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Streszczenie

Zesp6t naczyniakéw gumiastych (ang. blue rubber bleb naevus syndrome — BRBNS) jest bardzo rzadkim zespotem
charakteryzujgcym sie licznymi deformacjami naczyniowymi w obrebie skéry oraz narzadéw wewnetrznych, ktére
moga by¢ przyczyna krwawien powodujacych ciezkie powiktania, a nawet zgon. Zmiany skérne maja charakter roz-
sianych, miekkich guzkéw o spoistosci porownywanej do gumy (skad wywodzi sie nazwa zespotu), niewielkich roz-
miaréw, barwy sinoniebieskiej lub purpurowej. Najczestszym pozaskérnym umiejscowieniem malformacji naczynio-
wych jest przew6d pokarmowy, a zwtaszcza jelito cienkie. W niniejszym artykule przedstawiono przypadek BRBNS
u 52-letniej kobiety, u ktérej zmiany skérne rozwijaty sie przez 2 lata, dotyczyty jedynie skéry gérnej czesci klatki

piersiowej i btony sluzowej jamy ustnej. Rozpoznanie potwierdzito typowy obraz histologiczny. Nie stwierdzono
natomiast zmian w narzagdach wewnetrznych.

Stowa kluczowe: zesp6t naczyniakdéw gumiastych, malformacje naczyniowe.

Abstract

Blue rubber bleb naevus syndrome (BRBNS) is an uncommon and rare disorder characterised by multiple venous
malformations of the skin and many internal organs. Angiomas involving internal organs may be the cause of bleeding
resulting in profound anaemia, acute haemorrhage, intussusception or even death. The skin lesions are usually multiple,
disseminated, generally small, bluish-purple, soft vascular tumours with rubber-like texture (which explains the
syndrome’s full name). The most common extracutaneous localization of vascular malformations is the gastrointestinal
tract, and particularly the small intestine. We report a case of BRBNS in a 52-year old woman, with disseminated skin
changes which developed over approximately two years, predominating on the upper trunk and in the oral cavity.
The histological findings were characteristic for the syndrome. No pathological findings were present on examination
of internal organs.

Key words: blue rubber bleb naevus syndrome, venous malformation.

Wprowadzenie stych — BRBNS) [1-3]. Dotychczas opisano w pismiennic-

W 1860 r. Gascoyan opisat po raz pierwszy wspétist-  twie 150 przypadkdw tego schorzenia. Charakteryzuje sie
nienie naczyniakéw skéry i przewodu pokarmowego [1].  ono licznymi deformacjami naczyniowymi w obrebie ské-
W 1958 r. Bean wprowadzit dla tej anomalii okreslenie blue  ry oraz narzadéw wewnetrznych, co moze byé przyczyna
rubber bleb naevus syndrome (zespot naczyniakow gumia-  ciezkich powiktan, a nawet zgonu [2-5].
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Chorg, lat 52, przyjeto do Kliniki Dermatologicznej Cen-
tralnego Szpitala Klinicznego Wojskowego Instytutu Me-
dycznego w Warszawie z powodu zmian skérnych niespra-
wiajacych dolegliwosci podmiotowych. Pojawienie sie
pierwszych, nielicznych wykwitéw wielkosci tebka od szpil-
ki pacjentka zaobserwowata przed 2 laty w okolicy nad-
mostkowej. Wykwity w obrebie btony sluzowej jamy ust-
nej i jezyka rozwinety sie natomiast przed 2 mies.

W dniu przyjecia zmiany w okolicy nadmostkowej
i przedniej czesci szyi miaty charakter licznych guzkéw,
dobrze odgraniczonych od otoczenia o srednicy 4-8 mm,
barwy sinoniebieskiej, o gtadkiej powierzchni, a zlokalizo-
wane byty na skérze niezmienionej (ryc. 1.-2.). Natomiast
na plecach i karku miaty charakter plamisty, barwy sino-
niebieskiej, o srednicy 2-3 mm (ryc. 3.). Guzki byty miek-
kie o spoistosci gumy. Po ucisnieciu zmian szkietkiem przy-
bieraty kolor otaczajacej skéry, a po zwolnieniu ucisku
ponownie stawaty sie sinoczerwone. Na btonie sluzowej
policzka prawego (ryc. 4.) oraz jezyku (ryc. 5.) stwierdzo-
no sinoniebieskie plamy o gtadkiej powierzchni i sredni-
cy ok. 5 mm.

Ryc. 1. Naczyniowe zmiany guzkowe w obrebie skéry most-
ka i szyi

W badaniu przedmiotowym nie stwierdzono innych
odchylen. Wywiad rodzinny byt nieistotny.

Wyniki podstawowych badan laboratoryjnych (morfo-
logia krwi, OB, stezenie zelaza, transaminaz, glukozy,
mocznika, kreatyniny, koagulogram, badanie ogélne mo-
czu) byty w granicach normy. Badanie katu na krew uta-
jona dato wynik negatywny.

W gastroskopii, endoskopii kapsutkowej jelita cienkie-
go [6, 7]i kolonoskopii jelita grubego nie wykazano zmian
w obrebie btony sluzowej przewodu pokarmowego. Nie
stwierdzono takze odchylen w wynikach badan ultrasono-
graficznego (USG) jamy brzusznej, rentgenograficznego
(RTG), dwufazowej tomografii komputerowej (TK) klatki
piersiowej, echograficznego (ECHO) i elektrokardiograficz-
nego (EKG) serca. Wynik rezonansu magnetycznego (RM)
osrodkowego uktadu nerwowego (OUN), w tym takze an-
gio-MR, byt prawidtowy.

W badaniu histopatologicznym zmian skérnych
(ryc. 6.-7.) zaobserwowano olbrzymie zatoki naczyniowe
w skorze wiasciwej i tkance podskérnej przedzielone pa-
smami tkanki tacznej, miejscami wystane jedna warstwa
komaorek srédbtonka. Wokét zmian naczyniowych stwier-

Ryc. 3. Plamiste zmiany naczyniowe w obrebie skory ple-
cow i karku

Ryc. 2. Zmiany guzkowe w obrebie skory szyi

Ryc. 4. Plamiste zmiany naczyniowe w obrebie btony $luzo-
wej policzka
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dzono pojedyncze ogniska nacieku zapalnego, gtéwnie
limfocytarnego. Obecne byty réwniez pojedyncze krwin-
kotoki do podscieliska.

Konsultacja ginekologiczna i neurologiczna wykazata
brak odchylen.

Oméwienie

Zespo6t naczyniakéw gumiastych wystepuje najcze-
Sciej sporadycznie, jednak znane sg pojedyncze przypad-
ki dziedziczenia autosomalnie dominujgco [8-10]. Pocza-
tek zmian pojawia sie zwykle we wczesnym dziecinstwie
[11, 12]. Zespdt moze jednak by¢ obecny juz przy urodze-
niu lub rzadziej ujawniac sie dopiero w wieku dojrzatym
[2-4, 8, 13]. Nie ma wyraZznej zaleznosci jego wystepowa-
nia od rasy i ptci [9, 14, 15].

Wykwity dotycza gtoéwnie skory, rzadziej bton sluzo-
wych jamy ustnej i/lub narzadéw ptciowych. Zmiany skor-
ne maja charakter rozsianych, miekkich guzkéw o spo-
istosci pordwnywanej do gumy (skad wywodzi sie nazwa
zespotu), sa niewielkich rozmiaréw, barwy sinoniebieskie]
lub purpurowej [3, 16]. Umiejscowione gteboko w skorze
uwidoczniajg sie na jej powierzchni poczatkowo jako si-
noniebieskie przebarwienie. Srednica zmian jest rozna,
zwykle nie przekracza 5 cm [4, 11]. Ich liczba bywa zmien-
na, od pojedynczych do kilkuset wykwitéw. Guzki moga
by¢ tkliwe lub nawet bolesne, u czesci chorych dolegliwo-
Sci bolowe nasilajg sie w porze nocnej [3, 4]. Zajeta okoli-
ca czesto wykazuje nadmierng potliwos¢ [1-3]. Wykwity
skérne maja tendencje do powolnego wzrostu, statego
zwiekszania sie ich liczby z wiekiem chorego [9], nie uste-
puja samoistnie [3, 4, 17] i nie ulegaja transformacji no-
wotworowej [16, 18].

U opisanej pacjentki pierwsze zmiany w obrebie ské-
ry wystapity w 50. roku zycia, a ich rozwéj byt bardzo
szybki — 2 lata. Zmiany na skérze miaty typowag morfolo-
gie, jednak bez wspdtistnienia nadmiernej potliwosci

SN AT AN ff."."l' o U ) ¥ Y
Ryc. 5. Obraz histopatologiczny (10x, H-E) — zatoki naczy-
niowe w skorze wtasciwej i tkance podskérnej przedzielo-
ne pasmami tkanki tagcznej. Wokét zmian naczyniowych po-
jedyncze skupienia komérek nacieku zapalnego, gtéwnie
limfocytowego

i tkliwosci. Byty ograniczone do skoéry gérnej czeéci klat-
ki piersiowej, zajmowaty takze btone sluzowg jamy ust-
nej. Typowy obraz histologiczny potwierdzit rozpoznanie
BRBNS [3, 4].

Najczestszym pozaskérnym umiejscowieniem malfor-
macji naczyniowych w przebiegu BRBNS jest przewdd po-
karmowy, gtownie jelito cienkie [14]. Moga by¢ one przy-
czyng przewlektego krwawienia, doprowadzajac
do wtérnej, nierzadko bardzo nasilonej niedokrwistosci.
Objawem klinicznym w tych przypadkach sg smoliste stol-
ce i nawrotowe béle brzucha [2, 11, 13, 16]. Do ciezkich,
groznych dla zycia, powiktan w obrebie przewodu pokar-
mowego nalezg wgtobienia, niedrozno$¢ oraz masywne
krwotoki wymagajgce natychmiastowej interwencji chi-
rurgicznej [11]. W przeciwienstwie do zmian skdrnych, na-
czyniaki w obrebie narzagdéw wewnetrznych s3 kruche
i tatwo urazalne, dlatego incydenty krwawienia obserwo-
wane sg czesciej [17]. Nie wykazano zwigzku miedzy licz-
ba i nasileniem zmian w obrebie skéry i przewodu pokar-
mowego [4, 18]. Dlatego tez w kazdym przypadku BRBNS
konieczna jest doktadna diagnostyka, gtéwnie gastroen-
terologiczna.

U prezentowanej chorej w badaniu gérnego i dolne-
go odcinka przewodu pokarmowego przy uzyciu tradycyj-
nych metod nie wykazano odchylen. W nowoczesnej me-
todzie — endoskopii kapsutkowej — stosowanej do oceny
btony Sluzowej jelita cienkiego réwniez nie stwierdzono
zmian chorobowych.

Opisane w literaturze przypadki BRBNS niejednokrot-
nie miaty dramatyczny przebieg. Zajecie OUN moze stac
sie przyczyna: ataksji, padaczki [19], demencji, opdznie-
nia rozwoju, porazenia nerwu twarzowego, porazenia po-
towiczego [15] czy nagtej obustronnej utraty wzroku, tak
jak w przypadku lokalizacji malformacji naczyniowych
w ptatach potylicznych u prezentowanej przez Shanno-
na i Aulda kobiety [18]. U dzieci dodatkowo moze powo-
dowac opbznienie rozwoju.

Ryc. 6. Obraz histopatologiczny (20%, H-E) — zatoki naczy-
niowe wystane jedng warstwa komoérek srédbtonka
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W przypadku 3-letniego chtopca [16] liczne naczynia-
ki gumiaste na stopach byty przyczyng utrudnienia w cho-
dzeniu, a gigantyczne malformacje naczyniowe na kon-
czynie dolnej spowodowaty rozwéj zaburzen proceséw
krzepniecia wskutek koagulopatii ze zuzycia. U dziecka
obserwowano takze sktonnos¢ do krwawien ze zmian
skornych, ktére mozna byto wigza¢ z towarzyszaca ko-
agulopatia. Jednak po leczeniu ogélnym steroidami oraz
interferonem B wyniki badan hematologicznych sie unor-
mowaty. Pacjent zmart z powodu krwawienia ze zmian
naczyniowych w obrebie przewodu pokarmowego.

Garen i Sahn [13] opisali malformacje naczyniowe w ob-
rebie rdzenia kregowego u 50-letniego mezczyzny, ktére
spowodowaty porazenie i catkowicie uniemozliwity poru-
szanie sie. Dodatkowo obserwowano u niego liczne zmia-
ny naczyniowe na skoérze oraz w gornym i dolnym odcinku
przewodu pokarmowego. W innym doniesieniu opisano de-
formacje koscca i stawdw, skrzywienia kregostupa oraz pa-
tologiczne ztamania spowodowane przez ucisk wywotany
powiekszaniem sie guzka naczyniowego [9, 20]. W przypad-
ku zajecia ptuc czy oskrzeli, poza incydentami krwawienia,
opisywano réwniez napady uporczywego kaszlu i duszno-
5ci [12]. Krwiomocz moze by¢ wynikiem krwawienia ze zmian
naczyniowych umiejscowionych w nerkach, moczowodach,
pecherzu moczowym, a nawet cewce moczowej [21].

Ukazaty sie ponadto pojedyncze doniesienia o wspot-
istnieniu malformacji naczyniowych w obrebie: nosogar-
dzieli, serca, watroby, $ledziony, krezki, oka i miesni [4, 15].

Dlatego tez ze wzgledu na mozliwos¢é rozwoju naczy-
niakéw wielu narzadéw wewnetrznych i zagrazajace dla
zycia powiktania niezwykle istotna jest ich okresowa kon-
trola specjalistyczna.

W rozpoznaniu réznicowym zmian skérnych nalezy
uwzgledni¢: mnogie naczyniakonerwiakowtdkniaki (roz-
strzyga charakterystyczne badanie histologiczne), zespot
Oslera-Rendu-Webera (zmiany skdérne sg mniej-
sze 2-5 mm, zajete sg tozyska paznokci i obecne s3 licz-
ne telangiektazje) [2, 5], zespot Klippel-Trenaunaya (nie
zajmuje przewodu pokarmowego) i zespdt Maffucciego
(w ktérym wspdtistniejg dodatkowo deformacje koséca
oraz chondoplazja) [4, 5].

W wiekszosci przypadkéw zmiany skérne nie wyma-
gaja leczenia [15]. Umiejscowienie w okolicach narazo-
nych na urazy mechaniczne lub ze wzgledéw kosmetycz-
nych kwalifikuje do wyciecia chirurgicznego lub terapii
laserem CO, [15, 22].

Obecnosé zmian w przewodzie pokarmowym w za-
leznosci od ich nasilenia wymaga suplementacji zela-
za bad? transfuzji, a nawet interwencji chirurgicznej, z re-
sekcjg fragmentu jelita [5, 8, 14].

U przedstawione] chore] przebieg BRBNS mozna uznac
za tagodny, bowiem dotyczy tylko skéry. Jednak ze wzgle-
du na bardzo szybki przebieg wymaga ona statej, okreso-
wej kontroli, szczegdlnie w aspekcie mozliwosci rozwoju
zmian w innych narzadach, gtéwnie przewodzie pokar-
mowym.
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