CHE COSA E LA SINDROME DI MAFFUCCI ?

La sindrome di Maffucci € una rara condizione congenita, non ereditaria, in cui la
presenza di encondromi multipli (encondromatosi) € associata a lesioni vascolari, di
solito emangiomi multipli cutanei e/o delle parti molli.

Gli emangiomi colpiscono in genere le estremita distali, ma possono presentarsi ovun-
que. L'esordio avviene spesso entro | sei anni e comunque, generalmente, prima della
puberta.

Le lesioni dell'osso evolvono sino al 3° decennio quando la loro progressione si arresta.
Encondromi ed angiomi possono andare incontro a trasformazione maligna.

Dati della letteratura internazionale indicano la rarita di questa condizione: se nel 1956 i AR aii e |
casi riportati ammontavano a 40, attualmente essi sono un numero di poco inferiore ai . pEEINaN
200 ‘-',.‘ SR SR
Una malattia € considerata “rara” quando colpisce non piu di 5 persone ogni 10.000 abitanti.

La bassa prevalenza nella popolazione non significa pero che le persone con malattia rara
siano poche. Epifisi inferiore del femore destro,

disegno originale di Angelo Maffucci, 1881
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Sindrome di Maffucci

Si parla infatti di un fenomeno che colpisce milioni di persone in Italia e addirittura decine
di milioni in tutta Europa. Del resto, il numero di Malattie Rare conosciute e diagnosticate
oscilla tra le 7000 e le 8000, di cui I'8B0% € di origine genetica e il 75% colpisce in eta
pediatrica.

MANIFESTAZIONI CLINICHE

- 11 45% dei pazienti presenta sintomi prima dell’eta dei 6 anni
e comunque prima della puberta nel 78% dei casi.

- | bambini affetti sono generalmente normali alla nascita e
questa malattia non si associa a ritardo mentale.

- La sindrome colpisce soggetti appartenenti a tutte le razze
senza predilezione di genere. , - ‘.

- La fertilita non € compromessa e le donne affette dalla sindrome ANGELO MARIA MAFEUCCI

danno alla luce figli sani. (1847-1903)

ENCONDROMATOSI NELLA SINDROME DI MAFFUCCI
Gli encondromi sono neoplasie cartilaginee benigne intraossee che si sviluppano in Maffucci descrive per la prima volta questa

stretta vicinanza del piano di accrescimento cartilagineo. condizione in una donna di 40 anni, affetta
Gli encondromi multipli hanno localizzazione preferenziale nelle ossa lunghe delle da un tumore di origine vascolare soggetto a

gGambe Ie dell: l?racgtig. - letriche. alt dotta o fraft oloaich gravi e frequenti emorragie, e venuta a morte
rossolane aertormita scneietricne, altezZza corporea ridotta € iratiure patologicne per le Complicanze deII’amputazione dell’arto,

colpiscono circa un quarto dei pazienti. . : _

La molteplicita degli encondromi € espressione di una displasia generalizzata del resasi necessaria poiche sede del tumore
mesoderma la cui causa & sconosciuta. stesso. | |

Uno dei meccanismi patogenetici chiamati in causa per spiegare la possibile origine A questo proposito, vale la pena ricordare che,
di queste neoplasie, prevede la dislocazione di residui cartilaginei, durante lo sebbene Angelo Maffucci avesse descritto tale
sviluppo embrionale, dal piano di accrescimento cartilagineo alle regioni malattia gia nel 1881, nel 1889 Alfred Kast

metafisarie. (1856-1903) e Fredrich Daniel von Recklinghausen

(1833-1910), entrambi forse non a conoscenza del
EMANGIOMATOSI NELLA SINDROME DI MAFFUCCI precedente studio di Maffucci, pubblicarono come

Le lesioni vascolari piu comuni sono gli emangiomi cavernosi che, quando “lavoro originale” un altro esempio di questo stessa
superficiali, appaiono come chiazze o noduli bluastri. condizione

Analogamente agli encondromi, anche tali lesioni vascolari si localizzano in : :
qualsiasi sede corporea e, in particolare, a livello delle mani, dei piedi, delle Il nome di Kast fu tuttavia abbandonato e dal 1942,

braccia, delle gambe, del tronco, e della regione testa/collo. quando Carleton lo suggeri, (aggiungendo anche due
Gli emangiomi possono tuttavia avere localizzazione profonda o viscerale nuovi casi ai 18 descritti sino ad allora in letteratura), il
(oro-faringe e tratto gastro-intestinale). termine unanimamente accettato & “sindrome di Maf-
Nei pazienti affetti da sindrome di Maffucci possono insorgere neoplasie fucci”.
maligne in una percentuale che varia dal 23% fino anche al 100% a se-

conda degli studi.

La maggior parte di questi tumori sono di origine mesodermica, contri-

buendo questa osservazione alla teoria che le manifestazioni della

sindrome siano riconducibili a una displasia generalizzata del meso-

derma.

La neoplasia maligna piu frequente e il condrosarcoma che colpisce

una percentuale variabile tra il 15% e il 30% dei pazienti.
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Condrosarcoma ben differenziato
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Nel febbraio del 2006 un gruppo di genitori ha dato vita ad un'’Associazione no-profit, con lo “Associazione Conto Alla Rovescia- www.acar2006.org e
scopo di dare ascolto e informazioni ai malati e ai loro familiari per sostenerli in questo difficile Per |a diffusione dellinformazione Sostieni A.CAR. onlus apponendo la

ercorso di vita. Chiediamo di unire le nostre voci anche per sensibilizzare il mondo della ricerca i i tua firma nel riquadro: "Sostegno del
P P elaricerca sulla malattia esostosante volontariato......" ed inserendo il nostro

per poter ottenere risultati positivi e garantire una esistenza migliore a chi porta su di se questo e sulla sindrome di Ollier/Maffucci o Facebook: codice fiscale.
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