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Ozet

Summary:.

Nadir gériilen konjenital hir tablo olan Maffucci sendro-

mu, ¢ok  sayida  enkowdrainalar  ve  hcmanjiommalarla  karakte-

rizedir. Basla enkondromalariu sarkomatoz  doniigtimii olmak

lizere, diger  mezodermal ve  nonmezoderinal — maligu tiimérler

bu hastalarda  sik  goriildiigiinden, hastalarin  diizenli  olarak

kontrol allinda  tutulmalar:  gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Maffucci, sendrom, Enkondromatozis,

Hemanjioma, Neoplazma
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Maffucci sendromu, konjenital, herediter ol-
mayan, jeneralize mezodermal bir displazi olup,
¢ok sayida kutandz vaskiiler malfonnasyonlar ve
kemiklerde enkondromalarla karakterizedir. En sik
goriilen vaskiiler malfonnasyonlar hemanjiom ve

lenfanjiomlardir.

Burada, klinik ve radyolojik bulgularla Maf-

fucci sendromu tanisi konan bir hasta sunulmaktadair.

Olgu
57 yasinda erkek hasta, gogiis ve sirtin sol kis-
minda, sol kol vc sol eldeki sislikler, mavi-mor
renkli, deriden kabarik lezyonlar nedeniyle poli-
klinigimize basvurdu. Oykiisiinden, yakinmalarinin
dogumdan sonra ilk yas i¢inde ortaya ¢iktig1, ancak
zamanla say1 vc biiylikliklerinde artma oldugu

0grenildi.
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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.
Key Words: Maffucci, syndrome, Enchondromatosis,

Hemangioma, Neoplasm
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Ailede benzer hastalik tarif etmeyen hastanin
0z ve soy gecmisinde bir 6zellik saptanmadi. Fizik
muayene bulgular1 normaldi. Laboratuar tetkik-
lerinde aclik kan gekeri yiliksekligi disinda patolojik
bulgu yoktu.

Dermatolojik muayenede g6 giisiin ve sirtin sol
tarafinda, sol kolda vc sol elde yaygin, degisik c¢ap-
ta nodiiller, mavi-mor renkli, yumusak, palpasyon-
la agrisiz papiiler ve nodiiler lezyonlar saptandi. Sol
elin basparmagi, ikinci ve ii¢lincii parmaklarinda

deformasyon oldugu goézlendi (Sekil 1 ve 2).

Iki yonlii akciger grafisinde sol hemitoraks iist
kesiminde, sol kol, sol dnkol ve sol el grafilerinde
yumusak doku icinde g¢evresi hiperdens, ortasi
hipodens opasiteler saptanip, kaverndz hemanjiom-
la uyumlu bulundu. Ayrica sol el grafisinde birinci,
ikinci ve iigiinclii parmak falanks ve metakarpal
kemiklerinde enkondroma ile uyumlu kistik kemik

Iczyonlar1 saptandi.

Hastaya, hastalig1 ile ilgili bilgi verildi ve

diizenli araliklarla kontrole gelmesi Onerildi.
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Sekil 1. Olgumuzun gogiis ve koldaki lezyonlarinin gorintimi.

Tartisma

Ilk kez. 1881 yilinda Italyan bir patolog olan
Maffucci tarafindan tanimlanan Maffucci sendro-
mi1, oldukg¢a nadir goriilen konjenital bir hastalik
olup, yaygin enkondromalar ve hemanjiomalarla
karakterizedir (1.2).

Siddeti degisebilen kutanéz lezyonlardan en
stk goriileni, kaverndz hemanjioma yapisinda
vaskiiler malformasyonlardir. Lezyonlargenellikle
mavi-mor, dcrmal veya subkutan, yumusak kitle-
lerdir. En sik tutulan bolgeler eller ve ayaklar ol-
makla beraber, daha proksimal bdlgelerde de
Hastalarin  %25'inde
dogusta vardir, ya da ilk yilda ortaya g¢ikarlar.

goriilebilir. lezyonlar ya

Deri Iczyonlar1 genellikle asemptomatiktir,
bazen agr1 vc kanama olabilir. Bildirilen diger ku-
tandz lezyonlar arasinda lenfanjiomalar, lipomlar,
anjiofibromlar, pigmente neviisler, cafe-au-lait

lekeleri ve vitiligo sayilabilir.
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Sekil 2. Olgumuzun sol elindeki lezyonlarin goériiniimi.

Nadiren deri tutulumu olmadan mukoza ve
kemik Iczyonlar1 goriilebilir. Hem anjiomalar, hem
de enkondromalar nazofarinks dokusunu tutarak
disfaji, burun kanamast vc nefes almada zorluga
neden olabilirler. Hastalarda jinjival hiperplazi, cid-
di alveoler kemik kaybi ve patolojik dis ¢ikist
bildirilmistir. Ayrica intestinal hemanjiomalar sap-
tanan hastalar da vardir (1,3,4).

Karakteristik kemik Iczyonlar1 enkondromalar
olup, kikirdak dokusunda artma gseklinde baslar,
dagilimlart den lezyonlarinin lokalizasyonuna uy-
gundur. Ellerde metakarp vc falanks kemiklerinde
olup, tibia, fibula, femur, radius, ulna vc humerusta
da saptanabilirler. Hastalarin yarisinda tutulum uni-
lateraldir. Lezyonlar nedeniyle patolojik kiriklar
siktir, kiriklar genellikle belirgin deformite ile
iyilesirler (1,2). Hastamizda kemik tutulumu
sadece falanks ve metakarpal kemiklerinde sinirl

idi ve kirik oykiisii yoktu.
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Kemik dcformitcleri genellikle pubertede sta-
billesir, ancak bu lezyonlarda malign dejenerasyon
daima s6z konusudur. Hastalarin %25'indc malign
dejenerasyon olur, bu olgularin yarisindan fazlasin-
da kondrosarkomalar goriiliir. Bildirilen diger ma-
lign hastaliklar arasinda hemanjiosarkoma, lenfan-
jiosarkoma, glioma, igsi hiicreli hemanjioendotel-
yoma, over kanseri ve akut lenfositik 16semi sayila-
bilir (5-11). Hastamizin hematolojik ve radyolojik
tetkiklerinde, eslik eden bir malignitcy1 diisiindiire-
cek bulgu saptanmadi.

Hastalarda ya enkondromalann basisi ile, ya
da beyindeki gliomalar nedeni ile ndrolojik bulgu-
lar ortaya ¢ikabilir. Enkondromalar kafa kaidesine
yerlestiklerinde kranial sinir felglerine, orbitada
yerlestiklerinde optik atrofi, korliikk ve gdz kaslarin-
da felce neden olabilirler.

Kemiklerin radyolojik incelemesinde diizensiz
kortikal kemik ekspansiyonu ile kistik lezyonlar
ozellikle el ve ayak kemiklerinde saptanir. Hasta-
mizin el grafisinde falanks ve metakarpal kemik-
lerinde, enkondroma ile uyumlu kistik lezyonlar
gozlendi.

Maffucci sendromunun tanisinda

Klippel-Trenaunay-Weber sendromu, Ollier hasta-

ayirici

ligr ve kemik tutulumu ile seyreden diffiiz vendz
malformasyon akilda tutulmalidir (1,12).

Maffucci sendromunun etkin bir tedavisi yok-
tur. Kozmetik ve fonksiyonel bozukluklarin gide-
rilmesinde cerrahi girisim ve eksizyon oldukga fay-
dalidir. Hizla biiyliyen, semptomatik hale gelen ve
siipheli radyolojik goriintii veren lezyonlar, mutla-
ka biyopsi ile degerlendirilmelidir. Lezyonlarda
malign degisim olasilig1 yasla artar. Bu nedenle
hastalar, diizenli araliklarla kontrole ¢agirilmalidir.
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Bu yazimizda karakteristik deri ve kemik
lezyonlar1 ile Maffucci sendromu tanisi koydugu-
muz bir hasta, hastaligin nadir gériilmesi nedeniyle

sunulmustur.
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