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Ö z e t 

Nadir görülen konjenital hir tablo olan Maffucci sendro
mu, çok sayıda enkoıtdraınalar ve hcmanjioınalarla karakte-
rizedir. Başla enkondronıalarııı sarkomatöz dönüşümü olmak 
üzere, diğer mezodermal ve nonmezoderınal maligıı tümörler 
bu hastalarda sık görüldüğünden, hastaların düzenli olarak 
kontrol allında tutulmaları gereklidir. 

Anahtar Kelimeler: Maffucci , sendrom, Enkondromatozis, 
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Maffucci sendromu, konjenital, herediter o l 
mayan, jeneralize mezodermal bir dısplazi olup, 
çok sayıda kutanöz vasküler malfonnasyonlar ve 
kemiklerde enkondromalarla karakterizedir. En sık 
görülen vasküler malfonnasyonlar hemanjiom ve 
lenfanjiomlardır. 

Burada, klinik ve radyolojik bulgularla Maf
fucci sendromu tanısı konan bir hasta sunulmaktadır. 

Olgu 

57 yaşında erkek hasta, göğüs ve sırtın sol kıs
mında, sol kol vc sol eldeki şişlikler, mavi-mor 
renkli, deriden kabarık lezyonlar nedeniyle poli
kliniğimize başvurdu. Öyküsünden, yakınmalarının 
doğumdan sonra ilk yaş içinde ortaya çıktığı, ancak 
zamanla sayı vc büyüklüklerinde artma olduğu 
öğrenildi. 
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S u m m a r y 

Maffucci' s syndrome, a rarelv occurring congenital dis
order, is classically defined as the association of multiple en-
chondromas and hemangiomas. It carries an associated risk of 
the development of malignant neoplasms, particularly sarco
matous transformation of an enchoudroma, as well as other 
malignant mesodermal and nonmesoderinal neoplasms. 
Periodic follow-up of the patients must be advised because of 
this significant incidence of associated malignancy. 
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Ailede benzer hastalık tarif etmeyen hastanın 
öz ve soy geçmişinde bir özellik saptanmadı. F iz ik 
muayene bulguları normaldi. Laboratuar tetkik
lerinde açlık kan şekeri yüksekliği dışında patolojik 
bulgu yoktu. 

Dermatolojik muayenede göğüsün ve sırtın sol 
tarafında, sol kolda vc sol elde yaygın, değişik çap
ta nodüller, mavi-mor renkli, yumuşak, palpasyon-
la ağrısız papüler ve nodüler lezyonlar saptandı. Sol 
elin başparmağı, ikinci ve üçüncü parmaklar ında 
deformasyon olduğu gözlendi (Şekil 1 ve 2). 

İki yönlü akciğer grafisinde sol hemıtoraks üst 
kesiminde, sol kol , sol önkol ve sol el grafılerinde 
yumuşak doku içinde çevresi hiperdens, ortası 
hipodens opasiteler saptanıp, kavernöz hemanjiom-
la uyumlu bulundu. Ayrıca sol el grafisinde birinci, 
ikinci ve üçüncü parmak falanks ve metakarpal 
kemiklerinde enkondroma ile uyumlu kistik kemik 
lczyonları saptandı. 

Hastaya, hastalığı ile i lgi l i bi lgi verildi ve 
düzenli aralıklarla kontrole gelmesi önerildi. 
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( H ı h / K A R A K A Y A 1 . I v c A r k 

Şeki l 1. Olgumuzun g ö ğ ü s ve koldaki lezyonlar ının gö rünümü. 

T a r t ı ş m a 

İlk kez. 1881 yılında İtalyan bir patolog olan 
Maffucci tarafından tanımlanan Maffucci sendro-
mıı, oldukça nadir görülen konjenital bir hastalık 
olup, yaygın enkondromalar ve hemanjiomalarla 
karakterizedir (1.2). 

Şiddeti değişebilen kutanöz lezyonlardan en 
sık görüleni , kavernöz hemanjioma yapıs ında 
vasküler m al form a s y o n 1 ard ı r. Lezyonlar genellikle 
mavi-mor, dcrmal veya sııbkutan, yumuşak kitle
lerdir. En sık tutulan bölgeler eller ve ayaklar o l 
makla beraber, daha proksimal bölgelerde de 
görülebil ir . Hastalar ın %25'inde lezyonlar ya 
doğuşta vardır, ya da ilk yılda ortaya çıkarlar. 

Deri Iczyonları genellikle asemptomatiktir, 
bazen ağrı vc kanama olabilir. Bildir i len diğer ku
tanöz lezyonlar arasında lenfanjıomalar, lipomlar, 
anjiofibromlar, pigmente nevüsler , cafe-au-lait 
lekeleri ve vitiligo sayılabilir. 

M A F F U C C İ S F N D R U M U 

Şeki l 2 . Olgumuzun sol elindeki lezyonlar ın g ö r ü n ü m ü . 

Nadiren deri tutulumu olmadan mukoza ve 
kemik Iczyonları görülebilir. Hem anjıomalar, hem 
de enkondromalar nazofarinks dokusunu tutarak 
disfajı, burun kanaması vc nefes almada zorluğa 
neden olabilirler. Hastalarda jinjival hiperplazi, cid
di alveoler kemik kaybı ve patolojik diş çıkışı 
bildirilmiştir. Ayrıca intestinal hemanjıomalar sap
tanan hastalar da vardır (1,3,4). 

Karakteristik kemik lczyonları enkondromalar 
olup, kıkırdak dokusunda artma şeklinde başlar, 
dağılımları den lezyonlarının lokalizasyonuna uy
gundur. Ellerde metakarp vc falanks kemiklerinde 
olup, tibıa, fıbula, femur, radius, ulna vc humerusta 
da saptanabilirler. Hastaların yarısında tutulum uni-
lateraldir. Lezyonlar nedeniyle patolojik kırıklar 
sıktır, kırıklar genellikle belirgin deformite ile 
iyileşirler (1,2). Has t amızda kemik tutulumu 
sadece falanks ve metakarpal kemiklerinde sınırlı 
idi ve kırık öyküsü yoktu. 
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M A F F U C C İ S F N D R O M U 

Kemik dcformitcleri genellikle pubertede sta-
billeşır, ancak bu lezyonlarda malign dejenerasyon 
daima söz konusudur. Hastaların %25'indc malign 
dejenerasyon olur, bu olguların yarısından fazlasın
da kondrosarkomalar görülür. Bi ldir i len diğer ma
lign hastalıklar arasında hemanjiosarkoma, lenfan-
jiosarkoma, glioma, iğsi hücreli hemanjıoendotel-
yoma, over kanseri ve akut lenfositık lösemi sayıla
bilir (5-11). Hastamızın hematolojik ve radyolojik 
tetkiklerinde, eşlik eden bir malignitcyı düşündüre
cek bulgu saptanmadı. 

Hastalarda ya enkondromalann basısı ile, ya 
da beyindeki gliomalar nedeni ile nörolojik bulgu
lar ortaya çıkabilir. Enkondromalar kafa kaidesine 
yerleştiklerinde kranial sinir felçlerine, orbitada 
yerleştiklerinde optik atrofi, körlük ve göz kasların
da felce neden olabilirler. 

Kemiklerin radyolojik incelemesinde düzensiz 
kortikal kemik ekspansıyonu ile kistik lezyonlar 
özellikle el ve ayak kemiklerinde saptanır. Hasta
mızın el grafısinde falanks ve metakarpal kemik
lerinde, enkondroma ile uyumlu kistik lezyonlar 
gözlendi. 

Maffucci sendromunun ayırıcı tanıs ında 
Klippel-Trenaunay-Weber sendromu, Ollier hasta
lığı ve kemik tutulumu ile seyreden diffüz venöz 
malformasyon akılda tutulmalıdır (1,12). 

Maffucci sendromunun etkin bir tedavisi yok
tur. Kozmetik ve fonksiyonel bozuklukların gide
rilmesinde cerrahı girişim ve eksizyon oldukça fay
dalıdır. Hızla büyüyen, semptomatik hale gelen ve 
şüpheli radyolojik görüntü veren lezyonlar, mutla
ka biyopsi ile değerlendirilmelidir. Lezyonlarda 
malign değişim olasılığı yaşla artar. Bu nedenle 
hastalar, düzenli aralıklarla kontrole çağırılmalıdır. 

G ü l i z K A R A K A Y A L İ v e Ark. 

Bu yazımızda karakteristik deri ve kemik 
lezyonları ile Maffucci sendromu tanısı koyduğu
muz bir hasta, hastalığın nadir görülmesi nedeniyle 
sunulmuştur. 
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