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Herediter multipl eksostozis (HME), 
penetransı de�i�ken olmakla birlikte otozomal 
dominant geçi� gösteren, uzun kemiklerin 
metafizinde yerle�im gösteren çok sayıda 
osteokondromlarla karakterize bir hastalıktır (1,2). 
Bu makalede HME tanısı konulan bir olgu nadir 
görülmesi nedeniyle rapor edilmi� ve bu olgu 
sayesinde kemik tümörleri arasında HME hatırlatı-
larak, ayırıcı tanılar içerisinde akılda tutulması 
amaçlanmı�, aynı zamanda hastalı�ın uzun süreli 
takibinin önemi vurgulanmı�tır. 

Olgu Sunumu 
Dokuz ya�ında kız hasta, sol dizinde 3 

gündür olan a�rı ve sol aya�ı üzerine basamama 
�ikayeti ile ba�vurdu. Yapılan fiziksel 
incelemede, antropometrik ölçümleri normal idi. 
Kas iskelet sistemi muayenesinde, sol tibia 
proksimal metafizinde ve femur distal 

metafizinde yerle�im gösteren en büyü�ü 3X3 cm 
boyutunda, 3 adet sert, basmakla a�rılı olan fikse 
kitleler saptandı. Eklem hareketleri serbestti ve 
deformite yoktu. Nörolojik muayene bulguları 
tümüyle normal olup, yürüme bozuklu�unu 
açıklayabilecek herhangi bir periferik nöropati 
bulgusu yoktu. Di�er sistem muayene bulguları 
normaldi. Hastanın direk radyografik inceleme-
lerinde sol tibia epifizial bölgesinde ve her iki 
femurun distalinde, medial yerle�imli jukstaepi-
fizyal bölgede (�ekil 1), ayrıca her iki radius 
distal epifizinde eksostozlar saptandı.  

Aile öyküsü ayrıntılı olarak ara�tırılıp 
ula�ılabilen aile bireylerinde yapılan fizik inceleme 
ve direk radyografik incelemelerinde dokuz ki�ide  
benzer eksostozların oldu�u gözlendi ve aile a�acı 
çizildi (�ekil 2). Bu bulgular ı�ı�ında olguya HME 
tanısı konuldu. 
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Özet 
Amaç: Herediter multipl eksostozis (HME), penetransı de�i�ken 

olmakla birlikte otozomal dominant geçi�li, çok sayıda 
osteokondromlarla karakterize bir hastalıktır. Hastalı�a ait 
karakteristik eksostozlar erken çocukluk ça�ından itibaren mevcut 
olmasına ra�men olguların tanı alması adölesan ça�ı bulmaktadır.  

Olgu Sunumu: Bu makalede a�ır egzersiz sonrası sol diz a�rısı 
nedeniyle doktora ba�vuran, çok sayıda eksostozlar saptanan ve 
dokuz aile bireyinde de benzer bulgular olması nedeniyle HME 
tanısı konulan 9 ya�ında bir kız hasta sunulmu�tur. Hasta, 
HME’nin olası sarkomatöz de�i�iklikleri ve nörolojik ve
vasküler komplikasyonları yönünden takibe alınmı�tır.  

Sonuç: Bu olgu nedeni ile kemik tümörleri ayırıcı tanısında HME’ye 
dikkat çekilmi�tir. Ayrıca hastalı�ın maliyn transformasyon riski 
ve olası anatomik komplikasyonlar yönünden olguların uzun 
süreli takibinin önemi vurgulanmak istenmi�tir. 
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 Abstract 
Objective: Hereditary multiple exostoses (HME) is an autosomal 

dominant disorder with variable penetrance, and characterized 
by multiple osteochondromas. The disease is usually diagnosed 
at adolescence although exostoses has been being since early in-
fancy. 

Case Report: In this article we report a 9 year-old female who was 
admitted with pain at her left knee after a hard exercise. Multi-
ple exostoses were established in her long bones. Her family 
was evaluated for exostozis and nine cases with multiple 
exostozis were found. 

Conclusion: We pointed out HME as a rare cause of bone tumours in 
childhood. We also emphasized its malignant degeneration risk 
and importance of long term follow up for its neurovascular 
complications. 
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Tartı�ma 
Kemik dokuda çok sayıda tümöral olu�umların 

varlı�ı ile karakterize bir durum olan HME, 
otozomal dominant geçi�li bir iskelet sistemi 
anomalisidir. Bu güne kadar hastalıktan sorumlu 
üç adet gen tanımlanmı�tır: EXT1 EXT2, EXT3 
(1,2). Bu genler sırası ile 8q, 11p ve 19p 
kromozomları üzerinde yer alırlar (3). Ayrıca 1p 
36.1 lokusunda nücleotid ve aminoasid dizili�i 
olarak EXT1 ve EXT2’ye önemli derecede 
benzerlik gösteren, “EXT-like gene” EXTL olarak 
isimlendirilen bir ba�ka gen daha tanımlanmı� olup 
bu genin mutasyonu da exostoz geli�imi için önem 
ta�ımaktadır (4,5). Olguların %70’inden sorumlu 
olan EXT1 ve EXT2 genleri, ekstrasellüler kemik 

doku matriksinin önemli bir parçası olan heparan 
sülfatın biyosentezini katalize eden enzimleri 
kodlarlar (2). Exostosin 1 ve exostosin 2 isimli bu 
enzimler heparan sulfatın polimerizasyonunu 
katalize ederler (6). Hastalı�ın genetik penetransı 
de�i�ken olmakla birlikte yüksektir (7). 
Olgumuzun aile bireylerinde saptanan yaygın 
eksostozlar hastalı�ın otozomal dominant geçi�li 
ve yüksek penetranslı oldu�unu dü�ündürdü. 
Bundan sonraki a�amada bu hastaların genetik 
çalı�malarının yapılması ülkemizde HME 
olgularındaki gen defektinin saptanması uygun 
genetik danı�manlık yapılabilmesi yönünden 
faydalı olacaktır. 

Eksostozlar genelde uzun kemiklerin 
jukstaepifizyal bölgesi yerle�imlidirler. Femur 
proksimal metafiz yerle�imi %30 ile %90 arasında 
olup, eksoztozların en sık rastlandı�ı bölgedir (8). 
Bu hastalarda %25 oranında “coxa valga” 
deformitesine rastlanır (8). Sunulan olguda ise 
eksostozlar, femurun distal epifizyal bölgesinde 
olup kalça deformitesi yoktu. Hastalarda sunulan 
olgudakine benzer olarak ön kol, el bile�i ve diz 
a�ırlıklı olarak etkilenen bölgelerdir (8). Eksostozlar 
histolojik olarak, kıkırdak doku ile çevrelenmi� 
normal epifizyal görüntü sergiler (1,2). 

Hastalarda klinik olarak eksostozlara ba�lı 
geli�im bozuklukları, a�rılı lokal semptomlar, 
eklem hareketlerinde kısıtlanma, nörolojik ve 
vasküler problemler görülebilir(3). Bu olguda ise 
doktora ba�vuru nedeni a�ırı bir egzersiz sonrası 
ortaya çıkan lokal bir a�rı idi. Yapılan 
incelemelerde ise mevcut eksostozlara ba�lı 
geli�mi� herhangi bir deformite yoktu. Hastalarda 
ilerleyen dönemlerde eksostozların kemiklerde 
yaptıkları deformasyonlar ve anatomik olu�umlara 
yaptı�ı basılar sonucunda bazı kemik, eklem ve 
damarlara ait komplikasyonlar görülebilir (9,10). 
Yapılan fiziksel ve radyolojik incelemelerde 
mevcut eksostozların herhangi bir komplikasyona 
yol açmadı�ı görülmü�tür. 

Hastalıktan sorumlu genlerden EXT1 ve 
EXT2 tümör supresör aktiviteye sahiptirler 
(2,6,11). Bu genlerde meydana gelen nokta mu-
tasyonları nedeni ile dokuda displastik dönü�üm 
gözlenebilir ve kondrosarkomlar geli�ebilir 

 

�ekil 1. Direk grafide her iki femurda distal metafizde 
yerle�im gösteren eksostozlar 

�ekil 2. Olgunun otozomal dominant geçi� gösteren soy a�acı 
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(1,11). Maliyn dejenerasyon riski %0.6 ile %2.8 
arasında de�i�mektedir (1). Bu nedenle eksostoz 
saptanan bir hastada HME açısından aile 
bireylerinin de taranması önemlidir (1,11). HME 
ile hematolojik malignitelerin birlikteli�i de rapor 
edilmi�tir (11). 

Bu olgu nedeniyle HME’nin kemik tümörleri 
içinde akılda tutulması gerekli bir hastalık oldu�u 
belirtilmi�tir. Tarama ile aile içindeki di�er 
olguların saptanması gereklidir. Ayrıca hastalar, 
konu ile ilgili bilgilendirilmeli, malignite geli�me 
riski, ortopedik, nörolojik ve vasküler 
komplikasyonlar yönünden takibe alınmalıdır. 
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