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OZET

Makrodistrofia lipomatoza, deformasyona ve hareket kisitliligina yol acan konjenital lokal gigantizm nedenlerinden
birisidir. Nadir gériillen bu malformasyonun géze carpan bulgulan makrodaktili ve komsu yag dokusunun sinirli bir
alanda asin bilyiimesidir. Makrodistrofia lipomatoza genellikle median sinir ya da plantar sinir inervasyonuna uyan
alanlardaki mezenkimal dokularin etkilenmesiyle karakterizedir. Biz bu makalede bir makrodistrofia lipomatoza olgu-
sunun manyetik rezonans (MR) inceleme bulgularini degerlendirdik.
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SUMMARY

Macrodystrophia lipomatosa is a congenitally caused form of localised gigantism which presents itself with deforma-
tion and limited range of motion. The observable findings of this rare condition are macrodactyly and hypertrophy of
surrounding adipose tissue in a narrow area. Macrodystrophia lipomatosa is characterized with affected mesenchymal
tissues at the innervation site of the median nerve at the upper extremities or the plantar nerve at the lower extremi-
ties. In this case report, we evaluated the MRI findings of a macrodystrophia lipomatosa case.
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Giris

OLGU SUNUMU

Makrodistrofia lipomatoza, lokal gigantizmin nadir go-
riilen konjenital nedenlerinden birisidir. Herediter kaliti-
mun goriilmedigi bu hastahikta makrodaktiliye 6ncelikle
adipoz dokular olmak iizere mezenkimal dokularin hi-
pertrofisi eslik eder. Elde median sinir, ayakta ise plantar
sinir inervasyonuna uyan alanlarda ve genellikle 2. ve 3.
parmaklarda volar yiizde ve distalde belirgindir. Sekon-
der dejeneratif eklem hastahi@ eklem fonksiyonlarini
kisitlayabilir ve biiyiik osteofitler ndrovaskiiler yapilara
basi uygulayabilir. Biiylime puberte ¢aginda genellikle
sonlanir.
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Hastanemize dis merkezden manyetik rezonans (MR)
tetkiki icin sevk edilen 43 yagindaki erkek hastada sag
st ekstremitenin dogumdan itibaren sol iist ekstremiteye
gore orantisiz olarak biiytidiigii ve biiyiimeyle birlikte
hareket kisithiligi ve deformitenin gelistigi 6grenildi.
Hastanin bilenen bagka bir hastaligi ya da semptomu
bulunmamaktaydi. Inspeksiyonda hastamin cildinde ki-
zariklik, morarma, nodiiler lezyon, cafe-au-lait lekesi ya
da pullanma gibi bulgular saptanmamusti. Hastada omuz
bolgesinde, on kol distalinde, el bileginde ve elde sislik,
el-el bileginde ulnar deviasyon, 1. 2. ve 3. parmaklarda
makrodaktili gériiniimii mevcuttu.

Hastanin sag el bilegi posterior-anterior ve oblik rontge-
nogramlarinda karpal kemiklerde radyal tarafta fiizyon
ve deformasyon, 1., 2. ve 3. parmaklarda metakarp ve
falankslarda belirgin boyut artig1 ve yumusak dokularda
kalinlagsma izlendi. Palpasyonla sag iist ekstremitede be-
lirgin trill ya da tifiiriim saptanmadi ve her iki iist ekstre-
mite sicakli@i birbirine yakindi. Norolojik muayene sag
list ekstremitede net olarak degerlendirilemedi.

Hastanin Philips Achieva (1.5 tesla) MR cihazi ile sag
omzu koronal T1, aksiyal SPAIR ve sagittal T2 sekanslar
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ile ve sag on kolu ve eli koronal T1
ve STIR, sagital T2 ve aksiyel SPA-
IR sekanslar ile degerlendirildi; sag
omuz bolgesinde humerus basini ve
proksimal diafizi cepecevre saran
aksiler fosaya dogru uzanim gosteren

lobule konturlar olusturan lipamatd
kitlesel lezyon supraspinatus, infra
spinatus ve teres mindr kaslarinda
belirgin atrofiye neden olmaktaydi
(Sekil 1). Rotator cuff tendonlarinda
belirgin kalinlasma ve yiiksek sinyal

BOZI KIRKLAR 8, 144977, 01.01

sekil 1.
Glenohumeral eklem, T1
W koronal goriinti

Sekil 2.

On kol orta kesim, T1
W aksiyel gérintu; kas
tabakalarinin arasina
yayllmis masif subkutan
yagh doku

Sekil 3.

Sag el 4. ve 5.
parmaklarda gecen yag
baskilamali (STIR) sekans
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ile birlikte tendonlarin cevresinde
fibrozis diisiindiiren yumusak doku
yogunluklart mevcuttu, Tanimlanan
lipomatd lezyon glenoid kemik igine
dogru protriizyon gostermekte ve
glenoid kemikte belirgin incelme-
ye yol a¢maktaydi. Sag on kolda
ozellikle dorsal yiizde daha belirgin
olmak iizere cilt alti yagh doku ileri
derecede kalinlagmust. Intermusku-
ler fasyalarda yag dokusunda belirgin
artis ve kas yapilarda yer yer atrofik
degisiklikler izlenmekteydi (Sekil
2). Radiusda mid diafizer bolgede ve
distalde konturda diizensizlikler. el
bilegi diizeyinde radial tarafta karpal
kemiklerde deformasyon ve kismi
fiizyon gelisimleri izlenmekteydi. El
diizeyinde 1., 2. ve 3. parmaklarda
metakarp ve falankslarda belirgin bo-
yut artist ve deformasyon, ozellikle
1. 2. ve 3. parmaklar ¢evresinde cilt
alti yagh doku belirgin kalinlagmis
goriinimde olup intermuskuler fas-
yalarda yine yag birikimi ve kaslarda
atrofik degisiklikler mevcuttu (Sekil
3,4, 5) Ulna, 4. ve 5. parmaklar ge-
nel olarak korunmusg goriiniimdeydi.
Goriintiileme alanina giren noral ve
vaskiiler yapilarin morfolojisi ve
sinyai 6zelligi dogal sinirlardaydi.

TARTISMA

Makrodistrofia lipomatoza parsiyel
akromegali, makrodaktili, makro-
zomi, elefantiasis, megalodaktili,
daktilomegali, makrodaktili  ve
siirli gigantizm olarak da tamim-
lanan gelisimsel bir anomalidir.
Makrodistrofia lipomatoza, ilk defa
1925 yilinda Feriz tarafindan ta-
mmlanmigtir.’ 1965 yilinda Barsky
gercek makrodaktiliyi ikiye ayiran
bir smiflandirma 6nerdi.> Birinci
tipte etkilenen parmaklarin biiyiik-
ligiindeki artis viicudun geri kalan
kisimlariyla orantilidir. ikincisi ise
elin dorsal ve palmar tarafinda ve
on kolda yag dokusunda biiylimenin
agir bastigi ve normal biliylime pa-
ternine gore daha hizh biliylimenin
eoriildiigii formdur.” Bu tip, Feriz'in
tarif ettigi anomaliye ve yayinladi-
gimiz olguya benzemekteydi. Mak-
rodistrofia lipomatoza iist ya da alt
ekstremitede goriilebilen daha ¢ok
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ikinci ve ligiincii parmaklarda boyut
artistnin bulundugu,
eslik edebildigi ve yag dokusunda
belirgin hipertrofi ile karakterizedir.
Genellikle tek taraflidir. Hipertrofiye
ya@ dokusu subkutan, intermuskuler,
periosteal, intrameduller ve perind-
ral alanlara yayilabilir’ Hastahifin
etiyolojisi kesin olarak bilinmese
de lipomatoz dejenerasyon, fetal
dolasim bozuklugu ya da intrauterin
yasamda ckstremite tomurcugundaki
hasarin neden olabilecegi hipotezleri
ileri siiriilmiigtar.*?

osteoartritin

Makrodistrofia lipomatoza sadece
bir parmagi etkileyebilecegi gibi tim
ckstremite de olaya katilabilir. En
sik iist ya da alt ekstremitede 2. ve
3. parmaklar etkilenir; 5. parmagin
tutulmas: ve iki tarafli olmas: na-
dirdir. Sindaktili, polidaktili, klino-
daktili, brakidaktili ve simfalangizm

makrodistrofia lipomatozaya eslik
edebilir.?

Noral kihifin fibroadipoz doku ile
infiltrasyonuna sekonder periferik
sinirlerde “kablo benzeri” goriiniim
ortaya cikabilir® Ust ekstremitede
median sinir ve alt ekstremitede
plantar sinir olaya en ¢ok dahil olan
sinirlerdir. Median sinirin etkilenme-
sine sekonder ileri donemlerde kar-
pal tiinel sendromu ortaya cikabilir.

Konvansiyonel rontgen incelemede
makrodistrofia lipomatozanin tipik
bulgular kemik yapilardaki belirgin
biiyiime, eslik eden yumusak doku
artisini gosteren radyoliisen alanlar
ve dejeneratif eklem hastalifidir.
Osteoartroz, eklem yiizlerinin bir-
birinden ayrismas1 nedeniyle ortaya
cikar ve subkondral kistler, osteofit
formasyonlari ve bu olguda goriildii-
gii gibi ankiloz ile kendini gosterebi-

Sekil 4.

Sag el bilegi ve 1.
parmaktan gecen gecen
yag baskilamali (STIR)
sekans karpal kemiklerde
deformasyon,
metakarpofalengeal
eklemde buyUtk
osteofitler ve 1.
parmakta makrodaktili
gérunima

Sekil 5.
Sag elde falankslar, TTW
Aksiyel gorunti
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lir.”* Kemiklerin distal ucundaki ge-
nisleme “mantar benzeri” goriiniime
neden olur. Bilgisayarli tomografi
ile rontgenogram goriintiilerine ek
olarak adipoz dokunun kas liflerinin
arasina yayilimi da demonstre edile-
bilir.*

MR goriintiileme etkilenen parmak-
lar etrafindaki fibroadipoz dokunun
artisin1 en iyi gdsteren modalitedir.
Bu goriiniim dogal subkutandz yagh
doku ile aym sinyal karakteristigin-
dedir; T1 ve T2 agirlikli goriintiilerde
yiiksek ve yag baskilamal sekanslar-
da diisiik sinyal intansitesidir. Ayrica
yag dokusu icerisindeki fibroz ¢iz-
gilenmeler, komsu kas dokusunun
fibrbadipoz doku ile infiltrasyonu,
kemik yapidaki anomaliler ve ka-

linlasmus  periferik  sinirler tespit
edilebilir.”
Makrodaktilinin  ayirici  tamsinda

dogumsal ve edinsel durumlarin
ikisi de bulunur. Enfeksiyona sekon-
der gelisen daktilit, dijital infarkt,
Still  hastalig,
elefantiazis, sarkoidoz, akromegali

osteoid osteoma,
ve melorheostozis gibi edinsel pa-
tolojiler semptomlari, hematolojik
paramatreleri, eslik eden sistemik
bulgular1 ve anamnez detaylan ile
ayirict tanidan kolayca ¢ikarihirlar.

Ollier hastaligi (enkondromatozis)
kemiklerde multipl enkondromlarin
bulundugu, genelikle erken c¢ocuk-
luk déneminde baslayan ve tutulan
kemiklerde kisalmaya neden olan
non herediter hastahktir. Yumusak
dokularda hemanjiomlar ve daha az
siklikla lenfanjiomlarla birlikte go-
rillen sekline Mafucci sendromu adi
verilir. Bu olguda kemik yapilarda
enkondromlarin bulunmamasi Ollier
hastaligim1 ve Mafucci sendromunu
gozden gikarmustir.

Sinir kilifi lipofibromatoz hamar-
tomu, ¢ok ender rastlanan, en ¢ok
median siniri tutan, genellikle geng
insanlarin ekstremitelerinde gorii-
len, selim, konjenital bir periferik
sinir tiimoriidiir. Sinir dokusu, diffiiz
olarak fibroadipoz doku ile infiltre
olur ve sinir fasikiillerini invaze
etmeden birbirinden ayirir. Median
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sinirin ve dallarinin lipofibromatoz
hamartomu, genellikle karpal tiinel
sendromu belirtileri ile birlikte gorii-
liir ve makrodaktili ile birlikteligi sik
goriiliir.'” Eger lezyon sadece elde ise
goriintilleme teknikleriyle ve histo-
lojik incelemeyle birbirlerinin farkl:
ifadeleri olduklar iddia edilen bu iki
antitenin (sinir kilifinin  lipofibro-
matoz hamartomu ve mikrodistrofia
lipomatoza) ayirict tanisi yapilamaz
fakat bu olguda yagh doku depoziti
median sinir trasesi ile iligkisiz ve
biitiin iist ekstremitede izlendigi i¢in
sinir kilifinin lipofibromatoz hamar-
tomu tanis1 diglanmistir.

Klippel-Trenaunay-Weber send-
romu, unilateral kutandz Kkapiller
hemanjiomlarin, varikéz venlerin,
lokal yumusak doku ve osseoz hiper-
trofilerin goriildigii bir sendromdur.
Bu sendromda vaskuler malformas-
yonlarin goriildiigii alanlar ile yumu-
sak ve kemik dokularin hipertrofiye
oldugu alanlar ortiisii. Bu olguda
vaskuler ve lenfatik malformasyon-
larin olmayisi Klippel -Trenaunay-
Weber sendromunu ve ayrica izole
hemanjiom ve lenfanjiomlar digla-
mamizi sagladi.

Norofibromatozis 1 (von Reckling-
hausen sendromu), makrodistrofia
lipomatoza ayirict tanisindaki en
onemli antitedir. Bu sendromda
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pleksiform fibromlar ile birlikte me-
zodermal displazi bulunan hastalarda
makrodaktili goriilebilir. Biiyiimiig
parmaklarin  bilateral olabilmesi,
pleksiform norofibromlarin heman-
jlomatéz  elemanlarimin  biiylime
plaklarmin  prematiir kapanmasina
neden olmasi,' hipertrofik kemik
yapilarda mum 15181 ve elonge sinus
goriiniimii'? ve eslik eden café-au-
lait lekeleri von Recklinghausen
sendromunda goriilebilen fakat bu
olguda saptamadigimiz bulgulardi.

Proteus sendromu, hemihipertrofi
ile karakterize olan makrodistrofia
lipomatoza benzeri lipomatoz sigkin-
likler iceren fakat farkli olarak kafa-
tast anomalileri (makrosefali-kemik
ekzostozlari), pigmente nevusler,
akciger kistleri ve intraabdominal
lipomlar ile birlikteligi bulunan bir
sendromdur.  Olgumuzda Proteus
sendromunda  goriilen  sistemik
bulgularin bulunmamasi bize ayi-
rict tanida yardimer oldu. Bununla
beraber bazi yazarlar makrodistrofia
lipomatozanin Proteus sendromunun
lokalize formu oldugunu iddia et-
mistir."*1*
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