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Klinikte çok ender olarak ortaya çıkan MAFFUCCI-KAST sendromu 
mültipl enkondromatozis ve hemaniiomatozisle karakterize olur. Bu sendro­
mun 1881 Yil ında ki ilk tanımlanmasından sonra 1973 yılına kadar bütün 
dCnp literatüründe ya!nız 105 olgu yayınlanmıştır. 

Mültipl kemik aleksiyanları ve bir hemaniiam lakalizasyanu gösteren 
5.5 yaşındaki bir kız çacuğundaki gözlemimizle biz bu hastalığı. hem rönt­
genoloiik ve hem de histolaiik olarak kanıtlayabildik. ileri derecedeki bir 
gen u valgum duruşu nedeniyle bu alguda tibianın üçte bir praksimalinde. 
tümörün kemik sistemi üzerinde öneml'i bir ölçüde yayılma gösterdiği yer­
de. bir düzeltme asteatamisi yapıldı. Kıinik alarak aperasyandan 9 ay �anra 
bile osteotomi düzleminde osser bir yüklenebilme sağlamlığı olmadığından. 
bu çocuğu bir yürüme destek ateli ile donattık. Ama düzeltme osteotomisi 
yapılırken ayni zamsında kesilmiş olan fibula. osser bir iyileşmeye çabucak 
ulaşmıştır. MAFFUCCI-KAST sendromunda, hastalığa yakalanmamış kemik 
bölgelerinde, osteagenezisin bazulmadığı burada açıklıkla görülmektedir. 

GiRi ş: 

Anjiomatozis ile birlikte gidiş gösteren mültipl enkondromatozisi 
1881 yılında ilk olarak tanımlayan italyan patoloğu Angelo MAFFUCCI 
olmuştur (7). KAST ve von RECKLlNGHAUSEN de 1889 yılında, 
makroskopik ve histolojik gözlemini yaptıkları bir olgu nedeniyle, 
MAFFUCCI'nin daha önceden yaptığı yayını bilmeksizin, hastalığın 
kliniğini ve patolojisini yazmışlardır. 

Hastalığın etyolojisi kesinlikle bilinmemektedir (2). mezodermal 
kaynaklı olan ve <-'ok ender görülen kompleks bir gelişme bozukluğu­
na bağlı olduğu sanılmaktadır (5,6,7). Burada kalıtsal bir mezoder­
mal displazinin fetal gelişme devresinde morfolojik bozukluklar ya­
rattıği akla gelebilirse de, familyer ve herediter bir hastalık olmadı­
ğı (8) anlaşılmıştır. ELMORE et al (2) 1966 da yaptıkları yayında, 
35 yaşındaki bir kadın hastada, kromozomal ilişkileri normal olarak 
bulduklarını açıkladılar . 

• Doç. Dr. med. S. K. Erol, Horionstr. 2,406 Viersen 12, W. Germany. 
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MAFFUCCI hastalığı; diskondroplastik-diskromik-kutan sendrom; 
kondrodisplazi-anjiömatöz kcmpleksi; anjiöıııatözlü kondro:lisirofi; 
diskondroplazialı hemanjiomata gibi sinonimleri de olan bu hastalık 
erkek ve kadın cinsinde hemen hemen eşit olarak görülmektedir (2,8). 

Kemiğ'in diffüz veya bir yanı tutan enkondromatöz şekilleri var­
dır. Bir yanı tutan enkondromatoz şekline OLLlER hastalığı diyoruz. 
Bir yanı tutarak ekstremitelerde gelişme bozukluğu nedeni olan en­
kondromatozis şeklini ilk olarak Fransız cerrahı OLLlER (1830-1900) 
1889 yılında tanımlamıştır (7,9). 

MAFFUCCI-KAST sendromunda ise enkondromatozis, kafatası 
dışında gövdedeki bütün kemiklerde lokalize olabilmektedir, en sık­
lıkla ellerde ve en az da sternumda görülmektedir. Literatür tarama­
sına göre vertebral lokalizasyonu % 10,2 ve kcstal yerleşmesi de 
,% 31,6 dır (8). 

Hastalığın belirtileri 1,ci yaş içersinde veya daha sonra sapta­
nabilir, ;% 78 olguda puberte öncesinde semptomlar kendilerini belli 
ederler (8). KAST'ın yayınladığı olgu (6) 6.cı yaşa kadar normal ge­
lişme göstermiş, 15-16.cı yaşlarda ekstremitelerdeki tümöral büyü­
meler çabuklaşmış, 21-22.ci yaştan sonra tümöral büyüme durakla­
mıştır; 34 yaşına gelen erkek hastada deformitelerin işe yaramaz du­
ruma soktuğu sağ el ampute edilmiştir. 

Soysuzlaşma göstermeyen ve kırıklar olmayan jeneralize en­
kondromatozis ve hemanjiom lokalizasyonlarında, klinikte hastanın 
ağrı yakınmaları yoktur; sedimentasyon, kan tablosu ve diğer labo­
ratuar araştırma yöntemlerinde spesifik değişiklikler beklenmemeli­
dir. 

Devinim sistemi bu hastalıkta ağır bir şekilde zarar gördüğün­
den malign dejeneresans dışında da prognoz iyi değildir. 

GRIMMER'e göre (4) malign dejeneresans olasılığı i% 20 kadar­
dır. 1963 de Moskova'da yaptıkları yayında RABINOVICH ve AREN­
BERG literatürde o güne dek verilen 65 olgunun 11 inde kondrosar­
kom transformasyonu bulmuşlardır (Cit. 2). LEWIS et al 1973 de yap­
tıkları yayında (sayfa 1466, şekil 2 ve 3) 16 yaşındaki bir kadın has­
tada, neoplastik komplikasyon olarak sol humerusta gelişen bir sar­
komu açıkladılar (8). 1966 yılına kadar dünya literatürünü gözden ge­
çiren ELMORE et aL. (2) 75 olgu yayınlandığını saptamışlar ve bun­
ların da 14 ünde sarkomatöz bir değişme olduğunu bulmuşlardır 
C%,18,66) . .Buna karşılık 1973 de dünya literatürünü yeniden gözden' 
geçiren LEWIS, R. J. et al (8), o güne dek 105 olgu yayınlandığını ve 
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bunlarda 16 defa sarkomatöz değişme geliştiğini görmüşlerdir 
(:% 15,24). Malign değişmelerden kondrosarkom, hemanjiosarkom, 
lemfanjiosarkom, fibrosorkom, glioma, overlerin mezenşimal tümörü 
ve pankreas kanseri burada sayılabilir. Ayrıca. hastalık tablosuna 
adenomlar ve diğer iyi huylu tümörler de eşlik edebilirler. 

Ayırıcı tanıda eklem kondramatozları, kondrosarkomlar, osteo­
biostomalar, mültipl kartilaginer eksoztozlar, OLLlER sendromu ve 
fibröz displazi akla gelmelidir. Kesin tanı biopsi ile kanıtlanabilir. 

GÖZLEMiNi YAPTlGIMIZ MAFFUCCI-KAST OLGUSU: 

B. Almanya'da işçi olarak geçimini sağlayan babası tarafından 
Gaziantep'ten tedavi için getirilen P.ç., 1.6.1970 doğumlu kız çocu­
ğu, 19.1.1976 tarihinde kliniğimize yatırıldı. 

Soy geçmişinde bir özellik yok. 
Öz geçmişinde de üzerinde durulmağa değer bir özellik yok, 

doğumu normal, iki yaşında yürümesini öğrenmiş. Yürümesini öğren­
dikten sonra hafif bacak kısalığı göze çarparmış. Birkaç yıldan beri 
de ortan valgus durumu ile sol bacak kısalığı çok belirli duruma 
gelmiş ve el ve ayak parmaklarında şişlikler ortaya çıkmış, sağ elin 
ulnar yanındaı bulunan ceviz büyüklüğündeki mavil11si-kırmızımsl tü­
möral şişlik çocuğun doğumundon sonra anne ve babası tarafından 
görülmüş. 

Hastanın kliniğinde el parmaklarında sağda ve solda kıkırdağım­
sı sert şişliklerle birlikte, solda brakimetakarpi ve her iki yanda kli­
nadaktili var. Pelviste sol yandaki bacak kısalığına bağlı olarak sola 
doğru koykılma göze çarpıyor. Solda ölçüye bağlı bacak kısalığı 
5,5 cm (sağ bacak uzunluğu: 54,5 cm, sol bacak uzunluğu: 49,0 cm). 
Solda pes adduktus, sağda ise pes plano-valgus deformitesi var. 
Solda brakimetatarsi III ve sağda brakimetatarsi iV ve V. Ekzostozları 
andıran tümöral değişmeler, valgus pozisyonunda bir eksen kusuru 
gösteren sol tibianın proksimaıinde palpasyonla saptanabilmekte. 
Her iki yanlı genu valgum, solda ilerlemiş gen u valgum açısı (sağ­
do 20° ve solda 30°). 

Sağ elin ulnor tarafında 2 cm kadar çapı olon bir deri bölg.esin­
de kavernöz karakterde bir hemanjiom lokalizasyonu var. 

Röntgende her iki femurda; her iki fibulanın proksimal ve distal 
UI;:larında; sol tibianın proksimal ve distalinde; solda i den V e ka­
dar bütün metatarslarla tüm falanksiarda ve sağda LV ve V meta­
tarslarla ii ciden V ciye- kadar olon parmak segmentlerinde; sakral 
bölge ile her iki pelvis yarısında; sağ elde ii ci ve III cü meto ko rp 
ve falankslorda; sol elde ii ciden V ciye kadar tüm metakarp ve fa­
lanks segmer'ltlerinde enkondromatozis lokalizasyonu görüldü. 
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ve falanksiarda yaygın enkondrom IOka, ­
lizasyonları. Sağ elin ulnar yanında, klinikte saptayıp aperasyonla uzaklaştırdığı­
mız bir hemaniiem lokalizasyonuna rağmen, Röntgende bu bölge (V ci metakarp) 

hemen hemen normal görünümde, 

Resim: 2 - Her iki pelvis yarısı ile femurun proksimel metafi,zlerinde yaygın kı­

kırdak tümörü lekalizasyonları. Burada ilginç olarak dikkati çeken femur epifizle­
rinin strüktürel olarak hemen hemen normal görünümde oluşu, 
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Resim: 3 - Her iki ayakta. metatars ve falanksiarda kıkırdak tümörü lokalizasyon-
ları. sağda iV ve V brakimetatorsi. 

Laboratuar bulgularında normalden sapma gösteren değerler 
yok, özellikle sedimentasyon ve kan tablosu normaL. Kan gurubu 
ABRh +. 

26.2.1976 da operasyon: Solda genu valgum düzeltme osteoto­
misi yapılırken, tibianın proksimalinden histolojik muayene için bi­
yopsi de alındı. 

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

14.10.1976 da operasyon: Sağ elin ulnar tarafında lokalize olan 
ve kavernöz bir karakter gösteren damar tümörü sağlam bölge' sı­
nırından ekstirpe edilerek histolojik muayeneye gönderildi. deri de­
fekti plastik operasyonla ve kaydırma prensibi ile kapatıldı. 

Histoloji muayene raporu: (19.10.1976 tarih ve 21858/76 proto­
kol Nr.. Prof. Dr. Hinz. Krefeld Patoloji Enstitüsü Direktörü) Kavernöz 
hemanjiom, çevre dokuda siderozis. 

Postoperatif devrede uzun süre pelvi-pedal alçı' sargısı içinde 
tibianın proksimalinde osser bir iyileşme sağlanamadığından 28.7.1976 

tarihinde hasta bir yürüme destek ateli ile donatıldı ve yürümesini 
öğrendikten sonra 12.11.1976 tarihinde evine gönderildi. 
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Resim: 4 -- Solda daha çOk görülen diafizer bölge enkondromatozisi ve femurların 

proporsiyonal bozulması. Ayrıca solda daha şiddetle görülen gen u valgum duruşu. 

Sağ tibiada tümör lokalizasyonu yok. 
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Resim: 5 - Solda tümör lokalizasyonu gösteren tibianın sağdaki soOlam kalmış 

tibiaya oranla antekurvasyonu ve ileri derecedeki
' 

kısallğı. Enkondromatozis loka­

lizasyonu kemiklerin büyüme �oıansiyelini belirli bir şekilde negatif olarak etki-

lemektedir. � 
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Resim: 6 - 12.4.1976 tarihinde cekilmiş Röntgen filmi. Düzeltme asteatamisinin 

tarihi 26.2.1976 olduğu halde fi bulanın oste?tomi uçları arasında belirli kallus 

köprüsü göze çarpmakta. 
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Resim: 7 - 16.6.1976 tarihinde hazırlanan Röntgen grafisi fibula osteotomi ye�inin 
kemiksel·olarak kaynadığını gösteriyor. Klinikte tibianın üçte bir ÜSt ,bölümünde 
stC;biili� yetersiz .oıiı� bu Röntgen filminde bir osser defekt

" 
belirti�i yok. K"

ıkırdak 
tümör .Yllrleşmeleri dışında MAFFUCCI·KAST seridrpmunda ke

'
miklerde osteogenezis • . ' '. i, . 

olayı iICızulmamlş· . '" 
;1;'. �.' ' J  • •• ' .... ',o . ' . •  ' 'o 
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TARTIŞMA: 

OLLlER sendromunda enkondromatozis lokalizasyonu bir yanda 
görüldüğü halde. MAFFUCCI-KAST sendromunda her dört ekstremite­
yi de tutafi diffüz veya jenerallze formlar ortaya çıkmaktadır (1.2.5. 
6.7.8.9). Mt-FFUCCI-KAST sendromunda ayrıca bir hemanjiom kom­
binasyonu �_vardır. Bu sendromda bır flebektazi ile birlikte giden ka­
piller veya,kavernöz hemanjioma. lemfanjloma. flebitler ve diğer vas­
küler lezYOnlar da saptanabilir (8). Mültipl kavernöz hemanjiomlar 
deride görüldüğü gibi Iç organlarda da gÖrülebilir (4). kombinasyon 
olarak dıs�roll)i. vltiligo. plgment nevüsleri. ve kas lezyonları (1) 
saptanabilir. GRIMMER (4) genital bölgede labiumlardakl hemanjiom 
lokolizasyonuna değinmiştir. CONU et al (1) amiyotrofi bulmuşlardır. 

MAFFUCCI-KAST sendromu olarak gözlemini yaptığımız 5.5 ya­
şındaki kız çocuğunda. pelvis ile üst ve alt ekstremitelerde yaygın 
enkondrom lokalizasyonu yanında sağ elin ulnar bölgesinde lokalize 
kavernöz hemanjloma bulunmuştur. 

Hastalığın et yol oj Isi bilinmemektedir. BirçOk otör hastalığı ekto­
dermal kaynaklı bir embryonal bozukluk olarak görmektedirler (1) 
Yapılan araştırmalarda kromozom modifikasyonları veya bozukluk­
ları saptanamamıştır (1.2). Bizim küçük hastamızın soy geçmişinde. 
bu sendromun boşka yakınlarında veya akrabolarında görülebilece­
ğine dair bir ipucu elde edilememiştir. 

MAFFUCCI-KAST sendromunun ilk belirtileri genellikle puberte­
den önce ortaya çıkarlar f% 78 olguda). semptomları puberteden 
sonra saptanan olgu sayısı oranı i% 22 dir. Bizim gözlemini yaptığı­
mız olgu 2 yaşında yürümeSini öğrendiğine göre. enkondrom lokali­
zasyonları alt ekstremlte fonksiyonlarında bir gecikme nedeni olmuş­
tur. Ayrıca çocuğun bu ilk yaşlarındaki devrede. alt ekstremiteleri­
nin kısalık v.b. deformitelerinin belirli duruma geldiği. bobosı tarafın­
dan dile getirilmiştir. 

Enkondromatozisin iskelet bölümlerini jeneralize bir şekilde tut­
masına rağmen. kırık ve' neoplasma komplikasyonları dışında. ağrı 
semptomu yoktur. Laboratuar bulgularında normalden sapan değer­
ler karakteristik değildir, Bizim sunduğumuz olguda ağrı semptom­
ları dile getirilmemiş ve laboratuar bulguları normal değerler ver­
miştir. 

Sarkomatöz değişiklikler dışında da hastalığın prognozu iyi de­
ğildir, PIROUET ve MEDIONI malign dejeneresansı rlo,20-30 olarak 
vermişlerdir (Cit. 1). RABINOVICH ve ARENBERG sarkomatöz trans­
formasyon olasılığını �_ 16.93 olarak vermişlerdir. 1966 yılına kadar 
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dünya literatürünü gözden geçiren ELMORE et aL. (2) sar�omatöz 
değişme oranını ,% 18,66 olarak bulmuşlardır. En son 1973 deki.dün­
ya literatü.rü taramasında LEWIS, R. J. et aL. bu oranı i%, 15,24 olarak 
saptadılar (8r. Enkondromatozis' lokalizasyonu olan bir bölgede bir­
den büyüme ve ekspansiv gelişme görülürse, malign 'dejeneresarıs 
akla gelmelidir. 

MAFFUCCI-KAST sendromunda tedavi primer olarak cerrahi yön­
temlerle yapılmalıdır. Röntgen ışınlama tedavisi tümöral lo'kali �as­

yonlarda. malignite nedeni olabilecek 'soysuzıaşmalar yaratala�ile-
ceğinden, X-ışınları ile tedaviden kaçınmak gerekir (8)., , 

. 

Hastanın yaşı ilerledikçe, hastayı bakıma düşürebilecek kadar 
ileri derecede malformasyonlar gelişebilir, bunun nedeni enkondro­
matozisin yaptığı instabilitedlr. 

5,5 yaşındaki MAFFUCCI-KAST sendromu saptadığımız çocukta 
yapılan bir düzeitme osteotomisinden sonra, tibianın üçte bir prok­
simalinde, uzun süreli alçı retansiyonuna rağmen, osser bir sağlam­
laşma klin!k olarak sağlanamamıştır. Osteotomiden.7 hafta sonra 
çekilen radyografide (Resim: 6) fibulanın üçte bir orta bölümünde 
osteotomi ,yerinin hemen hemen yarı yarıya kallusla bağıiındığı 'gÖ­
rülmüştür, bu Röntgen muayenesinden 2 ay sonra da osteotom! 'ye­
rinin osser bir iyileşme ile tüm olarak konsolide Olduğu saptanmış­
tır (�esin:ı: 7). (Resim: 6) ve (Resim: 7) incelendiğinde, tibiadaki os­
teotömi yerinin de artık ayırt edilemediği, sanki kemiksel bir kayna­
ma ile iyileşmiş gibi göründüğü dikkati çekmektadir. Bütün bunıar 
göstermektedir ki, osteogenezis proçesi MAFFUCCI:KAST sendro­
munda primer olarak bozulmamıştır, kıkırdak tümör lokalizasyonları 
ile osteoblastların kemiksel alanlardan uzaklaştırılmış olmaları, osser 
stabilitede büyük Ölçüde bir yetersizlik yaratmaktadır.' ' 

Yüklenme altında hastalığa yakalanmış alt ekstremite bir sta­
bilite yetersizliği göster,iyorsa, bizim bu olguda yaptığımız gibi, bir 
yürüme destek ateli verilebilir. 

SONUC: 

1, - MAFFUCCI-KAST sendromu mültipl enkondromatozis .v!,! 
hemanjiomatozisle karakterize bir hastalıktır. 

2 - Bu sendrom çok ender olarak görülmektedir. italyan: p,atci­
loğu A. MAFFUCCl'nin 1881 yılındaki ilk tanımlamasından ve Alman 
cerrahı KAST ile patolog von REClINGHAUSEN'in 1889, yılında bir­
likte yaptıkları geniş araştırmadan sonra; 1973 'yılına kadar bütün 
dünya literatüründe ancak 105 olgu yayınlanmıştır. 
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3 - Etyolojisi bilinmeyen bu sendromla ilgili hastalarda gene­
tik muayeneler patolojik sonuc vermemiştir. 

4 - Sendromu taşıyan hastalarda genellikle, 'sarkomatöz de­
ğişmeler olmadığı sürece, ağrı semptomu yoktur. 

5 - MAFFUCCI-KAST sendromunda laboratuar.mua.yenelerinde 
spesifik d�işiklikler beklememelidir. 

6 - Malign dejeneresans oranı MAFFUCCI-KAST ' sendromu 
olon olgular icin, literatür ortalamasına göre, i% 15 den %'30 a kadar 
değişmektedir. 

7 '- Hastalığın tedavisi primer olarak cerrahi yöntemlerle olma­
lıdır: Eks!!n bozukluklarında düzeltme osteotom.isi, sarkomatöz deği­
şikliklerde amputasyon v.b., Röntgen ışınları ile tedavi salık verilmez, 
cünkü X-ışın ları etkimesi ile tümöral lokalizasyonlarda malign soy­
suzlaşmaya eğilim olasılığı vardır. 

8 - MAFFUCCI-KAST sendromunda osteogenezis proçesi pri­
mer olarak zarar görmemiştir, tümör lokalizasyonu göstermeyen ke­
miklerde normal kemik iyileşmesl olduğunu yaptığımız osteotomi so-
nucu saptamış bulunuyoruz. 

. 
, 

9 - MAFFUCCI-KAST sendromundaki yaygın .enkondromatozis 
lokalizasyonlan, alt ekstremite kemiklerinde bir taşıma yetersizliği 
nedeni olIJrsa, ortopedik olarak hastalar yürüme destek atelleri ile 
donatılabilirler. 

s U M MARY' 

A caıe of a multiple enchondromatoslı and hemangloma 
(The Maffuccl-Kast Syndrome) ,. ' 

The Moffucci-Kost syndrome whieh is very ro rely . encountered clinically is 

charucteriıed by multiple enchondramotosis and hemonııiomotosis. Commencing 

with the lirst identilicotion ol this syndrome in 1881, there have been only 105 
coses reported in the world literoture 011 together until 1973. We have been oble 

to evidenee this disease both radiographically and histalagieally' under our 

observotion condueted in o girl 5,5 years of age who presented with multiple bone 

offections and o locoliıed hemangioma. Due to o severe genu volgum position, a 

corrective osteotomy wos performed in the prOksimal one-third of the tibio in this 

case, where the tumor signilicontly metostosiıed over the skeletol system. As the 

plone of osteotomy could not be relied upon os regards to ·its osseous weight­

beorıng copobility even 9 months ofter the clinical operation, we have equipped 

this ehild with o supplementory wolking splint. On the other hond the fibulo 

whieh wos eut in the meontime while the corrective osteotomy wos being performer 
has promptly ottoined heoling . It is opporenııy ,seen here that

' 
osıeogenesis hos 

noı been disturbed in unoleeıed r�ions ol bone in the Moffucci-Ko'st synılfome .
. 



ZUSAMMENFASSUNG 

Eln Fall Von Multlpler Enchondramatosls und Haemangloma 
(Maffuccl-Kast Syndrom) 

Das MAFFUCCI-KAST Syndram kommı in der Klinik sehr selten vor und ist 

eharakterisiert dureh multiple Lokalisalionen von Enehandromatosis und Haeman­

giomatosis. Seit der Erstbesehreibung dıeses Syndroms im Jahre 1881 slnd In 

der gesamten Welliiteratur bis 1973 nur 105 Faelle publiziert worden, .:'. 

Wir ha ben eln 5.5 jaehriges Maedehen mit multiplen KnOehena!ekiionen und 

einer Haemangiomalakalisation beobaehtet und sowohl röntgenologiseh als aueh 

histologiseh diese Krankheit naetıweisen können. Bei diesem Fall war wegen einer 

starken Genu-valgum-Stellung eine Karrekturosteatamie im praximalen Tibladrlttel 

durchgeführt warden. wo Tumarausbreitung über das Knachensystem in erheb­

lichem Masse bestand. Klinisch fand sich 9 Monaten na ch der Operation in der 

Osteotomieebene noch keine knöckerne Belastungsstabilitaet. weswegen wir das 

Kind mit einem Gehstützapparat versorgl haben. Die bei der Korrekturosleoıomle 

gleichzeilig durehtrennle Fibula kam jedoch sehnell zur knöchernen Heilung. Damit 

isi eindeulig zu sehen. dass die Osteogenesls. bei dem MAFFUCCI-KAST Syndram. 

bei den unbefallenen Knochenparlien. nichl gesIört ist. 
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