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Juvenil hyalin fibromatosis: Olgu sunumu
Juvenile hyaline fibromatosis: A case report
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Juvenil hyalin fibromatosis (JHF) oldukca nadir
goriilen otozomal resesif bir hastaliktir. Cesitli
buytkliklerde genellikle gok sayida, siklikla bas
boyun bolgesi ve ekstremitelerde deride yerlesen
nodil, papul veya timor kitlesi olarak klinik bulgu
vermektedir. Submandibuler, aurikuler ve paryetal
bélge sach deri yerlesimli cok sayida kitle sikayeti ile
klinige basvuran 5 yasindaki erkek hastada, klinikte
yapilan fizik muayenede deride yerlesmis kitleler ,
diz ve dirsek eklemlerinde fleksiyon kontraktirleri
saptandi. Makroskopide en biiyligii 3 cm capinda
kapsiilsiiz, olduk¢a sert kivamli, gri beyaz renkli
kitleler gorildi. Mikroskobik incelemede eozinofilik
bir zeminde yerlesmis, bir kismi kondrosit
goriinimiinde, digerleri spindle bigimli hiicrelerin
olusturdugu lezyon gézlendi. Histokimyasal
incelemede zemindeki eozinofilik materyalin PAS ve
Alcian Blue (+) ve Amiloid ve Toluidin Blue ile (-)
boyanma ozelligi gosterdigi saptandi.

Saptanan klinik ve patolojik ozellikler ile olguya
JHF tamisi konularak literatur bilgileri 1siginda
tartisiidi.

Anahtar Kelimeler: Juvenil hyalin fiboromatosis

Juvenile hyalin fibromatosis is a rare autosomal
recessive hereditary disease. Clinically, It consists
of multiple cutaneous papules, nodules or tumoral
masses which are found head , neck and extremi-
ties. Our five years old male patient referred to the
clinic with multiple cutaneus masses in the parietal,
auricular and submandibular region. In addition to
the muitiple cutaneus tumours, flexion contractures
of the knee and elbow joints were also detected on
physical examination.

After excisional biopsy, grey-white tumoral mass-
es that were encapsulated, varying from 1mm to 3cm
diameter were seen . On microscopic examination
the poorly circumscribed lesion that consisted of
cords of spindle-shaped cells embedded in a homo-
geneous eosinophilic matrix was seen. In some
areas of the lesion, the spindle shaped cells seemed
to locate in lacuna like spaces because of the large
amounts of hyalinized collagen-like material.

On histochemical examination, the hyaline matrix
stained (+) with PAS and Alcian Blue and did not
stain with congo red and toluidine blue.

With these clinical and pathological findings, the
case was diagnosed as JHF and is discussed in the
light of the literature.
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OLGU SUNUMU

5 yasinda erkek hasta yaklasik 2 seneden bu yana
kafa derisinde, submandibuler, paryetal ve aurikuler
bodlgede yerlesmis agrisiz gok sayida sislikler sikayeti ile
poliklinigimize basvurdu (Resim1). Yapilan fizik
muayenede en buylugu 3 cm c¢apinda deri altinda
lokalize elastik kivamli timoral lezyonlar, her iki diz ekle-
minde kontraktlr ve tibiada deformasyon, sol dirsek
ekleminde fleksiyon kontraktirli gdzlendi. Radyolojik
incelemede kemiklerde yasa gore gelisme geriligi tesbit
edildi. Dermatolojik muayenede hastada cafe-au-lait
lekeleri gozlenmedi. Gingival hiperplazi bulgulan ve i¢
organ tutulumu mevcut degildi. Rutin biokimyasal
incelemede anomali saptanmadi.

Lezyonlardan yapilan biyopsilerin  makroskopik
incelemesinde, en blyigl 3cm capinda kapsulsiz,
sertce kivamli , sart beyaz renkli, deri alti yagl dokuya
uzanan timodral kitleler goruldli. Histopatolojik
incelemede genis alanlarda homojen eozinofilik bir
zeminde igsi bicimli hicreler ve kimi alanlarda
kondrositleri andiran gérinimde hiicreler gozlendi.
KlgUk lezyonlardan alinan biopsi érneklerinin hiicreden
zengin oldugu ve hiicrelerin bu lezyonlarda genis alan-
larda fibroblast benzeri igsi gorinim kazandigi sap-
tandi (Resim 2). BlyUk olan eski lezyonlar ise daha fazla
ara madde icermekteydi ve hiicrelerin biyik cogunlugu
lakiin benzeri bosluklar icinde yerlestigi icin kondrosit
benzeri gérinim vermekteydi (Resim 3). Histokimyasal
incelemede homojen eozinofilik ara maddenin diastaz
resistant PAS(+) boyandidi, yapilan retikulum ve elastik
van gieson boyasi ile retikuler ve elastik lifleri icermedigi
gorildi (Resim 4). immunohistokimyasal incelemede
ise bu hlcrelerin S-100 ve aktin ile negatif boyanma
Ozelligi gosterdigi saptandi. Bu klinik ve patolojik bulgu-



Resim 1: Postaurikuler bdlgede, deride lokalize elastik kivamli
timdral lezyon

larin degerlendiriimesi sonucu hastaya JHF tanisi
kondu.
TARTISMA

JHF deride timdr ve noddillerin varligi, gingiva hiper-
plazisi, kemikte destriksiyona yol acan intraossedz
tiimorler ile karakterize nadir gorilen otozomal resesif
bir hastaliktir, fakat sporadik olgular da bildirilmigtir .
Bazi arastirmacilar hastaligin glikozaminoglikan
mekanizmasindaki bozukluk sonucunda gelistigine
inanmaktadir @, fakat belirgin bir enzim defekti bugtine
kadar bulunamamistir. Klinikte deride yerlesmis nodil,
papil veya timér kitlesi ®9, gingiva hiperplazisi #**?,
eklemlerde fleksiyon kontrakturleri ™', kas zayifid,
kemiklerde ise litik timoral lezyonlar ), uzun kemiklerde
kortikal defektler " ve terminal falankslarda osteolizis
goralar =%, Gorulen deri lezyonlarinin  blylk bir kismi
cok sayida olmasina ragmen kimi olgularda tek lezyon
gortlebilir "*. Cogu olguda lezyonlar cocuklukta ortaya
cikar. Ancak erigkin yaslarda da yeni lezyonlar gelise-
bilir®, Deri lezyonlarinda kendiliginden regresyon
gorilebilecedi de bildiriimektedir ®.Kemik kas ve eklem
tutulumunda gorilen lezyonlann histopatolojik bulgular
deride gérilenlere benzerdir "”. Hastalarnn cogunda
gorilen eklem kontraktirlerinin nedeni bilinmemektedir
" QOlgumuzda radyolojik degerlendirme sonucunda
kemiklerde gelisme geriligi ve eklemlerde deformiteler
izlendi. Hastamizin anamnezinde soygecmigine ait
ozellik saptanmadigindan dolay! sporadik bir olgu ola-
bilecedini distinmekteyiz.

JHF'll hastalarda klinik bulgular hayatin 2. ayindan
once nadir gorllir. Genellikle ilk bulgular 2-5 yas arasi
cocuklarda ortaya gikmaktadir #7***_ Derideki lez-
yonlar en fazla sirt, diz, kafa derisi, kulak ve burunda
goérilmektedir #*7. Blyik boyutlara ulagan kitleler genel-
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Resim 2: Hicreden zengin alanlarda fibroblast benzeri igsi
gorunumld hacreler (HE x100)

likle kafa derisi yerlesimlidir "®. Posterior mediasten ve
infra temporal fossada yerlesmis olgular da bildirilmigtir
us  Hastalarda ek olarak makrosefali, yizde asimetri
ve perianal papillomatdz lezyonlar da gérdlebilir 474,
JHFnin lokalize ve sistemik olmak Gzere iki ayn formu
bulunmaktadir. i¢ organ tutulumunun oldugu sistemik
formunda, lezyonlarin hizla biyidigu ve bu hastalarda
cesitli enfeksiyonlarin gériildiigi, buna karsilik lokalize
formun prognozunun nispeten iyi oldugu belirtiimektedir
19 Hastalarin biyiik coguniugunda visseral tutulum yok-
tur ve mental gelisim normaldir ®4*%"*% - Olgumuzda
deri lezyonlannin  yerlesimi literatirde sik géruldigu
bildirilen kafa derisi, aurikuler ve paryetal bélgede idi.

Deri lezyonlan klinikte paplller, yan saydam
gorunimde jelatindz kivamda kigclk nodiiller ve bayik
plaklar veya sert, blylk derialti timor kitleleri sekiinde
ortaya cikar “. Olgumuzda gériilen deri lezyonlarnin
tamami deride yerlesim gosteren timéral olusumlar
seklindeydi.

JHFnin ayinc tanisinda, generalize fibromatosis,
nérofibromatosis, multisentrik infantil myofibromatosis,
Winchester's sendromu, lipoid proteinosis, noduler
amiloidoz, hyalinize leiomyom gézéniine alinmalidir "',

Generalize fibromatosisde dogumda yaygin olarak
deride ve i¢ organlarda nodlller saptanir. Yaygin ic
organ tutulumunun bulunmadidi olgularda gérilen lez-
yonlar ise spontan regresyon gésterirler ™.

Multisentrik infantil myofibromatosis hayatin ilk yili
icinde kemik ve i¢ organlarda iyi sinirli lezyonlar seklinde
ortaya cikar. Mikroskopik incelemede, sis sitoplazmali,
aktin ile pozitif boyanan myofibroblastlarin olusturdugu
genig, birbiri ile caprazlasan demetler ve siklikla lez-
yonun merkezinde psoédoperisitomatdz alanlar gozlenir
1

Norofibromatosiste gdrilen deri lezyonlar genellik-
le daha ileri yaslarda ortaya cikan cafe -au-lait lekeleri
ve norofibromlardir 7.

Winchester's sendromunda deri, derialti ve eklem-
lerde oldukca selliiler, sinirlan dizensiz fibréz proli-
ferasyon gozlenir, ancak lezyonlarda hyalin matriks
depolanmasi yoktur . :
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Resim 3: Hicreden fakir alanlarda goriilen kondrosit benzeri
hucreler (HE, x100 )

Lipoid proteinosis ise nadir gorilen mukokutanoz
yerlesimli plak, papll veya noddller ile karakterli bir
hastaliktir. Lezyonlar igsi hiicreler icermeyen PAS pozitif
amorf eozinofilik materyalden olugur. Bu materyalin deri
altinda ozellikle ter bezleri ve kigluk damarlar gevresinde
lokalize oldugu goruldr ™.

Nodiiler amiloidoz olgularinda kongo red boyasi ile
pozitif boyanma ayirici tan igin yeterlidir . immunohis-
tokimyasal olarak aktin ile negatif boyanma JHF'nin mul-
tisentrik infantil fiboromatosis ve leiomyomdan ayirici
tanisini saglamaktadir.

JHF'li olgularda yasam siiresi agisindan prognozun
iyi oldugu, ancak uygulanan tedavilere yanitin kotu
oldugu belirtilmektedir *"'", Literatirdeki toplam olgular
az sayida oldugu icin, prognozda etkili olan faktérleri
tam olarak tespit edebilmek gugctir ". Tedavide ilk
secilmesi gereken yol cerrahi eksizyondur "'®. Ancak
blylk lezyonlarda total eksizyon mimkln olmayabilir.
Fonksiyonel yada kozmetik nedenlerle cikarilamadig
durumlarda lezyonlann cap, sekil ve biyikliginde
énemli degisikliklerin olusmadigi bildiriimektedir.
Antimetabolitler ve sitotoksik ilaclarin kullanim sonuglari-
na iligkin elimizde veri bulunmamakta, ayrica lezyonlar
radyoterapiye de yanit vermemektedir ®. Erken
dénemde lezyon ici uygulanan kortikosteroidlerin
bazen lezyonlarin  kiglUlmesini  saglayabildigi
bildiriimistir ®. Codu olguda progressif eklem kontrak-
tirleri eklemlerin immobilizasyonuna neden olmaktadir
9, Kontraktirlerin tedavisinde etkilenmis eklemlerde
kapsulektomi uygulanmasinin faydali oldugu belir-
tilmigtir ®”. Olgumuzda tani konulduktan sonra,hasta
kontrol muayenelerine gelmedigi igin tedavi planlamasi
ve hastaligin gidisini takip etmemiz mimkin olmadi.

Resim 4: Diastaz resistant PAS Pozitif boyanan ara madde
(PAS Diastaz+ Hematoksilen, x100)
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