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Abstract  
 

Multiple Hereditary Exostoses (MHE) is an autosomal dominant genetic condition characterized by multiple 
exostoses or osteochondromas. Genetic study had identified a certain type of Exostosin mutated genes which can 
potentially cause exostoses. A 14-year-old boy was referred to our outpatient ward hospital with a hard palpable 
lump on his left back and right lower limb which gradually increased in size over the past 10 years. Laboratory   
examinations consisted of complete blood count, urinalysis, and renal function test were within normal limit. A 
radiographic examination of the skeleton demonstrated multiple osteochondromas in the left scapula and right 
tibia fibula.  MHE appears in different bone locations, more likely in the long bones and are able to diagnosed 
using various imaging modalities, such as: plain radiography, CT (computed Tomography) scan, and MRI 
(Magnetic Resonance Imaging), however in some cases plain radiography was sufficient enough to conclude the 
abnormality. MHE can greatly affect individual's quality of life, both physically and mentally. There are two types 
of osteochondroma Pedunculated and Sessile, Sessile type of osteochondroma is more common than 
pedunculated, and it bear a higher risk of malignant transformation into chondrosarcoma. However, upon 
carefully examinations on radiographic images, the signs of malignant transformation can be detected and 
excluded, so that the correct MHR management can be apply. 
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Abstrak  

 
Eksostosis Herediter Ganda (EHG) adalah penyakit genetik langka yang diwariskan secara autosomal dominan, 
yang ditandai dengan pertumbuhan eksostosis atau osteokondroma yang multipel. Beberapa penelitian genetik 
melaporkan jenis mutasi tertentu pada gen Exostosin yang menyebabkan terjadinya eksostosis. Seorang anak laki-
laki berusia 14 tahun dirujuk ke poliklinik rumah sakit dengan teraba benjolan keras di punggung kiri dan tungkai 
bawah kanan, yang dirasa semakin membesar sejak 10 tahun yang lalu. Hasil laboratorium hitung darah lengkap, 
urinalisa, dan pemeriksaan fungsi ginjal menunjukkan hasil normal. Pada pemeriksaan radiografi polos tampak 
gambaran osteokondroma multipel pada tulang skapula kiri dan tibia-fibula kanan.  EHG tumbuh di beberapa 
lokasi tulang serta dapat di diagnosa secara akurat oleh berbagai modalitas pencitraan seperti radiografi polos, 
CT (Computed Tomography) scan, dan MRI (Magnetic Resonance Imaging), namun pada kasus sederhana, 
diagnosis EHG sudah dapat ditegakkan dengan pemeriksaan radiografi polos saja. EHG dapat mempengaruhi 
kualitas hidup penderita, baik dari segi fisik maupun psikis. Terdapat 2 jenis EHG, yaitu sessile dan pedunkulata, 
dengan insiden tipe sessile lebih banyak dibandingkan pedunkulata. Lesi tipe ini memiliki resiko lebih tinggi untuk 
mengalami transformasi maligna menjadi kondrosarkoma, namun dengan pemeriksaan radiografi, tanda 
transformasi maligna dapat dideteksi secara akurat, sehingga manajemen terapi yang efektif dapat ditegakkan.  
 
Kata kunci: Eksostosis Herediter Ganda (EHG); Skapula; Tibia; Fibula 
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PENDAHULUAN  

Eksostosis Herediter Ganda (EHG) atau Osteokondroma Herediter Ganda (OHG) 

merupakan penyakit langka yang diturunkan secara autosom dominan dengan 

prevalensi 1:50.000 individu di negara barat. (1–5) Penyakit ini ditandai oleh pertumbuhan 

osteokondroma di beberapa lokasi tulang, terutama tulang panjang. Pertumbuhan 

abnormal ini disebabkan oleh mutasi gen eksostosin (EXT1/ EXT 2) yang membuat 

pengaturan fungsi sel kondrosit dan differensiasi lempeng pertumbuhan tulang 

terganggu, sehingga menyebabkan eksostosis dengan arah tumbuh menjauhi 

epifisis.(4,6–9)  

EHG seringkali asimtomatik dengan keluhan kebanyakan penderita adalah 

benjolan tubuh yang dirasa kurang estetik.(10–13) Gejala klinis berupa rasa nyeri dapat 

timbul jika pertumbuhan tulang tidak terkendali dan menekan saraf atau pembuluh 

darah disekitarnya.(12,14–16,17) Hal ini biasanya didapatkan pada transformasi maligna 

osteokondroma menjadi kondrosarkoma. (18,19) Pemeriksaan penunjang radiologi yang 

biasanya digunakan untuk mendeteksi penyakit ini adalah radiografi polos, CT scan dan 

MRI, namun pada kasus sederhana, pemeriksaan radiografi saja sudah cukup untuk 

menegakkan diagnosa EHG.(13,20) 

Tujuan pembuatan laporan kasus ini untuk memaparkan proses penegakkan 

diagnosis EHG di Indonesia dengan hanya menggunakan pemeriksaan radiografi polos 

saja.  

 

DESKRIPSI KASUS  

Seorang anak laki-laki berusia 14 tahun dirujuk ke poliklinik rumah sakit dengan 

keluhan teraba benjolan keras pada punggung kiri (gambar 1) dan tungkai bawah kanan 

(gambar 2), yang semakin membesar sejak 10 tahun yang lalu. 

Melalui anamnesis, dketahui ayah pasien memilik kelainan yang sama (EHG). 

Pemeriksaan fisik status generalis pasien dilaporkan dalam batas normal. Pada status 

lokalis regio punggung kiri dan tungkai bawah kanan, didapatkan benjolan bulat keras, 

yang tidak bergerak, dan tidak nyeri, dengan kulit sekitarnya terlihat utuh, tanpa tanda 
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kemerahan. Rentang gerak sendi (Range of Motion = ROM) aktif maupun pasif pada 

bahu kiri, lutut, dan pergelangan kaki baik dan tidak nyeri. Pemeriksaan radiografi polos 

bahu kiri dan tungkai bawah kanan proyeksi anteroposterior (AP) dan lateral (L), 

menunjukkan adanya beberapa osteokondroma pada tulang skapula kiri dan tibia-fibula 

kanan.   

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Gambar 1. Foto punggung belakang, tampak penonjolan pada area skapula kiri 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Gambar 2. Foto tungkai bawah kanan belakang, tampak penonjolan. 
 

Dilakukan konsultasi psikologis serta monitoring pada pasien ini karena keluhan 

saat ini hanya berupa benjolan yang dirasa mengganggu secara estetik sehingga 

prosedur pembedahan disarankan oleh dokter untuk tujuan estetik, namun ditolak oleh 

keluarga.    
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HASIL  

Pada pemeriksaan radiografi polos bahu kiri (gambar 3) dan tungkai bawah 

kanan (gambar 4) proyeksi AP dan lateral, tampak gambaran eksostosis pada tulang 

skapula kiri, proksimal tibia - fibula kanan, dan distal tibia kanan yang berasal dari 

metafisis, Lesi digambarkan berupa massa besar yang melebar dengan dasar yang lebih 

lebar dibandingkan kedalamannya, berkorteks baik dengan ketebalan cartilage cap 

kurang dari 1,5 cm, tampak sebagian area yang mengapur menyerupai kembang kol 

yang tumbuh menjauhi epifisis.  

Secara radiografi saat ini tidak ditemukan tanda transformasi maligna berupa 

gambaran litik lusensi, destruksi, maupun kalsifikasi pada soft tissue di sekitar lesi, 

sehingga pemeriksaan lanjutan berupa CT scan dan MRI tidak dilakukan.   

 

 

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

(A)                                                        (B) 
Gambar 3. Radiografi bahu kiri proyeksi AP (A) dan lateral (B) menunjukkan eksostosis 

bentuk sessile pada tulang skapula kiri. 
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Gambar 4. Pemeriksaan radiografi tungkai bawah proyeksi AP dan Lateral 

menunjukkan eksostosis bentuk sessile pada tibia – fibula kanan. 
 

DISKUSI  

EHG merupakan penyakit genetik langka yang diwariskan, terutama dari pihak ayah. 

(14) Lesi ditandai oleh pertumbuhan banyak osteokondroma di berbagai lokasi tulang. 

Berdasarkan anamnesis termasuk riwayat keluarga dan pemeriksaan fisik status lokalis 

pada punggung kiri dan tungkai bawah kanan, kecurigaan yang mengarah pada diagnosa 

EHG ditegakkan. Hal ini sesuai dengan penelitian Bander S Alrashedan, yang melaporkan 

keluhan utama penderita EHG berupa benjolan keras pada tulang skapula dan Madoki. 

A, et al yang melaporkan insiden langka EHG pada anak yang diturunkan secara genetik. 

(1,13). 

Cheryl, O Dubose menyebutkan berbagai modalitas yang dapat digunakan untuk 

mendiagnosa EHG, diantaranya adalah radiografi polos, CT scan, dan MRI, dengan 

pemeriksaan radiografi polos menjadi alat penunjang utama.(13,20) Hal ini dikarenakan 

kemampuan alat untuk mendeteksi kelainan eksostosis cukup mumpuni, selain itu alat 

radiolografi polos banyak tersedia di berbagai tipe rumah sakit dengan harga yang relatif 

terjangkau.(3) CT scan dan MRI digunakan untuk mengkonfirmasi kecurigaaan 
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tansformasi maligna yang terlihat pada pemeriksaan radiografi polos serta 

mengevaluasi area yang tidak terjangkau oleh pemeriksaan radiografi biasa seperti pada 

tulang rusuk dan cranium serta mengevaluasi komplikasi MHE, terutama jika ada 

kecurigaan yang mengarah pada transformasi maligna.(3)    

Pemeriksaan radiografi dapat membedakan 2 jenis osteokondroma, yaitu sessile 

dan pedunkulata. Lesi sessile memiliki dasar yang lebih lebar dibandingkan 

kedalamannya, sedangkan pedunkulata memiliki tangkai ramping yang berujung bulat, 

dengan arah tumbuh keduanya tampak menjauhi epfisis. Lesi sessile lebih sering 

ditemukan dengan gambaran struktur metafisis yang melebar atau deformitas 

berbentuk “terompet”. (3,14,21) 

Pada kasus ini, secara radiografi didapatkan gambaran osteokondroma tipe sessile 

di berbagai lokasi tulang, yaitu skapula dan tibia-fibula, sehingga diagnosa EHG dapat 

ditegakkan. Saat ini tidak ditemukan gambaran yang mengarah pada suatu transformasi 

maligna, sehingga pemeriksaan lanjutan berupa CT scan dan MRI tidak dilakukan..(1-

3,13,14) 

Kualitas hidup pasien saat ini baik, tidak ada keterbatasan fisik dalam beraktifitas 

maupun rasa nyeri yang mengganggu, namun karena rasa rendah diri yang ditimbulkan 

dari benjolan yang dirasa kurang estetik, maka pada pasien ini hanya diberikan edukasi 

dan monitoring.  

 

 

KESIMPULAN  

EHG merupakan kelainan genetik tulang langka yang diwariskan, ditandai dengan 

adanya pembentukan osteokondroma di beberapa lokasi tulang. Kondisi ini dapat 

menurunkan kualitas hidup penderita  baik dari segi fisik maupun psikis. Laporan kasus 

ini menjelaskan bahwa pemeriksaan radiografi polos dapat mendiagnosa EHG secara 

akurat, dengan menitik beratkan pada gambaran khas osteokondroma secara radiografi, 

dan menyingkirkan kemungkinan adanya transformasi maligna melalui eksklusi 

beberapa tanda tansformasi maligna secara radiografi sehingga manajemen terapi yang 

efektif dapat segera dilakukan.   
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