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Osteopoikilose

G. Haberhauer', M. Skoumal?

Die Osteopoikilose (Osteopathia condensans disseminata) ist eine seltene und meist asymptomatische benigne, sklerosierende Osteodysplasie. Atiologie
und Pathogenese sind nicht geklart. Neben sporadischem Auftreten wurden autosomal-dominant mit variabler Penetranz vererbte Félle beschrieben.
Meist ist die Osteopoikilose ein radiologischer Zufallsbefund. Die Knochenszintigraphie ist normalerweise nicht auffillig (eine vermehrte Speicherung
schliefit jedoch eine Osteopoikilose nicht aus). Es wurden mehrere Osteopoikilose-assoziierte Begleiterkrankungen beschrieben. Das gemeinsame
Auftreten mit einer Dermatofibrose (Buschke-Ollendorf-Syndrom) und mit einer Dacryocystitis (Gunal-Seber-Basaran-Syndrom) werden als eigenstan-
dige Syndrome gefiihrt. Eine entsprechende Differentialdiagnose der Osteopoikilose (, Sklerose-Areale”) ist z. B. zum Ausschluls von Malignomen und
Metastasen von Bedeutung. Die meist asymptomatische Erscheinung bendtigt keine Therapie. Bei der seltenen aktiven Form der Osteopoikilose kénn-
ten Bisphosphonate als Therapie versucht werden.

Osteopoikilosis (Osteopathia condensans disseminata) is an uncommon and usually asymptomatic, benign sclerosing bone dysplasia. Its etiology
and pathogenesis remains obscure, but, beside of sporadic appearance, an autosomal dominant inheritance with variable penetrance has been found.
It is generally considered an accidental radiologic finding. Bone scans are normal in this condition (but an abnormal bone scan does not exclude the
diagnosis). Several developmental dysplasias coexisting with this osteopoikilosis have been reported. In particular, the associations with dermatofibrosis
(Buschke-Ollendorf syndrome) and dacryocystitis (Gunal-Seber-Basaran syndrome) have been accepted as different syndromes. The differential
diagnosis of osteopoikilosis (“spotted bones”) is important e.g. to exclude malignant conditions. The most asymptomatic form requires no treatment.
Bisphosphonate may be a sufficient treatment of rare active osteopoikilosis. ] Miner Stoffwechs 2005; 12 (1): 5-9.

ie Osteopoikilose ist eine sehr seltene Strukturanoma-

lie des Knochens. Sie gehort in die Gruppe der sklero-
sierenden Osteodysplasien und ist gekennzeichnet durch
eine Storung der enchondralen Ossifikation (Tabelle 1).

Sie wurde erstmalig 1915 vom Hamburger Radiologen
und Chirurgen Heinrich Albers-Schénberg (1865-1921)
beschrieben [1]. Die bis heute giiltige Namensgebung erfolg-
te durch die franzosischen Autoren R. Ledoux-Lebard und
D. Chabanaix (unabhdngig davon?) nur 2 Jahre spdter [2].

Epidemiologie

Uber die Haufigkeit der Erkrankung gibt es keinerlei abso-
lute Angaben. Seit der Erstbeschreibung diirften bis heute
geschdtzt max. 400 Félle publiziert worden sein. 1936
wurden in einer umfassenden Monographie 72 Beobach-
tungen angefiihrt. E. Jonasch fand bei der Durchsicht von
210.000 Rontgenbildern des Wiener Lorenz-Bohler-
Unfallkrankenhauses 12 Osteopoikilie-Félle, von denen 9
aus einer Familie stammten. Er schlof} daraus auf eine
Pravalenz von 1:50.000 [3]. Eine epidemiologische Unter-
suchung von 53 Fillen aus dem Jahre 1992 ergab ein Ver-

Tabelle 1: Einteilung der sklerosierende Osteodysplasien

Storung Erkrankung (Synonym)

Enchondrale Ossifikation ~ Kompaktainseln

Osteopoikilose

Osteopathia striata (Voorhoeve-, Fairbank-
Syndrom)

Osteopetrose (M. Albers-Schénberg)

Perichondrale Ossifikation Progrediente diaphysdre Dysplasie
(Camurati-Engelmann-Erkrankung)
Hereditdre multiple diaphysdre Sklerose
Endostale Hyperostosen (van Buchem,

Caffey-Silverman, Worth)

Gemischte Stérung Melorheostose (Léri-Joanny-Syndrom)
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héltnis von mannlich : weiblich = 33 : 20 und eine Alters-
verteilung von 6-68 Jahre [4].

1924 beschrieb der niederldndische Radiologe Nicolas
Voorhoeve (1879-1927) erstmalig ein familidres Auftreten
einer Osteopoikilose. Der amerikanische Radiologe J. C.
Melnick beobachtete 1959 Osteopoikilose-typische radio-
logische Verdnderungen in einer Familie iiber 4 Generatio-
nen und postulierte daraus einen autosomal dominanten
Erbgang [5].

Morphologie

Histologisch imponiert die Osteopoikilose durch abnorm
dichte, irreguldre Spongiosa-Areale, die ohne spezielle Gren-
zen in die Umgebung tbergehen. Es finden sich Herde von
verdichteten lamelldren Knochenbalkchen, teils mit Haver-
schen Systemen und kleinen Fettmark-Lakunen (Abb. 1).

Abbildung 1: Histologisches Bild eines Osteopoikilose-Herdes (Humerus-
kopf); irregulére, verdichtete Knochenbilkchen-Struktur mit kleinen, mit
Fettmark gefiillten Lakunen. Peripher ziehen verdickte Bélkchen in die
umgebende Spongiosa.
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Umbauvorgdnge scheinen (meist) zu fehlen. Histologische
Fallbeschreibungen mit Osteoblasten und Osteoklasten
konnten jedoch die radiologischen Beobachtungen von ei-
ner Progression, vor allem bei jlingeren Patienten, wie
auch der Regression (im Alter) erkldren [6-8].

Die Herde finden sich haufiger in den Wachstumszo-
nen der Knochen, in den Metaphysen und sind hier in gut
durchbluteten Bezirken in Blutgefdnahe lokalisiert. Die
Kompakta des Knochens und das Knochenmark zeigen
keine Veranderungen. Histologisch kénnen die radiologi-
schen Befunde von Tumoren abgegrenzt werden.

Ursache

Es handelt sich bei der Osteopoikilose um eine sehr seltene
Anomalie, deren Pathogenese bislang unklar ist. Neben
sporadischem Auftreten werden auch autosomal dominant
(mit variabler Penetranz) vererbte Formen beobachtet.
Hypothesen iiber einen gestorten Umbau des Spongiosa-
gewebes, induziert durch mechanische Belastung, wurden
aufgestellt, blieben allerdings unbewiesen, Hinweise fiir
Mikrofrakturen konnten nicht gefunden werden.

Nach heutiger Ansicht wird ein genetischer Defekt fiir
diese seltene Erscheinung verantwortlich gemacht. Ein ein-
deutig zuordenbarer Gen-Defekt konnte jedoch noch nicht
identifiziert werden.

Klinik

Zu welchem Zeitpunkt die punktférmigen Veranderungen
auftreten, ist unbekannt. Sie diirften sich (meist vollig sym-
ptomlos) wahrend des Wachstums entwickeln und bleiben
nach dessen Abschlul8 fast immer unverdndert. lhre Ent-
deckung ist meist zuféllig und von differentialdiagnosti-
schem Interesse. Klinisch tritt die Osteopoikilie nicht oder
kaum in Erscheinung. Storungen des Mineralstoffwechsels
liegen nicht vor. Alle relevanten Laborparameter sind
unverdndert. Nur etwa 15 % der Osteopoikilose-Patienten
sollen maBige Gelenkssymptome (Schmerzen und auch
Synovitis) haben. Knie, Hiiften und Schultern sind die am
haufigsten involvierten Gelenke [7, 9].

Radiologie

Die Verdnderungen sind mehr oder minder iiber das ganze
Skelett verteilt. Radiologisch imponieren sie als punkt-
formige ossdre Verdichtungen (was u.a. zur Bezeichnung

,Osteopathia condensans disseminata” gefiihrt haben mag).
Besonders hdufig sind die Verdnderungen im Bereich des
Carpus und Tarsus sowie den Epiphysen langer Rohren-
knochen zu finden.

Es handelt sich um multiple, scharf begrenzte, rundlich
ovale Herde mit fleckig-streifig-gemischter Struktur, haufig
symmetrisch verteilt im Bereich der Epi- und Metaphysen
langer Réhrenknochen, im Hand- und Fullwurzelbereich,
im Becken sowie in der Scapula. Sehr selten sind Rippen,
Clavicula, Wirbelkorper und Schéadel betroffen. Die grofie
der einzelnen Knochenverdichtungen kann bis zu 25 mm
betragen [10-13].

Skelettszintigraphisch sind meist keine Aktivitdtsanrei-
cherungen im Sinne eines Knochenumbaus zu sehen [14]
(Abb. 2 und 3). Die Osteopoikilose soll keinen negativen
Einfluf auf Frakturheilungen haben [15].

Begleiterkrankungen

Ein Buschke-Ollendorf-Syndrom (Osteopoikilose in Kom-
bination mit einer Dermatofibrosis) liegt in ca. 10-15 %
vor [16, 17]. Es ist als Folge einer Proliferation metabolisch
aktiver Fibroblastenformationen aufzufassen, ebenso die
Kombination mit (abdominellen) Keloiden. Auch die Kom-
bination von Osteopoikilose und Dacryocystitis (Gunal-
Seber-Basaran-Syndrom) wird als eigenstandige Erkrankung
anerkannt [18].

Daneben gibt es noch mehrere Einzel- und auch Mehr-
fach-Beschreibungen von méglicherweise Osteopoikilose-
assoziierten Krankheitsbildern und Tumoren (Tabelle 2).

Abbildung 2: Osteopoikilose-Herde in Becken und Femora bds.
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Abbildung 3: Osteopoikilose-Herde in den Handknochen (sog. ,Mischtyp”).



Tabelle 2: Osteopoikilose-assoziierte Erkrankungen und Tumore [16-18,
20-31]

Dermatofibrosis lenticularis disseminata
(Buschke-Ollendorf Syndrom)
Diskoider Lupus erythematodes

Lineare Sklerodermie

Keratome

Keloid-Formationen

Psoriasis vulgaris (?)

Dermatologie

Melorheostose

Osteopathia striata
Exostosen

Osteitis condensans ilei
Fibrose Osteodysplasie
Synoviale Chondromatose
Kalzifizierende Chondrome
Riesenzelltumore
Chondrosarkom
Osteosarkom

Osteologie

Rheumatologie Rheumatoide Arthritis

Neurologie Zervikale Myelopathie
Spinalkanalstenosen
Guillain-Barre-Syndrom

Otosklerose
Augenheilkunde Dacryocystitis (Gunal-Seber-Basaran-Syndrom)

Abdominelle Keloide
Peptische Ulzera (?)

Gastroenterologie

Endokrinologie Pubertas praecox

Diabetes mellitus

Kongenitale Dysplasien Coarctatio aortae
Doppel-Ureteren
Behaarte Lippen
Gesichts- u. Zahn-MiRbildungen
Wachstumsstorungen

Diagnostik und Differentialdiagnostik

Die Diagnostik erfolgt primar radiologisch (s.0.). Beim Vor-
liegen der generalisierten Form ist die Diagnosestellung
relativ einfach. Bei lokalem Auftreten sollte nach weiteren
Herden gesucht werden (und auch an ein familidres Auf-
treten gedacht werden).

Differentialdiagnostisch wére bei lokalisierten Knochen-
verdichtungen an akzessorische Knochen, Sesambeine,
,Stieda-Pellegrini-Schatten”, Kompaktainseln, Knochenin-
farkte, Knochentuberkulose, Osteomyelitis, Lues, Osteome,
osteoplastische Metastasen und Knochentumore zu denken.
Falls erforderlich, sollte eine gezielte Biopsie durchgefiihrt
werden. Auch die Moglichkeit einer malignen Transforma-
tion der Verdnderungen wurde suspiziert, was eine diesbe-
zigliche Observanz der Patienten erforderlich macht.

Therapie

Eine Therapie der Osteopoikilose ist meist nicht erforder-
lich, bei Bedarf sind symptomatische Mallnahmen (NSAR)

ausreichend. Bei der seltenen progredienten Form kénnte
analog zur Melorheostose eine (parenterale) Gabe von
Bisphosphonaten zur Stabilisierung versucht werden [19].
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