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图１　双手变形，左手可见典

型静脉石影及内生软骨瘤表现

（箭）。　图２　双足变形，均

可见静脉石影（箭）。

图３　右肱骨干短粗，弯曲，肱

骨中上段及远侧干骺不规则膨

大，隆起（箭）。　图４　右膝

关节内翻，骨干粗大，以股骨远

段为主，且股骨向内弯曲（箭）。

图５　左股骨粗短，干骺端明

显粗大，膨隆（箭）。

图６　腹部可见多个分散静脉

石影（箭）。

　　病例资料 　 患者，

男，３２岁。身材较矮小，

１５年前发现双侧肢体关

节对称性肿大，近年来右

颈部及肩部皮肤出现多

个血管瘤，且逐渐增大，

但智力发育正常。否认

近亲结婚及家族遗传病

史。

临 床 影 像 检 查 如

图１～６。

讨论 　 Ｍａｆｆｕｃｃｉ综

合征由 Ｍａｆｆｕｃｃｉ于１８８１

年首先报道而得名，指多

发性内生软骨瘤合并多

发性血管瘤，是一种先天

性而非遗传性疾病。无

地区及人种易发倾向，多

见于男性，多自青春期前

后发病，病史长，通常无

痛性，但由于肿瘤的存在

可能影响肢体的功能。

该病属软骨及脉管肿瘤。脉管病变可发生在皮肤或内脏，

病因可能与胚胎时期原发软骨，后经软骨内骨化形成骨性骨骼

的过程发生障碍有关。血管瘤大多为海绵状血管瘤，亦有淋巴

管瘤及血管错构瘤，但少见。常伴有静脉曲张、栓塞及静脉石。

骨骼病变较广泛，凡软骨化骨的骨骼均可累及，大多数累

及四肢长骨及指、趾短骨。长骨病变好发于干骺端，骨端增宽，

关节变形，短骨则呈典型的内生软骨瘤表现；可有两侧肢体不

等长，四肢可明显变形，但无疼痛为特点。

该病骨和软组织均可发生恶变。内生性软骨瘤有明显恶

变倾向，常转为软骨肉瘤，需与Ｋａｐｏｓｉ鉴别。临床病史结合影

像表现对本病的诊断不难。
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