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Buschke-Ollendorffs syndrom i to generationer
imiterende Calvé-Legg-Perthes’ sygdom
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Buschke-Ollendorffs syndrom er en sjeelden autoso-
mal dominant arvelig sygdom med en incidens pé

ca. 1:20.000 [1]. Sygdommen er forarsaget af loss of
function-mutationer i genet LEMD3 (MAN1) pa kro-
mosom 12q14, som betinger en heterogen klinisk fee-
notype. Der er tale om en samtidig tilstedevarelse af
neevoide hudforandringer og osteopoikilose, hvor
sidstnaevnte er en benign knogledysplasi med symme-
triske foci af osteosklerotiske trabekler.

SYGEHISTORIE

En seksérig dreng med diagnosticeret Calvé-Legg-
Perthes’ hoftedysplasi blev henvist fra et paediatrisk
ambulatorium til vurdering af hudforandringer. En
objektiv undersggelse viste puklede, cikatricielt udse-
ende hudlesioner i et 4 cm langt plaque pd abdomen
(Figur 1A) og tilsvarende mindre elementer pa nates
samt dorsalt over fgrste metatarsofalangealled. Mo-
deren oplyste, at hun siden sin tidlige barndom havde
haft nogle hudfortykkelser mellem skulderbladene
og pa landeryggen samt mere dybtliggende og ind-
trukne forandringer pa hgjre balde og bag pa laret
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Puklede og cikatricielt
udseende navoide hud-
forandringer pa abdo-
men (A) og nates (B).
Osteopoikilose hos
dreng (C) og mor (D)
med Buschke-Ollendorffs
syndrom.

(Figur 1B). Hun havde varet indlagt p4 en dermato-
logisk afdeling i nidrsalderen, hvor en hudstanse-
biopsi viste fibrose. P4 grund af hoftesmerter havde
hun som barn féet foretaget rontgenundersggelse af
pelvis. Rgntgenbilledet viste bilateral forteetning af
knoglevevet i caput femoris. Efterfglgende fik hun
diagnosticeret Calvé-Legg-Perthes’ hoftedysplasi.
Hun havde tidligere fiet foretaget en rontgenunder-
sggelse af columna i forbindelse med et piskesmeelds-
traume, og man var dengang blevet meget forundret
over at finde nogle metastaselignende knogleforan-
dringer. Ved en objektiv undersggelse af moderen,
fandtes bindevavsnavi pa ryggen interskapulert, pa
hgjre side af regio lumbalis og mere profundt pa hgjre
nates og posteriort pd hgjre femur.

Ved en rgntgenundersggelse af drengens pelvis
fandt man bilateralt spredte, symmetriske osteoskle-
rotiske forandringer i regio intertrochanterica, hvil-
ket er foreneligt med osteopoikilose (Figur 1C). Nye
rgntgenundersggelser af moderens pelvis viste lige-
ledes multiple osteosklerotiske processer omkring os
sacrum og collum femoris bilateralt (Figur 1D). Hos
moderen viste hudstansebiopsi af det afficerede hud-
omréade elastom med forandringer i savel kollagen
som elastin. P& baggrund af det kliniske billede, rgnt-
genfund og hudbiopsi blev diagnosen Buschke-Ollen-
dorffs syndrom fastslet.

DISKUSSION

De karakteristiske hudlaesioner ved Buschke-Ollen-
dorffs syndrom er: hudfarvede til gullige papler, som
maler en eller flere millimeter i diameter og gullige
plaques med en diameter pa flere centimeter. De sma
papler er oftest talrige, likenoide og med udbredt
symmetrisk fordeling, mens de plakgse elementer er
f& og asymmetrisk lokaliserede. Hudforandringerne
hos patienten i sygehistorien og hans mor var pla-
kgse. Patofysiologien bag de kutane fund er ukendt
[2, 3]. Osteopoikilose er en sjeelden arvelig knogle-
sygdom, som kun kan verificeres ved rgntgenunder-
sggelse. Sygdommen viser sig ved velafgransede,
ovale omréder med pget radiodensitet af knoglevee-
vet. Fokusstgrrelsen streekker sig fra 2 mm til 5 mm
og involverer primert de appendikuleere knoglers
epifyser og metafyser. Sygdommen er oftest asympto-
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matisk, men 15-20% af patienterne oplever smerter
og ledeffusioner. Osteopoikilose udvikler sig i barn-
dommen og persisterer gennem livet. Hos personerne
i sygehistorien ses, at osteopoikilose kan forveksles
med Calvé-Legg-Perthes’ hoftedysplasi, som er en
osteonekrotisk tilstand, som afficerer caput femoris
og hyppigst ses hos drenge i 5-6-drsalderen [4].

Buschke-Ollendorffs syndrom kan optrade fami-
lizert og med varierende ekspressivitet. Afficerede in-
divider har oftest badde hud- og knogleforandringer,
selvom tilstanden kan vaere monosymptomatisk [5].
BOS har et benignt forlgb og kraever ikke behandling.
Pa baggrund af det radiologiske billede kan syndro-
met forveksles med osteonekrose, sklerotiske knogle-
metastaser, osteomer, stribet osteopati, meloreostose
og tubergs sklerose. Det er derfor vigtigt at have
kendskab til dette syndrom, s& man kan differentiere
det fra andre behandlingskraevende tilstande.

SUMMARY

Nebras Ali, Sanne Fast, Mette Ramsdal Poulsen & Anette Bygum:
Buschke-Ollendorff syndrome in two generations imitated
Calvé-Legg-Perthes disease
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Buschke-Ollendorff syndrome is a rare condition characterized
by skin manifestations and osteopoikilosis. We describe a
mother and her son who presented with indurated skin lesions
suggestive of connective tissue naevi. X-rays showed multiple
symmetrical foci of osteosclerosis. They had both been
diagnosed earlier with Calvé-Legg-Perthes disease, which on
revision most likely represented Buschke-Ollendorff syndrome.
Buschke-Ollendorff syndrome may imitate Calvé-Legg-Perthes
disease. Skin signs may be the clue to diagnosis. Main
differentials are sclerotic bone metastases and osteoma.
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