontrole ¢agrilarak taburcu edildi.

1

Sekil 1. Cafe-au-lait lekeleri

Sekil 2. PA Akciger grafisi: Kostalarda genisleme ve destriiksiyon
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Tartisma

McCune-Albright sendromu klasik olarak FD, “cafe’-au-lait” lekeleri ve erken puberte
triad1 ile karakterizedir. ilk kez McCune tarafindan 1936 yilinda tanimlanmuis ve kisa bir
siire sonra da Albright ve arkadaslar tarafindan tanimlanmistir [3]. Olduk¢a nadir bir
hastaliktir. “Cafe’-au-lait” lekeleri neurofibromatozis’ dekinden kenar bi¢iminin daha
diizensiz olmasi ile ayirt edilir. Genellikle kemik lezyonlar: ile aymi tarafa lokalizedir.
MAS?’ da en sik puberte prekoks goriiliir. Fakat hipertiroidi, hiperkortizolemi, akromegali,
hiperprolaktinemiyi igeren multipl endokrin anormallikler de goriilebilir. Eriskinlerde
hipertiroidi ve akromegali en yaygin goriilen endokrin anormalliklerdir. MAS’da
stimiilator hormonlarin yoklugunda bile endokrin glandlarda biiylime ve hormon
sekresyonunda artis olabilir. Gonadotropin hormon asir1 sekresyonu olmaksizin erken
puberte olur. Kolestasis ve degisik kalp, dalak ve gastrointestinal anormallikleri gibi
endokrin olmayan anormallikler de tanimlanmustir [1, 4]. Bizim olgumuz 9 yasinda mens
gormeye baslamistt ve sag sirt bolgesinde kenarlar1 diizensiz kahve rengi cilt lekeleri
vardi. Olgumuz diger endokrin anormallikler agisindan degerlendirildi ve bagka bir
endokrinopati bulunmadi.

FD ekstremitelerin uzun kemiklerinde, kostalarda ve kraniyofasiyal kemiklerde siklikla
meydana gelen ailesel olmayan benign lokal kemik lezyonlaridir. FD’1i hastalarin %70’
tek kemik lezyonuna sahipken %30’unda multipl kemik lezyonlar1 vardir. FD lezyonlar
aseptomatik olabilir veya kemikte agri, kirik, deformite ve kraniyal sinir kompresyonuna
neden olabilir [5]. FD lezyonlar1 medullar kaviteden koken alir ve etrafinda kortikal
kemik olacak sekilde disa dogru genisler. Kemik iligi stromal hiicrelerinin farklilasmasi
ve anormal ¢ogalmasi sonucu olusur [5, 6]. Cogu hasta semptomsuz ya da ¢ok az
semptomu vardir. Ik semptomlar siklikla ¢ocukluk ¢aginda, %80’inde 15 yasindan &nce
ortaya ¢ikar. Kemik agris1 ya da kiriklar 3-5. dekatta goriilebilir. Tutulan kemiklerin
hepsinde kirik gozlenebilir. Catlaklar diiz grafilerde gdziikmeyebilir bu ylizden agrisi
olanlarda tomografi ¢ekilmelidir [1, 7]. Bizim olgumuzda ¢ocukluk doneminden baslayan
gdgiis agris1 mevcuttu, agrilarmin artmasi iizerine bagvurmus ve g¢ekilen tomografisinde
sol 3-9 kostalarda destriiktif lezyonlar tespit edilmisti.

Radyolojik goriintii degiskendir. Tipik lezyonlar medulladan kortekse genisler, yayilir ve
kortikal kemik cevresi incelir. Lezyonun iginde Onemli bir miktarda kikirdak varsa
kalsifikasyonlar goriilebilir. BT kemik lezyonlarinin boyutu, direkt grafide gozilkmeyen
kortikal lezyonlar ve catlaklarin belirlenmesinde nemli bilgiler verir. Kistik FD lezyonu
olan vakalarda nonspesifik siv1 dansite sinyalleri vardir [8, 9]. Olgumuzda direkt grafide
kostalarda geniglemeler mevcuttu, BT’ de destriiktif lezyonlar goriildii.

Kemik biyopsisi goriintileme ile tanida siiphede kalinirsa gereklidir. Kemik
biyopsisinden kacmildiginda ya da patolojik incelemede siiphede kalinildiginda tani
koymada GNAS mutasyonlarina bakmak faydali olabilir. Kemik dongiisiiniin
biyokimyasal belirtegleri FD’nin aktivitesi ve tedaviye cevabi degerlendirmede
kullanilabilir. Serum osteokalsin, total ve kemik spesifik alkalen fosfataz, C terminal Tipl
kollajen bantlar1 (CTX) nin aktif hastalikta arttig1, antirezorptif tedaviye cevapta azaldigi
gosterilmistir [1]. Olgumuzda tani esnasinda osteokalsin ve alkalen fosfataz diizeyleri
yiiksekti ve tedavi sonrasi diigme gézlemlendi.

Hafif kemik agrilarinda parasetamol gibi antiinflamatuvar ilaglar, agir kemik agrilarinda
narkotik analjezikler kulanilabilir. Fakat bu ilaglar hastaligin gidisini kontrol altina almaz.
Bisfosfanatlar hastaligin kontrol altina almmasinda kullamlan giliglii antirezorptif
ajanlardir. Tedavi ile hastalarda radyolojik diizelme, kemik agrisinda azalma ve
biyokimyasal belirteclerde azalma goriiniir. Vitamin D yetersizligi siklikla gbézlemlenir.
Hastamizda osteomalazi de mevcut olup bunun tedavisi i¢in kalsiyum ve D vitamini
baslandi. Olgumuza 90 mg iv pamidronat infiizyonu yapildi ve 6 aylik peryodlarla tekrari
planlandi. Nadir goriildiigii icin zaman zaman tan1 giigliigii ¢ekilen ve klinigimizde MAS
tanis1 konulan bu hasta nedeniyle literatiir esliginde MAS tartisilmustir.
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