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HYALIN FIBROMATOZIS SENDROMU

Abdurrahman ACAR'

GIRIS

Hyalin Fibromatozis ANTXR2 gen lokasyonu
mutasyonu sonucu olusan otozomal resesif bir
hastaliktir. Olduk¢a nadir goriilmektedir(1).
Deri lezyonlari, dis etlerinde diizensiz biiyiime,
kemik ve eklem tulumu ile birlikte sistemik tu-
tulum da izlenir.Hastaligin isimlendirilmesi za-
man i¢inde degisikliklere ugramistir.

flk olarak 1873’te Murray tarafindan ta-
nimlanmis ve Molluscum Fibrozum olarak
literatiire kazandirilmistir. Ancak Murray’in
tanimladig1 bu vakalarda derinin diger haylin
depozit hastalilarim1 kapsayip kapsamadigini
bilmiyoruz (2). Daha sonra Drescher ve arka-
daslar1 1967 Juvenil Hyalin Fibromatozisi (JHF)
(3), 1986 yilinda Landing ve Nadorra Infantil Siste-
mik Hyalinozisi(ISH) tanimladilar(4). 2003 yilinda
Nofal ve arkadaglar1 bu iki taninin ayn1 hastaligin iki
ayr1 varyanti oldugunu bildirmis ve Hyalin Fibroma-
tozis Sendoromu (HFS) olarak isimlendirmiglerdir
).

HES de hyalin depozitlerin cilt, gingiva, ek-
lem ve viseral organlara ¢6kmesiyle klinik olus-
turur. Hyalin fibr6z dokunun anormal biiyii-
mesi bu dokularda yetmezliklere ve fonksiyon
bozulmasina neden olur. Bu bulgular Infantil
Sistemik Hyalinozis’te (ISH) hayatin ilk done-
minde ortaya ¢ikmaya baglar ve fataldir. Hasta-

1

lar genellikle 2 yasindan dnce kaybedilir. Buna
karsilik Juvenil Hyalin Fibromatozis daha ge¢
bulgu verir ve daha hafif seyreder.

Bu nadir hastaligin ortopedi klinigi agisin-
dan 6nemi, diger metabolik depo hastaliklar1 ve
genetik hastaliklar ile ayiric1 taniya girmesidir.

PATOFiZYOLOJi

Hyalin fibromatozisin histopatolojik bulgular1
tipiktir ve nerdeyse patognomiktir. Papiller ve
retinakiiler dermis tabakalarinda bol miktarda
eozonofilik graniiller izlenir.Bunlarin yaninda
bol miktarda par¢alanmis ig seklinde fibroblast-
lar goriiliir. Elektron mikroskobunda da benzer
sekilde damarlarin etrafinda ve ekstraseliiler
matrikste, fibrograniiler bantla dolu vezikiil ve
vokuoller izlenir.

Juvenil Hyalin Fibromatozis ve Infantil Sis-
temik Hyalinoziste 4q21 geninde defekt oldugu
bilinmektedir. Bu gen Capillary Morphogene-
sis Gene-2 (CMG-2) olarak isimlendirilmis ve
beyin disindaki tiim dokularda tip 1 membran
proteininin ekspresyonundan sorumlu oldugu
gosterilmistir.Scorbie ve arkadaslari, 2003 yilin-
da bu genin ayni zamanda Sarbon toksini i¢in
reseptor oldugunu kanitlayarak genin ismini
Antrax Toxin Receptor-2 (ANTXR-2) olarak
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Ayni bulgular1 gosteren diger hastaliklardan
ayirici tanty1 yapmak onemlidir. Kronik agr1 ve
kontrakte eklemlerle seyreden lizozomal depo
hastaliklar1 ayirici tanida géz 6niinde bulundu-
rulmasi gereken ilk hastalik grubudur. Bu gru-
bun en 6nemli hastaliklarindan biri olan Farber
hastaliginda eklem kontraktiirii ve kronik agri-
nin yaninda kognitive fonksiyonlarda bozukluk
ve zeka geriligi goriiliir. ISH 1 Farber dan ayiran
semptom zeka geriligidir. JHF ve ISH ta zeka
normaldir.

Lokalize JHF formlar: literatiirde gosteril-
migtir. Ozellikle gecikmis tanili lokalize peria-
nal papiiller HPV enfeksiyonu ile karistirilabi-
lir(14).

Bazi vakalarda serum Ig G, albimin ve total
protein seviyelerinde diisiikliikk gosterilmistir
(10,12,15).

ISH ta akcigerlerde hyalin depozit birikimi-
ne bagh solunum semptomlar1 goriiliir, 6liim
tekrarlayan akciger enfeksiyonlar1 sonrasi go-
rilir.

TEDAVI

Hyalin Fibromatozis Sendromu’nda spesifik bir
tedavi bulunmamaktadir. Genelde sempromla-
ra yonelik tedavi ve fizik tedaviyle hastanin ya-
sam konforu yiikseltilmeye galisilir.

Agr1 i¢in non-steroid anti inflamatuarlar,
gabapentinler ve opiatlar kullanilabilir. Osteo-
poroz ve osteopenik kistlerin tedavisi i¢in bifos-
fonatlar kullanilabilir. Eklem hareket agikligini
arttirmak igin klasik fizik tedavi uygulanir.

Ciltteki papiiller ve cilt alt1 nodiiller cerrahi
olarak eksize edilebilir. Cerrahiden daha fazla
yarar gormek icin ilserlesmenin baslamadig:
erken donem tercih edilmelidir. Cerrahi tedavi
her zaman kesin tedavi degildir. Bu durumlarda
lezyon igine steroid enjeksiyonu uygulanabilir.
Eklemler i¢in kapstilotomi gecici ¢oziim sagla-
yabilir, radyoterapi etkisizdir (12,16).

Gingival hiperplaziyi yavaslatmak i¢in iyi bir
oral hijyen saglanmaly, sik dis kontrolii yapilma-
I, ¢tiritk disler alinmalidir. Gerekli durumlarda
parsiyel ya da total gingivayektomi uygulanabi-
lir

SONUC

HFS olduk¢a nadir goriilen bir hastaliktir. Or-
topedistlerin ¢ogu meslek hayatlar1 boyunca bu
hastalikla karsilasamayacktir. Bu tiir hastaliklar-
da hastanin genetik analizinin yapilmas: ve ilgi-
li branslara danisilmasi asil 6nemli konulardir.
Uygulanacak tedaviler hastanin hayat konforu-
nu arttirmaya yonelik olmalidir.
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