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Klinikte ¢ok ender olarak ortaya cikan MAFFUCCI-KAST sendromu
miultipl enkondromatozis ve hemanjiomatozisle karakterize olur. Bu sendro-
mun 1881 y:lindaki ilk tanimlanmasindan sonra 1973 yilina kadar bitun
dinya literatirinde ya!miz 105 olgu yayinlanmistir.

Miiltipl kemik afeksiyonlari ve bir hemanjiom lokalizasyonu gdésteren
5,5 yasindaki bir kiz cocugundaki gézlemimizie biz bu hastaligi, hem rént-
genolojik ve hem de histolojik olarak kanitlayabildik. ileri derecedeki bir
genu valgum durusu nedeniyle bu olguda tibianin tgte bir proksimalinde,
tiumorin kemik sistemi Gzerinde 6nemli bir 6lcude yayilma gosterdigi yer-
de, bir diizeltme osteotomisi yapildi. Klinik olarak operasyondan 9 ay sonra
bile osteotomi dizleminde osser bir yluklenebilme saglamligi olmadigindan,
bu cocugu bir yurime destek ateli ile donattik. Ama dizeltme osteotomisi
yapilirken ayni zamanda kesilmis olan fibula, osser bir iyilesmeye cabucak
ulasmistir. MAFFUCCI-KAST sendromunda: hastalia yakalanmamis kemik
bolgelerinde, osteogenezisin bozulmadigi burada aciklikla gorilmektedir.

CiRiS:

Anjiomatozis ile birlikte gidis gosteren multipl enkondromatozisi
1881 yilinda ilk olarak tanimlayan Italyan patologu Angelo MAFFUCCI
olmustur (7). KAST ve von RECKLINGHAUSEN de 1889 yilinda,
makroskopik ve histolojik gézlemini yaptiklari bir olgu nedeniyle,
MAFFUCCI'nin daha 6nceden yaptigi yayini bilmeksizin, hastaligin
klinigini ve patolojisini yazmislardir.

Hastaligin etyolojisi kesinlikle bilinmemektedir (2), mezodermal
kaynakli olan ve ¢ok ender gorillen kompleks bir gelisme bozuklugu-
na bagl oldugu saniimaktadir (5,6,7). Burada kalitsal bir mezoder-
mal displazinin fetal gelisme devresinde morfolojik bozukluklar ya-
rattigi akla gelebilirse de, familyer ve herediter bir hastalik olmadi-
g1 (8) anlasiimistir. ELMORE et al (2) 1966 da yaptiklan yayinda,
35 yasindaki bir kadin hastada, kromozomal iligkileri normal olarak
bulduklarini acikladilar.

* Doc. Dr. med. S. K. Erol, Horionstr, 2,406 Viersen 12, W. Germany.



MAFFUCCI hastahgi; diskondroplastik-diskromik-kutan sendrom;
kondrcdisplazi-anjiomatdéz kcmpleksi; anjidomatdzii kcndrezisirofi;
diskondroplaziali hemanjiomata gibi sinonimieri de olan bu hastalik
erkek ve kadin cinsinde hemen hemen esit olarak goériimektedir (2,8).

Kemigin diffuz veya bir yani tutan enkondromatéz sekilleri var-
dir. Bir yani tutan enkondromatoz sekline OLLIER hastaligi diyoruz.
Bir yant tutarak ekstremitelerde gelisme bozuklugu nedeni olan en-
kondromatozis seklini ilk olarak Fransiz cerrahi OLLIER (1830-1900)
1889 yilinda tanimlamistir (7,9).

MAFFUCCI-KAST sendromunda ise enkondromatozis, kafatasi
disinda gévdedeki kutun kemiklerde Ickalize olabilmektedir, en sik-
likla ellerde ve en az da sternumda goérulmektedir. Literatlir tarama-
sina gore vertebral lokalizasyonu % 10,2 ve kcstal yerlesmesi de
% 31,6 dir (8).

Hastaligin belirtileri 1.ci yas icersinde veya daha sonra sapta-
nabilir, % 78 olguda puberte 6ncesinde semptomlar kendilerini belli
ederler (8). KAST'In yayinladigi olgu (6) 6.ct yasa kadar normal ge-
lisme gostermis, 15-16.c1 yaslarda ekstremitelerdeki tumdral blyu-
meler cabuklasmig, 21-22.ci yastan sonra tumdral biyime durakia-
mistir; 34 yasina gelen erkek hastada deformitelerin ise yaramaz du-
ruma soktugu sag el ampute edilmistir.

Soysuzlasma gostermeyen ve kiriklar olmayan jeneralize en-
kondromatozis ve hemanjiom lokalizasyonlarinda, klinikte hastanin
agn yakinmalari yoktur; sedimentasyon, kan tablosu ve diger labo-
ratuar arastirma yontemlerinde spesifik degdisiklikler beklenmemeli-
dir.

Devinim sistemi bu hastaltkta agir bir sekilde zarar gordigin-
den malign dejeneresans disinda da prognoz iyi degildir.

GRIMMER’e gére (4) malign dejeneresans olasiligi % 20 kadar-
dir. 1963 de Moskova’da yaptiklari yayinda RABINOVICH ve AREN-
BERG literatiirde o giine dek verilen 65 olgunun 11 inde kondrosar-
kom transformasyonu bulmuslardir (Cit. 2). LEWIS et al 1973 de yap-
tiklan yayinda (sayfa 1466, sekil 2 ve 3) 16 yasindaki bir kadin has-
tada, neoplastik komplikasyon olarak sol humerusta gelisen bir sar-
komu acikladilar (8). 1966 yilina kadar dinya literatiurini gézden ge-
ciren ELMORE et al. (2) 75 olgu yayinlandigin saptamiglar ve bun-
larin da 14 unde sarkomat®éz bir degisme oldugunu bulmuslardir
(%. 18,66). Buna karsilik 1973 de diinya literatirini yeniden gdzden
geciren LEWIS, R. J. et al (8), o gline dek 105 olgu yayinlandigini ve
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bunlarda 16 defa sarkomatdéz degisme gelistigini goérmuslerdir
(% 15,24). Malign degismelerden kondrosarkom, hemanjiosarkom,
lemfanjiosarkom, fibrosarkom, glioma, overlerin mezensimal timori
ve pankreas kanseri burada sayilabilir. Ayrica hastalik tablosuna
adenomlar ve diger iyi huylu tumorler de eslik edebilirler.

Ayirici tanida eklem kondromatozlari, kondrosarkomlar, osteo-
blastomalar, miultipl kartilaginer eksoztozlar, OLLIER sendromu ve
fibroz displazi akla gelmelidir. Kesin tani biopsi ile kanitlanabilir.

GOZLEMINi YAPTIGIMIZ MAFFUCCI-KAST OLGUSU :

B. Almany'o‘da isci olarak gecimini saglayan babasi tarafindan
Gaziantep'ten tedavi icin getirilen P.C., 1.6.1970 dogumlu kiz cocu-
dgu, 19.1.1976 tarihinde klinigimize yatirildi.

Soy gecmisinde bir 6zellik yok.

0z gecmisinde de lizerinde durulmaga deder bir 6zellik yok,
dogumu normal, iki yasinda yurumesini 6grenmis. Yurumesini égren-
dikten sonra hafif bacak kisali§i géze carparmis. Birkag yildan beri
de artan valgus durumu ile sol bacak kisaligi ¢ok belirli duruma
gelmis ve el ve ayak parmaklarinda sislikler ortaya cikmig, sag elin
ulnar yaninda bulunan ceviz buiyukligindeki mavimsi-kirmizims: tu-
moral sislik cocugun dogumundan sonra anne ve babasi tarafindan
gorilmus.

Hastanin kliniginde el parmaklarinda sagda ve solda kikirdagim-
siI sert sisliklerle birlikte, solda brakimetakarpi ve her iki yanda kli-
nodaktili var. Pelviste sol yandaki bacak kisaligina bagh olarak sola
dogru kaykilma gbéze carpiyor. Solda oOlcliye bagh bacak kisaligi
5,56 cm (sag bacak uzunlugu: 54,5 cm, sol bacak uzunlugu: 49,0 cm).
Solda pes adduktus, sagda ise pes plano-valgus deformitesi var.
Solda brakimetatarsi lil ve sagda brakimetatarsi IV ve V. Ekzostozlan
andiran timoral degismeler, valgus pozisyonunda bir eksen kusuru
goésteren sol tibianin proksimalinde palpasyonla saptanabilmekte.
Her iki yanh genu valgum, solda ilerlemis genu valgum acisi (sag-
da 20° ve solda 30°).

Sag elin ulnar tarafinda 2 cm kadar capi olan bir deri bélgesin-
de kavernéz karakterde bir hemanjiom lokalizasyonu var.

Rontgende her ikj femurda; her iki fibulanin proksimal ve distat
uclarinda; sol tibianin proksimal ve distalinde; solda | den V e ka-
dar butin metatarslarla tim falankslarda ve sagda IV ve V meta-
tarslarla 1l ciden V ciye kadar olan parmak segmentlerinde; sakral
bolge ile her iki pelvis yarisinda; sag elde Il ci ve lll cii metakarp
ve falankslarda; sol elde Il ciden V ciye kadar tum metakarp ve fa-
lanks segmentlerinde enkondromatozis lokalizasyonu géruldu.
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Resim: 1 — Her iki elde metakarplarda ve falankslarda yaygin enkondrom loka

lizasyonlari. Sag elin ulnar yaninda, klinikte saptayip operasyonla uzaklastirdigi-

miz bir hemanjiom lokalizasyonuna ragmen, Réntgende bu bdlge (V ci metakarp)
hemen hemen normal gériinumde.

!

'

Resim : 2 — Her iki pelvis yarisi ile femurun proksimel metafizlerinde yaygin Ki-
kirdak timoria lokalizasyonlari. Burada ilging olarak dikkati ceken femur epifizle-
rinin struktirel olarak hemen hemen normai goériinimde olusu.




Resim : 3 — Her iki ayakta, metatars ve falankslarda kikirdak timoria lokalizasyon-
lari, sagda IV ve V brakimetatarsi.

Laboratuar bulgularinda normalden sapma gdsteren degerler
yok, 6zellikle sedimentasyon ve kan tablosu normal. Kan gurubu
AB Rh +.

26.2.1976 da operasyon : Solda genu valgum dlzeltme osteoto-
misi yapilirken, tibianin proksimalinden histolojik muayene icin bi-
yopsi de alindu.

Histoloji muayene raporu: (4.3.1976 tarih ve 4643/76 protokol
Nr. Prof. Dr. Hinz, Krefeld Patoloji Enstitusu Direktdrtu) Enkondroma.

14.10.1976 da operasyon : Sag elin ulnar tarafinda lokalize olan
ve kaverndz bir karakter gosteren damar tuméri saglam bolge si-
ninndan ekstirpe edilerek histclojik muayeneye gonderildi, deri de-
fekti plastik operasyonla ve kaydirma prensibi ile kapatiidi.

Histoloji muayene raporu: (19.10.1976 tarih ve 21858/76 proto-
kol Nr., Prof. Dr. Hinz, Krefeld Patoloji Enstitisu Direktori) Kavernéz
hemanjiom, cevre dokuda siderozis.

Postoperatif devrede uzun sure pelvi-pedal algi sargisi icinde
tibianin proksimalinde osser bir iyilesme saglanamadigindan 28.7.1976
tarihinde hasta bir yurime destek ateli ile donatildi ve ylurimesini
ogrendikten sonra 12.11.1976 tarihinde evine gonderildi.
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Resim : 4 -— Solda daha ¢ok goriilen diafizer bolge enkondromatozisi ve femurlarin
proporsiyonal bozulmasi. Ayrica solda daha siddetle gortlen genu valgum durusu.
Sag tibiada timor lokalizasyonu yok.




Resim: 5 — Solda tumor lokalizasyonu goésteren tibianin sagdaki saglam kalmis

tibiaya oranla antekurvasyonu ve ileri derecedeki kisaltgi. Enkondromatozis loka-

lizasyonu kemiklerin biyume potansiyelini belirli bir sekilde negatif olarak etki-
lemektedir.
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Resim: 6 — 12.4.1976 tarihinde cekilmis Rontgen filmi. Diizeltime osteotomisinin
tarihi 26.2.1976 oldugu halde fibulanin osteptomi uclart arasinda  belirli kallus
kopriisii gbéze carpmakta.
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Resim : 7 — 16.6.1976 tarihinde hazirlanan Rontgen grafisi fibula osteotomi yerinin
kemiksel . olarak kaynadigini goésteriyor. Klinikte tibianin lcte bir Gst boélimiinde
stahiilte yetersiz ama bu Réntgen filminde bir osser defekt belirtisi yok. K
tumor yerlesmeleri disinda MAFFUCCI-KAST seridromunda ke

' olay! bozulmamis




TARTISMA:

OLLIER sendromunda enkondromatozis lokalizasyonu bir yanda
gérildigi halde, MAFFUCCI-KAST sendromunda her dort ekstremite-
yi de tutan diffiz veya jeneralize formlar ortaya cikmaktadir (1,2,5,
6.7.8.9). MAFFUCCI-KAST sendromunda ayrica bir hemanjiom kom-
binasyonu:vardir. Bu sendromda bir flebektazi ile birlikte giden ka-
piller veya-kavern6z hemanjioma, lemfanjioma, flebitler ve diger vas-
kuler iezyonlar da saptanabilir (8). Miiltipl kavernéz hemanjiomlar
deride goruldigi gibi ic organlarda da gérulebilir (4), kombinasyon
olarak diskromi, vitiligo, pigment nevisleri, ve kas lezyonlan (1)
saptanabilir. GRIMMER (4) genital bélgede labiumlardaki hemanjiom
lokalizasyonuna deginmistir, CONU et al (1) amiyotrofi bulmuslardir.

MAFFUCCI-KAST sendromu olarak gdézleminj yaptigimiz 5,5 ya-
sindaki kiz cocugunda, pelvis ile iist ve alt ekstremitelerde yaygin
enkondrom lokalizasyonu yaninda sag elin ulnar bélgesinde lokalize
kavern6z hemanjioma bulunmustur.

Hastaligin etyolojisi bilinmemektedir. Bircok otér hastaligi ekto-
dermal kaynakh bir embryonal bozukluk olarak gérmektedirler (1)
Yapilan arastirmalarda kromozom modifikasyonlari veya bozukluk-
lan saptanamamistir (1,2). Bizim kiicilk hastamizin soy gecmisinde,
bu sendromun baska yakinlarinda veya akrabalarinda gériilebilece-
gine dair bir ipucu elde edilememistir.

MAFFUCCI-KAST sendromunun ilk belirtileri genellikle puberte-
den 6nce ortaya cikarlar (% 78 olguda), semptomlan puberteden
sonra saptanan olgu sayisi orani % 22 dir. Bizim gézlemini yaptigr-
miz olgu 2 yasinda yurimesini égrendigine gére, enkondrom lokali-
zasyonlan alt ekstremite fonksiyonlarinda bir gecikme nedeni olmus-
tur. Ayrica ¢cocugun bu ilk yaslarindakj devrede, alt ekstremiteleri-
nin kisalik v.b. deformitelerinin belirli duruma geldigi, babasi tarafin-
dan dile getirilmistir.

Enkondromatozisin iskelet bdlimlerini jeneralize bir sekilde tut-
masina ragmen, kirnk ve neoplasma komplikasyonlan diginda, agri
semptomu yoktur. Laboratuar bulgularinda normalden sapan deger-
ler karakteristik degildir. Bizim sundugumuz olguda adr semptom-
lan dile getirilmemis ve laboratuar bulgulari normal degerler ver-
mistir.

Sarkomatdz degisiklikler disinda da hastaliin prognozu iyi de-
gildir. PIRQUET ve MEDIONI malign dejeneresansi [% 20-30 olarak
vermislerdir (Cit. 1). RABINOVICH ve ARENBERG sarkomatdz trans-
formasyon olasihigini % 16,93 olarak vermislerdir. 1966 yilina kadar
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diinya literatiiriini gozden geciren ELMORE et al. (2) sarkomatéz
degisme oranini % 18,66 olarak bulmuslardir. En son 1973 deki diin-
ya literatiirii taramasinda LEWIS, R. J. et al. bu orani [% 15,24 olarak
saptadilar (8). Enkondromatozis lokalizasyonu olan bir bolgede bir-
den bilyiime ve ekspansiv geligme goriiliirse, malign dejeneresans
akla gelmelidir.

MAFFUCCI-KAST sendromunda tedavi primer olarak cerrahi yon-
temlerle yapilmalidir. Réntgen isinlama tedavisi timoral lokali
yonlarda malignite nedeni olabilecek soysuziagmalar yaratalabile-
ceginden, X-iginlar ile tedaviden kacinmak gerekir (8).

Hastanin yas: ilerledikce, hastayi bakima disirebilecek kadar
ileri derecede malformasyonlar gelisebilir, bunun nedeni enkondro-
matozisin yaptigi instabilitedir.

5,5 yasindaki MAFFUCCI-KAST sendromu saptadigimiz cocukta
yapilan bir diizeltme osteotomisinden sonra, tibianin lcte bir prok-
simalinde, uzun siireli al¢i retansiyonuna ragmen, osser bir saglam-
lasma klinik olarak saglanamamistir. Osteotomiden 7 hafta sonra
cekilen radyografide (Resim:6) fibulanin lcte bir orta bélumiinde
osteotomi yerinin hemen hemen yar yariya kallusla baglandigi go-
rilmistur, bu Rontgen muayenesinden 2 ay sonra da osteotomi ye-
rinin osser bir iyilesme ile tim olarak konsolide oldudu saptanmis-
tir (Resim: 7). (Resim: 6) ve (Resim:7) incelendiginde, tibiadaki os-
teotomi yerinin de artik ayirt edilemedigi, sanki kemiksel bir kayna-
ma ile iyilesmis gibi gérindiugu dikkati cekmektedir. Bitin bunlar
gostermektedir ki, osteogenezis procesi MAFFUCCI-KAST sendro-
munda primer olarak bozulmamistir, kikirdak timor lokalizasyonlari
ile osteoblastlarin kemiksel alanlardan uzaklastirilmis olmalari, osser
stabilitede biyiuk 6lclde bir yetersizlik yaratmaktadir.

Yiklenme altinda hastaliga yakalanmis alt ekstremite bir sta-
bilite yetersizligi gosteriyorsa, bizim bu olguda yaptigimiz gibi, bir
yurime destek ateli verilebilir.

SONUC:

1 — MAFFUCCI-KAST sendromu miiltipl enkondromatozis ve
hemanjiomatozisle karakterize bir hastaliktir.

2 — Bu sendrom cok ender olarak goériilmektedir. italyan pato-
logu A. MAFFUCCI'nin 1881 yilindaki ilk tanimlamasindan ve Alman
cerrahi KAST ile patolog von RECLINGHAUSEN'in 1889 yilinda bir-
likte yaptiklar genis arastirmadan sonra, 1973 yilina kadar biitiin
dinya literatiiriinde ancak 105 olgu yayinlanmistir.
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3 — Etyolojisi bilinmeyen bu sendromla ilgili hastalarda gene-
tik muayeneler patolojik sonuc vermemistir.

4 — Sendromu tasiyan hastalarda genellikle, sarkomat6z de-
gismeler olmadig! siirece, agri semptomu yoktur.

5 — MAFFUCCI-KAST sendromunda laboratuar muayenelerinde
spesifik degisiklikler beklememelidir. /

6 — Malign dejeneresans orani MAFFUCCI-KAST sendromu
olan olgular icin, literatir ortalamasina gére, % 15 den % 30 a kadar
degismektedir.

7 — Hastahgin tedavisi primer olarak cerrahi yontemlerle olma-
lidir: Eksen bozukluklarinda diizeltme osteotomisi,
sikliklerde amputasyon v.b., Réntgen isinlari ile tedavi salik verilmez,
cunkl X-iginlart etkimesi ile timoral lokalizasyonlarda malign soy-
suzlasmaya egilim olasiligi vardir.

8 — MAFFUCCI-KAST sendromunda osteogenezis procesi pri-
mer clarak zarar gérmemistir, timoér lokalizasyonu géstermeyen ke-
miklerde normal kemik iyilesmesi oldugunu yaptigimiz osteotomi so-
nucu saptamis bulunuyoruz.

9 — MAFFUCCI-KAST sendromundakj yaygin enkondromatozis
lokalizasyonlarn, alt ekstremite kemiklerinde bir tasima yetersizligi
nedeni olursa, ortopedik olarak hastalar yiurime destek atelleri ile
donatilabilirler.

SUMMARY:

A case of a multiple enchondromatosis and hemangioma
(The Maffucci-Kast Syndrome)

The Moaffucci-Kast syndrome which is very rarely encountered clinically is
characterized by multiple enchondromatosis and hemangiamatosis. Commencing
with the first identification of this syndrame in 1881, there have been anly 105
cases reparted in the world literature all together until 1973. We have been able
to evidence this disease bath radiographically and histologically = under our
observatian conducted in a girl 5.5 years of age wha presented with multiple bone
affections and a lacalized hemangiama. Due ta a severe genu valgum positian, a
corrective osteotamy was perfarmed in the proksimal one-third of the tibia in this
case, where the tumor significantly metastasized over the skeletal system. As the
plane of asteatomy could not be relied upon as regards ta its osseous weight-
bearing capability even 9 months after the clinical operation, we have equipped
this child with a supplementary walking splint. On the ather hand the fibula
which was cut in the meantime while the corrective osteatomy was being performer
has pramptly attained healing. It is apparently seen here that osteogenesis has
not been disturbed in unafected regions af bone in the Maffucci-Kast syndrome.
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ZUSAMMENFASSUNG

Ein Fall Von Multipler Enchondromatosls und Haemangloma
(Maffuccl-Kast Syndrom)

Das MAFFUCCI-KAST Syndrom kommt in der Klinik sehr selten vor und ist
charakterisiert durch multiple Lokalisationen von Enchondromatosis und Haeman-
giomatosis. Seit der Erstbeschreibung dieses Syndroms im Jahre 1881 sind In
der gesamten Weltliteratur bis 1973 nur 105 Faelle publiziert worden. ..~

Wir haben eln 5,5 jaehriges Maedchen mit multiplen Knochenafektionen und
einer Haemangiomalokalisation beobachtet und sowoh! réntgenologisch als auch
histologisch diese Krankheit nachweisen kénnen. Bei diesem Fal! war wegen einer
starken Genu-valgum-Stellung eine Korrekturosteotomie im proximalen Tibladrittel
durchgefuhrt worden, wo Tumorausbreitung Uber das Knochensystem in erheb-
lichem Masse bestand. Klinisch fand sich 9 Monaten nach der Operation in der
Osteotomieebene noch keine knockerne Belastungsstabilitaet, weswegen wir das
Kind mit einem Gehstiitzapparat versorgt haben. Die bei der Korrekturosteotomle
gleichzeitig durchtrennte Fibula kam jedoch schnell zur knéchernen Heilung. Damit
ist eindeutig zu sehen, dass die Osteogenesis bei dem MAFFUCCI-KAST Syndrom,
bei den unbefallenen Knochenpartien, nicht gestort ist.
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