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Resumen.—El sindrome de Maffucci se caracteriza por ser
una displasia mesodérmica en la que se presentan de for-
ma simultdnea lesiones vasculares subcutaneas (funda-
mentalmente hemangiomas) y encondromas.

Los encondromas son tumores 6seos caracterizados por la
persistencia de cartilago en las metafisis y diafisis de los mis-
mos. En lineas generales provocan deformidad y acorta-
miento del miembro afecto debido a la expansion del carti-
lago en el interior del hueso.

Los hemangiomas son lesiones vasculares profundas que
histologicamente corresponden a hemangiomas de células
fusiformes.

A propésito de una enferma de 26 afios con mdltiples le-
siones vasculares (hemangiomas) y 6seas (encondromas) ti-
picas de sindrome de Maffucci revisamos las caracteristicas
clinicas, histolégicas, epidemiologicas y asociativas del pro-
ceso.

Palabras clave: hemangioma, encondroma, sindrome de
Maffucci.
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INTRODUCCION

Las neoformaciones vasculares (hemangiomas)
pueden formar parte de distintos sindromes malfor-
mativos, principalmente neurolégicos y éseos; entre
estos ultimos se encuentra el sindrome de Maffucci,
descrito por este autor en 1881' y que asocia la pre-
sencia, generalmente de aparicién simultdnea, de
hemangiomas yencondromas. La importancia del cua-
dro no sélo radica en su aspecto puramente malfor-
mativo, sino en la produccién de defectos 6seos y en
la asociacidn, por lo general alta, a lesiones tumora-
les benignas y malignas.

DESCRIPCION DEL CASO

Mujer de 26 afios que desde la primera infancia ha
presentado tumores subcutdneos blandos que han ten-
dido a aumentar de tamafio y volverse dolorosos con
el paso del tiempo. Estas neoformaciones se localiza-
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MAFFUCCI'S SYNDROME

Abstract.—The Maffucci’'s syndrome is mesodermic dyspla-
sia characterized for the coexistence of subcutaneous vas-
cular lesions (fundamentally haemangiomas) and enchon-
dromas. The enchondromas is bony tumours characterized
by the cartilage persistence in your metaphysic and epiphy-
sic. This tumour can be cause of the deformity and the re-
duction of the member due to the expansion of the cartila-
ge inside the bone.

The haemangioma are a deep vascular tumours, histologi-
cal appearance is a spindle-cell haemangioma.

On the basis of a 26 year-old woman with multiple vascular
lesions (haemangioma) and bony (enchondromas) characte-
ristic of the Maffucci's syndrome, we review the clinical cha-
racteristics, histologic, epidemiologic and associated featu-
res or the process.

Key words: haemangioma, enchondroma, Maffucci’s syn-
drome.
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ban en ambos miembros inferiores, asi como en un
miembro superior yzona derecha de térax. El tamaifio
de los elementos oscilaba entre los 0,5 y 5 cm de dié-
metro, no alteraban el color de la piel suprayacente
salvo en las zonas distales de los miembros inferiores
donde se apreciaba el color azulado de la neofor-
macién vascular subyacente (fig. 1). El nimero de los
mismos ha tendido a aumentar, alcanzando en el
momento actual el de 30. En general se apreciaba un
aumento de partes blandas, deformidades dseas y acor-
tamiento de los miembros. Asimismo, la paciente refe-
ria haber sufrido fracturas dseas en varias ocasiones.

Debido a la existencia de dolores 6seos habia sido
diagnosticada en 1983 de encondromatosis multiple,
presentando afectacién de rodilla izquierda con
importante genu valgo, por el que habia sido inter-
venida en dos ocasiones, asi como afectacion de hom-
bro derecho yevidente escoliosis por dismetria pélvica
que compensaba mediante calza y tratamiento con
cinesiterapia.

En el estudio radiolégico realizado se observaban,
junto a secuelas de antiguas fracturas, multiples
lesiones constituidas por imdgenes radioldcidas, a
veces con borde escleroso o desflecado, localizadas
a nivel de la parrilla costal, himero, cibito, radio,
sacro, fémur, tibia, peroné, asi como huesos de tarso,
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Fig. 1.—Lesiones tumorales subcuténeas en piernas.

carpo yfalanges. Dichas lesiones eran sugestivasde en-
condromatosis miultiple (fig. 2) que en algunos lu-
gares coincidian con la localizacién de los heman-
giomas.

Algunas de las tumoraciones blandas, las que pro-
ducian dolor, se extirparon y se realizé estudio histo-
patolégico que demostr la presencia de espacios
anfractuosos tapizados por endotelio ya menudo ocu-
pados por trombos yhemorragias (fig. 3). En el abun-
dante tejido interpuesto, ademads de fibrosis hayhaces
de células fusiformes con vacuolizacién citoplasma-
tica (fig. 4) que caracteriza la entidad conocida como
hemangioendotelioma, o actualmente hemangioma
de células fusiformes.

El estudio histolégico de las lesiones dseas confirmé
el diagndstico radioldgico por la presencia de tejido

Fig. 2—Encondromas 6seos.

Fig. 3.—Lesion vascular profunda que afecta hasta hipodermis.

cartilaginoso maduro en el interior del hueso (fig. 5);
no se hallaron signos de malignidad.

En el seguimiento realizado a la paciente tanto cli-
nico, analitico como radiolégico no se ha demostrado
hasta el momento la presencia de alteraciones suges-
tivas de malignidad.

DISCUSION

El sindrome de Maffucci, también conocido sin-
drome de discondrodisplasia con hemagiomas, o sin-
drome de Kast-Maffucci, corresponde a una displasia
mesodérmica congénita no hereditaria caracterizada
por la presencia de hemangiomas, encondromas yten-
dencia al desarrollo de lesiones degenerativas benig-
nas y/ o malignas.

Esun proceso poco frecuente. Lewis et al” en la revi-
siébn retrospectiva que realizaron en 1973 sélo se
encontraron 105 casos en la literatura anglosajona, a
los que habria que afiadir los 63 revisados por Kaplan
etalen 1993. S6lo hemosencontrado dos casos publi-

Fig. 4.—Detalle de las células fusiformes con espacios anfractuosos
tapizados por endotelio y ocupados por trombos y hemorragia

situadas entre las luces.
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Fig. 5.—Nido de cartilago maduro en el espesor del hueso correspon-
dientes a un encondroma.

cados en la literatura dermatolégica espafiola®’; no
hay diferencias de sexo o raza.

Es una enfermedad congénita a la que no se con-
sidera hereditaria, aunque pueden demostrarse ante-
cedentesen el 27% de los casos. La edad de comienzo
es en torno a los 4 afios’. Aunque Matsumoto et al®
han observado alteraciones cromosémicas, estos hallaz-
gosno han sido corroborados en estudios posteriores.

Las alteraciones ¢seas descritas en el sindrome son
debidas a la presencia de encondromas, tumores que
se caracterizan por la persistencia ectdpica de cartilago
en las metéfisis y diafisis de los huesos, lo que provoca
su deformidad yacortamiento como consecuencia de
su expansion en el interior de los mismos. Son causa,
por tanto, de deformidades y fracturas espontaneas.
La escoliosis estd presente en 17% de los pacientes,
el acortamiento 6seo en el 15% y la fractura espon-
tdnea en el 20%-26% de los casos publicados™’.

Se han descrito 5 patrones de encondromas: acral,
regional, unilateral, multifocal y generalizado,
pudiendo, como en nuestro caso, existir patrones mix-
tos. No es raro la coexistencia en la misma region de
alteraciones vasculares y 6seas’, que también podian
apreciarse en nuestra paciente.

Laslesiones vasculares suelen corresponder a heman-
giomas cavernosos, si bien se han descrito neoforma-
ciones capilares linfaticas, pero muy especialmente
hemangioendotelioma de células fusiformes™**°, ya
que la mayoria de los pacientes con este sindrome pre-
sentan este tipo de lesién vascular hoy denominado
hemangioma de células fusiformes'™"". Clinicamente
se caracterizan por la presencia de tumores subcuté-
neos que pueden dar a la piel un color azulado, son
blandos y desaparecen con la presiéon o con la eleva-
ciéon del miembro. Su nimero puede ser muy varia-
ble ytener una distribucién uni o bilateral, habiéndose
descrito afectacién visceral: leptomeninges, ojos,
faringe, intestino, lengua, traquea yhuesos'*'®, lo que
justifica la realizacidon de técnicas de diagndstico de

imagen como la tomografia axial computarizada o la
resonancia nuclear magnética.

En una ocasion se ha descrito coexistencia de
hemangiomas con linfagiomas'’.

Aunque la presencia de fracturas espontdneas y
deformaciones dseas ya le dan trascendencia al sin-
drome, éste se ve agravado por la tendencia a la aso-
ciacion de tumores malignos, ya referida desde la pri-
mera descripcién de Maffucci. Los porcentajes de
malignizacién han sido variables segin las distintas
series estudiadas; asi, Lewis y Ketchman? lo encontra-
ron en el 23% y Kaplan et al’ en el 30%; mucho mds
pesimista es la opinién de Schawartz et al, que pien-
san que «con el tiempo la presencia de lesiones malig-
nas se acerca al 100%'®». El tumor maligno m4s fre-
cuentemente descrito es el condrosarcoma, que apa-
rece hasta el 37% de los pacientes’ y generalmente lo
hace sobre lesiones previas de encondroma, aunque
también pueden presentarse como tumores primiti-
vos. Su edad de aparicién es muy amplia, habiéndose
descrito casos entre el espectro de los 13 y 69 afos,
estableciéndose la media en los 40 afos?; el signo mads
evocador es el de la aparicién de dolor, por lo que es
recomendable proceder a la realizacién de estudios
radioldgicos y biopsia y extirpaciéon si el enfermo
refiere este sintoma. Se han publicado otra serie de
tumores asociados al sindrome de Maffucci como astro-
citoma, adenocarcinoma pancredtico, hepédtico y
biliar, fibrosarcoma ovarico y leucemia mieloide croé-
nica, asi como degeneracion de los propios tumores
vasculares (hemangiosarcoma y hemolinfangiosar-
coma)>* !, Un hecho habitual es que los pacientes
con sindrome de Maffucci puedan desarrollar mds de
un tumor maligno, siempre de origen mesodérmico;
de hecho Kaplan et al’ encontraron 49 tumoresen 31
enfermos. Por todo ello es necesario incluir el sin-
drome de Maffucci entre los sindromes con tenden-
cia a la produccién de tumores malignos.

Aunque el diagnéstico diferencial de sindrome de
Maffucci no crea en principio muchas dificultades,
habria que hacerlo con otras angiomatosis como el blue
rubber bleb nevus, el sindrome de Klippel-Trenaunay, el
sindrome de Gorham e incluso el sarcoma de Kaposi; sin
embargo, las mayores dificultades las plantea con el sin-
drome de Ollier, o discondroplasia de Ollier, caracte-
rizado por la presencia de encondromas, semejantes a
los del Maffucci, y que como ellos pueden degenerar
a condrosarcomas. En definitiva, ambos sindromes
comparten las mismas caracteristicas a excepcion de los
hemangiomas, lo que obliga a la realizacion de estudios
profundos para establecer uno u otro diagndstico, a
pesar de lo cual no siempre logra establecerse®.

La poca frecuencia de este sindrome, como comen-
tan Roson et al*, hace que existan muchas incégnitas
sobre el mismo, de ahi el interés de comunicar todos
los casos encontrados y tratar de agruparlos en series
amplias para llegar a conocerlo mejor.
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