Sendrom, diskondroplasi ve hemanjiomatosis ile
kombine konjenital mesodermal displasi olarak tanimla-
nabilir.

ilk kez 1881 yilinda Maffucci 6n kolda superfisial
hemanjiom ve multipl kemik kitleleri olan bir olgu
yayinladi. Gegen yillardan ginimuize kadar bildirilen ol-
gu sayisi 200 civarindadir. Olgumuzda Maffucci send-
romunun klasik bulgulari yaninda, literatiirde belirtil-
meyen demir eksikligi anemisi tesbit ettik. Maffucci
sendromunun ¢ok nadir gorilmesi taradigimiz litera-
tirde demir eksikliginden hi¢ bahsedilmiyor olmasi ne-
deniyle olguyu tartismay! ve yayinlamayi uygun bulduk.

OLGU

S.Y. 1973 dogumlu, erkek hasta, vicudunun
degdisik bolgelerinde sislikler olmasi ve ayaklarindaki
sisliklerin agri yapmasi nedeniyle operasyon amaci ile
hastaneye yatirildi. Bu sirada yapilan tetkiklerde anemi
tesbit edilmesi Uzerine ortopedi servisinden goénderilen
hasta arastirma ve tedavi amaciyla servisimize kabul
edildi.

Sislikler ilk kez U¢ yas civarinda 6n kulakta fark
edilmis.

Daha sonra el, ayak, diz ve sirt bélgesinde ortaya
ciktigini ifade ediyor. Bu sisligi gin gectikge blyudugu-
nl ve ayaktaki sisliklerin artik agri yaptigini belirtiyor.

Hastamiz kendisinden iki yas kuguk kiz
kardesinde de benzer bulgularin oldugunu ve ayni
sekilde ondaki sisliklerin de gilin gectikge bulyudiguni
ifade ediyor. Anne ve babasinda benzer bulgularin ol-
madigini, ancak aralarinda akraba iliskisi bulundugunu
ifade ediyor.

Hasta oykusu, lezyonlarin gelisimi ve sekli yanin-
da 1987 yilinda Hacettepe Universitesi Tip Fakiilte-
sinde yatarak tedavi gorduguinid belirtmesi Ulzerine
1229423 protnolu Hacettepe Universitesinde yatis do-
syasl incelendi. Lezyondan eksizyonal biopsi yapildig
ve sonugta: Juvenil hyalin fibromatozis tanisi kondugu
belirlendi. Daha sonra hasta igin gereken tim incele-
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meler yapilmig, ancak suan primer problemlerinden biri
olan anemi ile ilgili bir bulguya rastlanmadi.

Fizik Muayene: Hastanin genel durumu iyi, hasta
koopere hafif anemik gérinimde, tansiyon arteriyel:
120/80 mmHg nabiz sayisi: 80/dak. diizenli olarak de-
gerlendirildi.

Burun cevresi, ylz, her iki kulakta, sirta ve tim
extremitelerde 1-3 cm gapinda pembemsi-kirmizi sislik-
ler gorilmektedir (Sekil 4).

Periferik yayma: Anizositoz, hafif poikilositoz, hipo-
kromi, mikrositler hakim trombositler yeterli, ayirici
sayim normal, Kemik iligi: Eritroid hiperplazi mevcut.

Biokimya tetkikleri: Glisemi, Na, K, Ca, Fosfor,
SGOT, SGPT, ilre, kreatinin, alkalen fosfataz normal
sinirlarda tesbit edildi. Tam idrar tetkiki normal, gaitada
gizli kan menfi bulundu. Serum demiri: %19 mgl, se-
rum demir saglama kapasitesi %474 mgl, ferritin du-
zeyi: 4 ng/ml ve ikinci kontrolda 17.4 ng/ml (17-230
ng/ml) tesbit edildi.

Vitamin B12 dizeyi 170.1 Pg/ml (150-710), Folate
dizeyi: 4.8 ng/ml (>2.5), APTT: 30.5" (26"-42"), PT:
11.5" (12".0) olarak bulundu.

Tiroid hormon duzeyleri FT3: 5.2 Pg/ml (3.1-5.41).
FT4: 13 ng/dl (0.7-1.9). TT,: 2.0 ng/ml (0.8-2.0), TT.:
6.0 mg/dl. (4.5-12.0).

STSH: 1.0 MIU/ml (0.3-5.0) normal sinirlarda tes-
bit edildi. Postero-anterior akciger grafisi ve EKG nor-
mal sinirlarda olarak degerlendirildi.

Ust abdominal ve testis ultrasonografik tetkikler
normal sinirlarda olarak degerlendirildi.

Hasta ayrica néroloji, KBB, g6z muayeneleri yo-
ninden normal olarak bildirildi.

Hastanin tum vicudunda goriulen ve ilerleyici ka-
rakterdeki lezyonlarin gériiniimii, Hacettepe Universitesi
Tip Fakiltesinde yapilan biopsi raporu ve servisimizde
yapilan tetkikler ile hastaya;

1. Maffucci sendromu

2. Demir eksikligi anemisi tanilari kondu.
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Sekil 1. Manucci Sendromlu olgumuzun yandan gorinusi

Sekil 2,3. Hastanin burun ve parmak lezyonlari

YiTKiN ve Ark.
MAFFUCCI SENDDROMU

Sekil4. Olgunun énden gorinisu

LAB.
Tarih Hfb. Hfk. KK. Lak Trombosit

6.4.1994 93 328 556 162 580.000
9.4.1994 8.1 280 494 72 325.000

TARTISMA

Maffucci sendromunun ¢ok nadir goéruldigu daha
once belirtiimisti. Ancak olgumuzun 06zelligi maffucci
sendromu yaninda demir eksikligi anemisi tesbit edilmis
olmasidir. Klasik bilgiler ve literatir maffucci sendromu
ile demir eksikligi anemisi birlikte gorilmesi ydninden
arastirildi. Ancak literatirde boyle bir birliktelige rastlan-
madi. Zaten ¢ok nadir gorilen bir sendrom olmasi ya-
ninda, birlikte hi¢ bildirilmemis olan demir eksikligi ane-
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misinde bulunmasi nedeniyle olguyu tartismayi literatir
bilgisi sunmayi ve hastaliyi tekrar animsatmayi uygun
bulduk.

1881 yilinda Maffuccinin 6n kolda superficial he-
monjiomata ve multipl kemik kitleleri ile tanimladigi ol-
gudan beri, 1992 yilina kadar bitiin dinyadan bildirilen
olgu sayisi 200 civarinda rapor edilmistir (1).

Konjenital, nonherediter bir sendrom olarak bildiril-
mektedir. Olgumuz GATA genetik servisi ile gortsildu.
Anne, baba arasinda akraba iliskisinin bulunmasi ve
bir kardesinde daha olgumuzdaki lezyonlara benzer
bulgularin olmasi nedeniyle otosomal ressesif kalitim
modeline uygun olabilecegi bildirildi. Bu olgularda kro-
mosomal bir anomali olmadigi ve karyotip normal ola-
rak rapor edilmektedir (2).

Sendrom, diskondroplazi ve hemonjiomatosis ile
kombine, mesodermal displazi olarak karakterize edile-
bilir (3).

Vaskiler lezyonlar genellikle subcutanézdir. Bizim
olgumuzda da lezyonlar subcutanéz yapida belirlendi.
Bunun yanisira dalak, bobrek, perirenal dokular, SSS,
beyin zarlari, iskelet kaslari, spinal kord, karaciger,
meme, gastrointestinal sistem ve kafatasinda hemanjio-
ma seklinde visseral tutulum bildiriimektedir.

Gastrointestinal lezyonlar oral mucosadan, anal
mucosaya kadar bulunabilir. Bizim olgumuzda oldugu
gibi nazal mucosada da lezyonlar bildiriimektedir.

Bizim olgumuz her ne kadar otosomal ressesif
olarak rapor edilmis ise de, literatirde bu sendromun
herediter ve otosomal dominant gen ile gectigi de rapor
edilmektedir (4). Ayni zamanda multisentrik tandanslh
ve genglerde ortaya ciktigi belirtiimektedir (5).

Mineral ve kalsiyum metabolizmasi normal sinirlarda
bildiriimektedir (6). Vakamizda kalsiyum fosfor ve alkalen
fosfataz diizeyleri normal sinirlarda tesbit edilmistir.

Maffucci sendromunda goérilen bu lezyonlarin
adolesan donemde ilerlemesinin durdugu bildiriimektedir

(6).
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Vaskiler lezyonlar kavernéz kapiller veya spesifik
olmayan hemanjioma veya lenfanjioma seklindedir (7).
* Olgularda kisa boyluluk (132 cm) %12 oraninda
bildirilmektedir (8). Olgumuzda ise boy 1.70 cm civarin-
da normal sinirlarda idi.
Maffucci sendromunda patolojik kiriklarin daha sik
gorildigu de bildiriimektedir.

Maffucci sendromunu en 6nemli kompli-
kasyonlarindan biri de, malignité insidansinin daha yu#
sek oldugu seklindeki tesbitlerdir. Enchondromdan
chondrosarkoma transformasyon insidansi %15.2 ola-
rak bildiriimektedir (5).

Hemanjioma ve lenfanjiomadan sarkoma trans-
formasyon rapor edilmistir. Genel malignité gelisme in-
sidansi ise %23 olarak bildiriimektedir (5).

Lewis ve Ketcha (5) 105 Maffucci sendrom olgu-
sundan sadece 4 olguda ektodermal neoplazma tesbit
etmiglerdir. Timorlerin hemen hepsi mesodermal orjin-
liydi. Diger germ tabakalarindan kaynaklanan timorler
ise artmis siklikta gérilmedigi bildiriimektedir.

Schunoll ve Genuth'un (9) hastalarinda paratiroid
adenomu, bradney ve ark. (10) olgusunda adrenal kor-
tikal adenom, kizma ve king'in olgusu ise overial tera-
toid tumor ile birlikte olarak rapor edilmistir.

Milki ve arkadaslarinin yayinladigi olguda maffucci
sendromu, hipofiz adenomu, tiberkulum sella enchon-
dromu ve tiroid adenomu ile kombine olarak bildiril-
mektedir (2).

Komplikasyon olmayan olgularin %94'inde yasam
slresi normal sinirlarda bildirilmektedir (11).

Sonug¢ olarak maffucci sendromu seyrek de olsa
gorilmesine ragmen literatiirde birlikte demir eksikligi
anemisinden bahsedilmemesi olgumuzu daha ilging
yapmaktadir. Maffucci sendromunu hatirlatmay! ve de-
mir eksikligi ile birlikte olabilecegini gostermeyi amacgla-
dik.
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