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OZET: Maffucci sendromu yumusak doku hemanjiyomlan ve multipl enkondromlar ile karakterize nadir bir konjenital mezodermal displazidir. Bu bildiride Maffuc-
ci sendromiu bu olgunun radyolojik ve histopatolojik bulgulan literatirr bilgileri i1ginda sunulmustur.
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SUMMARY: MAFFUCCI'S SYNDROME: RADIOLOGIC AND HISTOPATHOLOGIC FINDINGS (A CASE REPORT). Maffucci's syndrome is an uncommon con-
genital mesodermal dysplasia that is characterized by multipl enchondromas and soft-tissue hemangiomas. In this report, radiologic and histopathological
findings of one case with Maffucci's syndrome is presented and related literature is reviewed.
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GIRIS

Maffucci tarafindan1881 yilinda tanimlanan sendrom,
multipl enkondromlar ve hemanjiyomlar ile karakterize,
konjenital, herediter olmayan mezodermal orijinli bir disp-
lazidir. Ingilizce literatiirde buglne kadar 160"1 agkin olgu
bildirilmistir. Enkondromlar daha ¢ok el, ayak ve uzun ke-
miklerde gorlliir. Sendromun vaskiiler komponentini ise
kavernéz hemanjiyomlar, flebektazi ve yumusak doku
kalsifikasyonlari (flebolit) olusturur (1). Yapilan bazi calis-
malarda Maffucci sendromlu hastalarda pankreas, kara-
ciger, over karsinomlari ve beyin timérleri bulunmustur
(2,3). Bu calismada Maffucci sendromlu olgunun radyo-
lojik [direkt grafi, manyetik rezonans gértintileme (MRG)
ve anjiyografi] ve histopatolojik bulgulan literatir bilgileri
1s1ginda sunuldu.

OLGU

Sag ust ekstremitede yaygin sislik, deformasyon, ag-
r ve yutma glcligi sikayetleri olan Maffucci sendromiu
18 yasindaki bayan hastanin yapilan direkt grafi incele-
mesinde, falankslar metakarpal kemikler ve sagda 3. én
kot diizeyinde ekspansiyon ve yer yer destriiksiyon ile bir-
likte hemanjiyomlara ait flebolitlerin multipl milimetrik bo-
yutta dansiteleri ve yumusak doku sislikleri izlendi (Resim
1,2). MRG'de falankslarda ve metakarpal kemikler komsu-
lugunda T1 agirlikli gorintilerde hipointens, T2 agirlikh
gorintilerde hiperintens multipl yumusak doku lezyonu
ve lezyonlarin iginde tim sekanslarda sinyal kaybi seklin-
de gorulen multipl flebolit mevcuttu (Resim 3). Anjiyogra-
fik incelemede ise 6zellikle sag el ve aksiller bolge ile ok-
sipital bélgede sagli deri lokalizasyonunda multipl yumu-
sak doku hemanjiyomlar saptandi (Resim 4). Olgumuz-
da tripsin-giemza bantlama teknigi kullanilarak yapilan
kromozomal analizde yapisal veya sayisal anomali sap-
tanmadi.
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Ayrica yapilan fizik muayenede farinks sag lateral du-
var lokalizasyonunda hemanjiyom ile uyumlu lezyon dik-
kati cekti (Resim 5). Bu diizeyden yapilan biyopsi mater-
yalinin histopatolojik incelemesinde ylzeyde keratinize
kismen atrofik skuamoz epitel 6rtisi altinda tek sirah
endotel ile doseli, eritrositlerle dolu kavernéz damarlar-
dan olusan hamartomat6z olusum ve damar duvarlarin-

Resim 1: Sag el dorsal yiizde multipl kitleler ve subkutan yerlesimli
nodiiller.

Resim 2: Direkt grafi giriiniimii: Falanks, metakarpal kemikler
diizeyinde ekspansivon ve destriiksiyona neden olan multipl
enkondrom ve hemanjivomlara ait flebolitler.
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Resim 3: T1A koronal planda MRG ; Sag el falanks ve metakarpal
kemikler komgulugunda multipl yumugak doku lezyonu ve
flebolitlere ait gériiniim.

Resim 4: Subklavyan arterin selektif arteriyografik incelemesinde;
sag el ve elbilegi diizeyinde multipl hipervaskiiler lezyonlar ve
diizensiz kiiciik vaskiiler golciikler.

Resim 5: Farinks sag lateral duvar lokalizasyonunda hemanjiyoma
ait goriiniim.

da distrofik kalsifikasyon saptandi (Resim 6). Olgumuzda
ozellikle sag el lokalizasyonunda agri sikayeti mevcut ol-
masi (zerine olas! bir malign transformasyon agisindan
sag el dorsal yuziinden biyopsi yapildi. Bu bdlgeden ali-
nan biyopsi materyalinde epidermis altinda daha cok ka-
verndz damarlardan olusan ve dermisi dolduran iyi sinir-
I hamartomatéz olusumlar ve hemanjiyomatéz lobuluslar

Resim 6: Farinks sag lateral duvar lokalizasyonundan yapilan
histopatolojik incelemeye ait goriiniim; yiizeyde keratinize kismen
atrofik skuamdz epitel értiisii altinda tek sirali endotel ile digeli,
eritrositlerle dolu kaverndz damarlardan olusan hamartomatd:
lezyonlar ve damar duvarlarinda distrofik kalsifikasyon

(HE x 75, Prot. No: 2416/02).

Resim 7: Sag el dorsal yiiziinden yapilan biyopsi materyaline ait
mikroskobik goriiniim; Ince duvarli , sirtsirta vermig kavernoz
dilatasyon gosteren hamartomatiz lezyonlar (HE x 150,

Prot. No: 2416/02).

saptandi (Resim 7). Olasi eslik edebilecek sekonder ma-
lign lezyonlar agisindan yapilan batin ultrasonografisi (US)
ve kraniyal bilgisayarli tomografik (BT) incelemede pato-
loji izlenmedi. Hasta abdomen, beyin ve kemiklerde geli-
sebilecek malign lezyonlar yéniinden takibe alindi.

TARTISMA

Multipl enkondrom ve yumusak doku hemanjiyomlari ile
karakterize sendrom, ilk defa 1881 yilinda Maffucci tarafin-
dan tanimlanmistir. Sendrom iskelet ve iskelet dig! bulgu-
larla karakterizedir. Spranger ve arkadaslar, 1978 yilinda
enkondromatozlari 6 grupta toplamislardi: 1-Ollier hastalig,
2-Maffucci sendromu, 3-Metakromatozis, 4-Spondiloen-
kondrodisplazi, 5-irregiiler vertebral lezyonlar iceren en-
kondromatozis, 6-Generalize enkondromatozis (1).

Hastalarin aile dykisi negatifligi, erkeklerde daha sik
goriilmesi ve lezyonlarin ¢gocukluk ¢aginda ya da adélesan
devresinde belirginlesmesi tanisaldir (1). Hastamiz 18 ya-
sinda kadindi ve dykisinden lezyonlarin gocukluk ¢agin-
da bagladig! 6grenildi. Maffucci sendromunda esas belirle-
yici 6zellikler hemanjiyomlardir. Hemanjiyomatéz lezyonlar



MAFFUCCI SENDROMU: RADYOLOJIK VE HISTOPATOLOJIK BULGULAR (OLGU SUNUMU) 155 ) 3 =35

(The Turkish Journal of Pathology)

siklikla kaverndz tipte olup subkutan ve ekstremite yerle-
simlidir. Nadiren visseral organlarda da gériilebilir. Son yil-
larda Maffucci sendromunda tanimlanmis olan hemanijiyo-
matdz lezyonlarin, vendz malformasyonlara benzer sekilde
disik akimh vaskiler malformasyonlar olabilecegi yonin-
de goriis agirhik kazanmaktadir (4). Dilate damarlarda
trombozis ve flebektazi sik gorilen bulgulardir. Olgumuzda
hemanjiyomlar kaverndz tipte ve subkutan yerlesimli olup
agirlikli olarak sag Ust ekstremitede olmak Uzere sacl de-
ride ve farinks sag lateral duvarinda lokalize idi. Lee ve ar-
kadaslari (5), 1999 yiinda Maffucci sendromlu Koreli bir
hastada hipofarinks ve ¢ikan kolon lokalizasyonunda he-
manjiyom saptamiglardir. Ancak Maffucci sendromunda bu
tip lokalizasyonlarda hemanjiyomlara nadiren rastianmak-
tadir. Yaptigimiz literatlir taramasinda farinks diizeyinde
hemanjiyom ile birlikte olan Maffucci sendromu olgusuna
rastlamadik.

Kemik patolojisi iskelet biylimesinin hizlandigi do-
nemde ortaya cikar. Iskelet degisikliklerinin, kemiklerin
uzama uglarini belirleyen enkondral ossifikasyondaki
konjenital defekte bagh olarak meydana geldigine inanil-
maktadir. Kemik lezyonlan siklikla st ekstremitede elin
metakarp ve falankslarini, ulna ve radiusu, alt ekstremi-
tede ise tibia ve fibulay etkilemektedir. Nadiren vertebra,
kotlar, skapula, pelvis ve kafatasi tutulumu da rapor edil-
mistir (6). Maffucci sendromunda ossedz lezyonlar genel-
likle gocuklarda gériilirken , vaskdler lezyonlar yash has-
talarda sik izlenir (4). Olgumuzda enkondromatoz lezyon-
lar, tipik olarak sag Ust ekstremite yerlesimli ve tek taraf-
liydi. Ayrica sagda 3. 6n kot diizeyinde kemik yapida eks-
pansiyon mevcuttu.

Maffucci sendromuna eslik eden diger timarler arasin-
da fibrosarkom, gliom, mezensimal over timori, pankreas
karsinomu, hipofiz adenomu, karaciger adenokarsinomu
ve astrositom sayilabilir (7). Olgumuzda eslik edebilecek
olasi abdominal maligniteler agisindan, batin US ve krani-
yal BT incelemesi yapildi ve normal olarak degerlendirildi.

Direkt grafilerde ossedz ekspansiyona neden olan en-
kondromlar ve yumusak doku kalsifikasyonlar (flebolit)
kolaylikla gériilebilir. BT, ossedz lezyonlarin ve flebolitlerin
saptanmasinda duyarli olmasina karsin hemanjiyomlarin
komsu yumusak doku uzanimlarinda duyarli degildir. Anji-
yografi, Maffucci sendromunda eslik eden vaskiler lez-
yonlarin dzellikle hemanjiyomlarin gdsterilmesinde énemli
rol oynamaktadir. Manyetik rezonans gériintileme (MRG),
multiplanar goérintileme kapasitesi ve yumusak doku
kontrastini saglamasi nedeni ile hemanjiyomlarin uzanim-
larinin ortaya konulmasinda anjiyografi ve BT'ye oranla
daha dstinddr (8). Aynca MRG, Maffucci sendromunda
benign-malign dénisimin saptanmasinda da dnemli kat-
kilarda bulunmaktadir (1,7).

Maffucci sendromunda enkondromlarin malign trans-
formasyonu, hastalarin %20-30'unda gdrulir ve en sik
kondrosarkoma dénisim bildiriimektedir. Nadiren he-
manjiyomlarda da malign dejenerasyon meydana gelebi-
lir. Etkilenen bdlgede ani baslayan agri ve deformite var-
sa malign degisimden siphelenilmeli ve eksizyonel bi-
yopsi tercih edilmelidir (2) .

Maffucci sendromu ayirici tanisinda Ollier hastahgi ,
Klippel-Trenaunay-Weber sendromu ve Blue-Rubber-
Naevus sendromu oncelikle gdzénine alinmalidir (6).
Ollier hastaligi yumusak doku hemanjiyomlarinin eslik et-
memesi ile ayirtedilebilir. Klippel-Trenaunay-Weber send-
romu (anjiyoosteohipertrofi sendromu) multipl hemaniji-
yomlarla seyreder, ancak beraberinde arteriyovenoz fis-
tll, varikdz venler, iskelet ve yumusak doku hipertrofisi,
ciltte hiperpigmentasyon ile karakterizedir. Blue-Rub-
ber-Naevus sendromu ise barsak, karaciger, dalak ve
santral sinir sisteminde hemanjiyomlar ile seyreder.

Maffucci sendromlu hastalar igin iskelet sisteminde ve
disinda malign lezyon gelisme riski uzun sireli takiplerde
%100'e varmaktadir. Bu hastalar daha ¢ok iskelet sistemi
disindaki timorlerden dolay! kaybedilirler. Ozellikle kond-
rosarkom gelismis olan Maffucci sendromlu hastalar beyin
ve abdomende yer alabilecek malign lezyonlar yéninden
periyodik incelemeye alinmalidir (2). Olgumuz gelisebile-
cek olasi malign lezyonlar agisindan takibe alindi.

Sonug olarak, nadir goriilen, ancak 6zellikleri iyi bili-
nen Maffucci sendromunun kemik ve vaskiler kompo-
nentlerinin gdriintilenmesinde, gelisebilecek olasi ma-
lign transformasyonlar acisindan MRG, direkt grafi ve
anjiyografi birlikte tercih edilen radyolojik yontemler olma-
lidir. Ancak Maffucci sendromunda kesin tani ve gelisebi-
lecek olasi malign transformasyonlar igin histopatolojik
inceleme yapilmasi gerekmektedir.
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