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GIRIŞ

Hyalin Fibromatozis ANTXR2 gen lokasyonu 
mutasyonu sonucu oluşan otozomal resesif bir 
hastalıktır. Oldukça nadir görülmektedir(1). 
Deri lezyonları, diş etlerinde düzensiz büyüme, 
kemik ve eklem tulumu ile birlikte sistemik tu-
tulum da izlenir.Hastalığın isimlendirilmesi za-
man içinde değişikliklere uğramıştır.

İlk olarak 1873’te Murray tarafından ta-
nımlanmış ve Molluscum Fibrozum olarak 
literatüre kazandırılmıştır. Ancak Murray’ın 
tanımladığı bu vakalarda derinin diğer haylin 
depozit hastalılarını kapsayıp kapsamadığını 
bilmiyoruz (2). Daha sonra Drescher ve arka-
daşları 1967 Juvenil Hyalin Fibromatozisi (JHF)
(3), 1986 yılında Landing ve Nadorra İnfantil Siste-
mik Hyalinozisi(İSH) tanımladılar(4). 2003 yılında 
Nofal ve arkadaşları bu iki tanının aynı hastalığın iki 
ayrı varyantı olduğunu bildirmiş ve Hyalin Fibroma-
tozis Sendoromu (HFS) olarak isimlendirmişlerdir 
(5).

HFS de hyalin depozitlerin cilt, gingiva, ek-
lem ve viseral organlara çökmesiyle klinik oluş-
turur. Hyalin fibröz dokunun anormal büyü-
mesi bu dokularda yetmezliklere ve fonksiyon 
bozulmasına neden olur. Bu bulgular İnfantil 
Sistemik Hyalinozis’te (İSH) hayatın ilk döne-
minde ortaya çıkmaya başlar ve fataldir. Hasta-

lar genellikle 2 yaşından önce kaybedilir. Buna 
karşılık Juvenil Hyalin Fibromatozis daha geç 
bulgu verir ve daha hafif seyreder.

Bu nadir hastalığın ortopedi kliniği açısın-
dan önemi, diğer metabolik depo hastalıkları ve 
genetik hastalıklar ile ayırıcı tanıya girmesidir.

PATOFIZYOLOJI

Hyalin fibromatozisin histopatolojik bulguları 
tipiktir ve nerdeyse patognomiktir. Papiller ve 
retinaküler dermis tabakalarında bol miktarda 
eozonofilik granüller izlenir.Bunların yanında 
bol miktarda parçalanmış iğ şeklinde fibroblast-
lar görülür. Elektron mikroskobunda da benzer 
şekilde damarların etrafında ve ekstraselüler 
matrikste, fibrogranüler bantla dolu vezikül ve 
vokuöller izlenir.

Juvenil Hyalin Fibromatozis ve İnfantil Sis-
temik Hyalinoziste 4q21 geninde defekt olduğu 
bilinmektedir. Bu gen Capillary Morphogene-
sis Gene-2 (CMG-2) olarak isimlendirilmiş ve 
beyin dışındaki tüm dokularda tip 1 membran 
proteininin ekspresyonundan sorumlu olduğu 
gösterilmiştir.Scorbie ve arkadaşları, 2003 yılın-
da bu genin aynı zamanda Şarbon toksini için 
reseptör olduğunu kanıtlayarak genin ismini 
Antrax Toxin Receptor-2 (ANTXR-2) olarak 
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Aynı bulguları gösteren diğer hastalıklardan 
ayırıcı tanıyı yapmak önemlidir. Kronik ağrı ve 
kontrakte eklemlerle seyreden lizozomal depo 
hastalıkları ayırıcı tanıda göz önünde bulundu-
rulması gereken ilk hastalık grubudur. Bu gru-
bun en önemli hastalıklarından biri olan Farber 
hastalığında eklem kontraktürü ve kronik ağrı-
nın yanında kognitive fonksiyonlarda bozukluk 
ve zeka geriliği görülür. İSH ı Farber dan ayıran 
semptom zeka geriliğidir. JHF ve İSH ta zeka 
normaldir.

Lokalize JHF formları literatürde gösteril-
miştir. Özellikle gecikmiş tanılı lokalize peria-
nal papüller HPV enfeksiyonu ile karıştırılabi-
lir(14).

Bazı vakalarda serum İg G, albümin ve total 
protein seviyelerinde düşüklük gösterilmiştir 
(10,12,15).

İSH ta akciğerlerde hyalin depozit birikimi-
ne bağlı solunum semptomları görülür, ölüm 
tekrarlayan akciğer enfeksiyonları sonrası gö-
rülür.

TEDAVI

Hyalin Fibromatozis Sendromu’nda spesifik bir 
tedavi bulunmamaktadır. Genelde sempromla-
ra yönelik tedavi ve fizik tedaviyle hastanın ya-
şam konforu yükseltilmeye çalışılır.

Ağrı için non-steroid anti inflamatuarlar, 
gabapentinler ve opiatlar kullanılabilir. Osteo-
poroz ve osteopenik kistlerin tedavisi için bifos-
fonatlar kullanılabilir. Eklem hareket açıklığını 
arttırmak için klasik fizik tedavi uygulanır.

Ciltteki papüller ve cilt altı nodüller cerrahi 
olarak eksize edilebilir. Cerrahiden daha fazla 
yarar görmek için ülserleşmenin başlamadığı 
erken dönem tercih edilmelidir. Cerrahi tedavi 
her zaman kesin tedavi değildir. Bu durumlarda 
lezyon içine steroid enjeksiyonu uygulanabilir. 
Eklemler için kapsülotomi geçici çözüm sağla-
yabilir, radyoterapi etkisizdir (12,16).

Gingival hiperplaziyi yavaşlatmak için iyi bir 
oral hijyen sağlanmalı, sık diş kontrolü yapılma-
lı, çürük dişler alınmalıdır. Gerekli durumlarda 
parsiyel ya da total gingivayektomi uygulanabi-
lir

SONUÇ

HFS oldukça nadir görülen bir hastalıktır. Or-
topedistlerin çoğu meslek hayatları boyunca bu 
hastalıkla karşılaşamayacktır. Bu tür hastalıklar-
da hastanın genetik analizinin yapılması ve ilgi-
li branşlara danışılması asıl önemli konulardır. 
Uygulanacak tedaviler hastanın hayat konforu-
nu arttırmaya yönelik olmalıdır.
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