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Resumen

El sindrome de Blue Rubber Bleb Nevus (BRBNS) o su acrénimo Sindrome de
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Bean se caracteriza por malformaciones venosas (MV) distribuidas en multiples
zonas anatémicas, con predominio en piel y tracto gastrointestinal (Gl). La
sinftomatologia se manifiesta comUnmente con episodios hemorrdgicos y
consecuente anemia cronica secundaria por déficit.

Se presenta el caso clinico de una paciente albina de sexo femenino de 68 anos
de edad, quien acudié por dolor abdominal agudo mds rectorragia crénica,
al realizar el examen fisico llama la atencién la presencia de malformaciones
venosas (MV) caracterizadas por nddulos  azulados, compresibles vy
heterogéneos, localizados en labio inferior, mentdn, regidon perianal vy
extremidades, ademds de dolor a la palpacién en hipocondrio derecho.

El andilisis de laboratorio reveld valores de hemoglobina y hematocrito bajos
y otros pardmetros sugerentes de anemia por déficit de hierro, en el reporte
de colonoscopia se lograron evidenciar multiples malformaciones venosas
(MV), diseminadas con predominio rectal, el diagndstico fue compatible con
Sindrome de Bean por la asociacion de MV en piel y fracto Gastrointestinal,
ademds de anemia crénica secundaria.

El manejo fue clinico sinfomdtico y quirdrgico paliativo, con una evolucién
favorable.

La asociacién de albinismo y el sindrome de Bean no estdn reportadas en
la literatura médica internacional, considerdndose este el primer caso en
Ecuador como una patologia no muy frecuente, pero con complicaciones
secundarias importantes. Se deberia incluir este sindrome como una causa
de malformaciones venosas inocuas, sangrado digestivo, anemia crénica y
efectos oclusivos de visceras huecas.

Palabras clave: Sindrome de Bean, Albinismo, Sangrado Gastrointestinal, Anemia,
Sindrome de Hermansky Pudlak.

Abstract
Bean Syndrome and Albinism: First Case Report in Ecuador

Blue Rubber Bleb Nevus syndrome (BRBNS) or its acronym Bean syndrome
is characterized by venous malformations (MV) distributed in multiple
anatomical areas, predominantly in the skin and gastrointestinal (Gl) tract.
Symptomatology is commonly manifested with hemorrhagic episodes and
consequent chronic secondary anemia due to deficit.

We present the clinical case of a female albino patient of 68 years of age, who
came for acute abdominal pain to this we add a chronic rectorrhagia, when
performing the physical examination, the presence of venous malformations
(MV) characterized by bluish, compressible and heterogeneous nodules,
located in the lower lip, chin, perianal region and extremities, as well as pain
on palpation in the right hypochondrium.

The laboratory analysis revealed low hemoglobin and hematocrit values and
other parameters suggestive of iron deficiency anemia, in the colonoscopy
report multiple venous malformations (MV) were disseminated, disseminated with
rectal predominance, the diagnosis was compatible with Bean Syndrome by the
association of MV in skin and Gastrointestinal fract and secondary chronic anemia.

The management was clinical symptomatic and palliative surgery, with a
favorable evolution.

The association of albinism and Bean syndrome are not reported in the
international medical literature, considering this the first case in Ecuador as a
not very frequent pathology but with important secondary complications, this
syndrome should be included as a cause of harmless venous malformations,
digestive bleeding, chronic anemia and occlusive effects of hollow viscera.

Keywords: : Bean syndrome, Venous malformations, Albinism, Gastrointestinal Hemorrhage, Anemia,
Hermansky Pudlak syndrome.
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Introduccion

El sindrome de Blue Rubber Bleb Nevus (BRBNS), es muy raro
y se caracteriza por malformaciones venosas (MV) distribuidas
en multiples regiones anatémicas, con predominio en piel,
tejidos blandos y mucosas con especial afinidad por el fracto
gastrointestinal (Gl). 2

Laslesiones cutdneasson generalmente pequenas, circunscritas
y rugosas a la palpacién, su tamano puede variar desde Tmm
hasta 10 cm de didmetro. (34

Las lesiones gastrointestinales suelen estar localizadas por lo
general en el intestino delgado (ID) y colon y su relevancia
clinica es mayor que la de las lesiones de la piel, debido a
las complicaciones que pueden desencadenar, tales como:
anemia cronica por sangrado, intususcepcién, voélvulo,
hemorragia digestiva masiva, entre otras. (-3

El diagndstico consiste en la asociacion de lesiones en piel con
exdmenes endoscopicos que documenten la presencia de MV
viscerales. (-3

Este sindrome puede ser heredado de forma
autosémica dominante o presentarse de manera
esporddica. (1-39

Se ftrata de una entidad poco comun,
pues se han notificado 200 casos a nivel
mundial 3 sin encontrar reportes en el pais
hasta la actualidad. Es llamativa, ademds
su presentacién en una paciente albing,
condicién heredable que, si bien predispone
al desarrollo de otras patologias, resultaria
atrayente descubrir relacién existente entre
estas dos enfermedades, asociacidon hasta
el momento no confirmada. A continuacién,
presentamos un caso clinico-quirdrgico de
Sindrome de Bean, considerado a su vez como
el Unico caso documentado en Ecuador.

4
(4

Figura 1A: Malformaciones mucocutaneas clasicas, caracteristicas del sindrome de Blue Rubber Bleb - Nevus.

Figura 1B: Lesiones vasculares venosas, violaceas, depresibles y no pulsatiles en labios y region mentioniana.
Figura 1C: Multiples nevus planos de bordes irregulares ubicados en cara interna de extremidades superiores.
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Presentacion de un caso

Paciente de sexo Femenino de 68 anos de edad, con
antecedentes de albinismo &Oculo-cutdneo tipo Il y
trombosis coldnica crénica, tratada con anticoagulacién
oral como Unico fratamiento durante cuatro meses. Acude
a emergencia por presentar dolor abdominal suUbito,
postprandial, difuso, de moderada intensidad, nausea
emetizante por 3 ocasiones; se acompand de rectorragia
moderada esporddica y gingivorragias ocasionales de
2 meses de evolucién, que para la paciente resultaban
ser normales. La paciente negd hematemesis, melenas,
metrorragias o hemoptisis

Al examen fisico se evidencid multiples lesiones dérmicas
nodulares, mucocutdneas, agrupadas, menores a 1 cm,
de contfenido vascular, color violdceo, sin sangrado activo,
localizadas en labio inferior, lado izquierdo de mentdn,
antebrazo distal bilateral y regién perianal, su fiempo de
evolucion no se pudo determinar con precision, sin recordar
el tiempo exacto de aparicion, mencionando simplemente
su presencia desde hace algunos anos aftrds, sin causar
molestia alguna que amerite su fratamiento inmediato
(fotos 1A, 1B y 1C). En la exploracion abdominal se halld
dolor a la palpacion profunda en hipocondrio derecho
y sensacién de masa palpable ipsilateral, el examen
neuroldgico no reportd signos de focalidad ni lateralidad.
El examen de laboratorio determind hemoglobina: 7,6 g/
dl, hematocrito: 30.3%, volumen corpuscular medio (VCM):
80 fL, concentraciéon media de hemoglobina (HOCM): 28
pg vy plaquetas: 160.00 k/ul; dimero D: 0.80 Ug/ml, funcion

SUPINO
MJIDT

hepdtica y renal normal, sangre oculta en heces
negativo.

La radiografia abdominal reveld ileo intestinal
marcado, sin niveles hidroaéreos, aire distal presente,
materia fecal en marco colénico e imdgenes
multiples calcificadas viscerales en la regidn pélvica
(foto 2A Y 2B).

Se planted como diagndstico inicial trombosis
mesentérica por su antecedente clinico, instaurando
anticoagulacién  parenteral, analgesia y enema
evacuante, 12 horas después el dolor se reagudiza,
decidiendo entonces valoracion por cirugia general.

El examen fisico complementario reveld la persistencia
de dolor en hipocondrio derecho, signo de Murphy
positivo y la presencia de una masa profruyente, no
dolorosa de aproximadamente 2.5 cm de longitud
en fosa iliaca izquierda, la tomografia abdominal
mostré una vesicula biliar aumentada de tamario,
pared engrosada de 0.56 cm e imdgenes hiperdensas
multiples en su interior sin efecto obstructivo, en coldn
descendente la presencia de multiples imdgenes
polipoides intraluminales y estrechamiento de la
luz en un segmento del sigma, calcificaciones

granulomatosas en pared vesical y ampolla rectal,
en fosa iliaca izquierda se aprecid una hernia ventral
encarcelada sin signos de isquemia (foto 3A, 3B, 3C y
3D), por los hallazgos y asociacion se considerd como
diagndstico presuntivo, el sindrome Hermansky Pudiak.

Figura 2 B: Radiografia de abdomen en bipedestacion.
Multiples lesiones calcificadas en areas viscerales y parietales
intraabdominales.

Figura 2 A: Radiografia de abdomen en supino. ileo intestinal,
ausencia de niveles hidroaéreos y presencia de aire en ampolla
rectal.
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Figura 34 ‘ieslcula billar hidrépica, pared engrosada, imagenas hiperdensas en su imerior no liticas
Figura 3B: Diverticulos esporadicos en colon descendente sin inflamacion de grasa perictlica
Figura 3C: Hemia abdominal da 1.1 cm, contanido graso masantérico, aparantemente encarcalada
Figura 30: Calcificaciones granulomatosas en colon transverso, vejiga, sigma vy ampolla rectal

Al segundo dia de hospitalizacion, la paciente presentd
gingivorragia escasa continua y rectorragias de moderada
canfidad por 6 ocasiones, signos vitales inestables con
taquicardia que oscilaba entre 100 — 140 Ipm., laboratorio
determind hemoglobina: 7 g/dl, hematocrito: 29% vy
plaguetas: 161.00 k/ul., se considerd como una complicacién
de la patologia de base, se suspendié la anticoagulacion,
indicando ademds transfusion sanguinea por dos ocasiones y
requerimiento de examen endoscoépico a las 48 horas.

Al cuarto dia, con hemoglobina de control de 9 mg/ dl se
realizé la colonoscopia identificéindose mdultiples dilataciones
violdceas de aspecto vascular, sangrado inactivo, diseminadas
en todos los segmentos viscerales con predominio rectal mdas
diverticulos en sigma, hallazgos compatibles con sindrome Blue
Rubber Bleb Nevus, (foto 4.1,4.2,4.3,4.4,4.5,4.6,4.7 y 4.8).

Una vez estabilizado el cuadro hemorrdgico, se planificd cirugia
paliativa con el objetivo de diferir complicaciones iniciales y a
largo plazo: colecistectomia para erradicar el efecto oclusivo
luminal ocasional de las MV y hernioplastia inguinal secundaria

22

a debilitamiento de la pared abdominal, que
aumentaria el riesgo de intususcepcion o vélvulo
infestinal. Los hallozgos importantes fueron
presencia de nddulos vasculares venosos solitarios
y/o agrupados localizados en parénquima
hepdtico, vesicula biliar, colon y pared vesical, sin
evidencia de signos isquémicos ni hemorrdgicos.
(foto 4)

Al séptimo dia sin evidencia de sangrados y sin
complicaciones ulteriores la paciente fue dada
de alta, con hemodinamia estable, hierro oral y
seguimiento por medicina interna y cirugia.

Discusion
El sindrome de BRBNS fue descrito en 1958 por

William Bean, razén por la cual es citado como
sindrome de Bean. (-3
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Figura 4: Dilataciones venosas viscerales.
4.1 Ciego. 4.2 Colon ascendente. 4.3 - 4.4 Transverso.
PP* Peritoneo parietal: presencia de blue nevus.

Las lesiones vasculares venosas sin potencial maligno
determinado son MV simples, segun la clasificacién de
la Sociedad Internacional para el Estudio de Anomalias
Vasculares (ISVAS). ©

Se hanreportado 269 casos en el mundo y su efiopatogenia
sigue siendo desconocida, se hallé una asociacién familiar
vinculada a la mutacién en el cromosoma 9p, sin embargo,
la mayoria de casos pueden ser heredados de forma
autosémica dominante o presentarse de forma esporddica
siendo esta Ultima la de mayor frecuencia, (-3 aligual que
los casos reportados por Zahedi MJ, et al.8 y Chen W, et al.?®
no se evidencid ningun antecedente familiar ni asociacién
con ofras condiciones congénitas como el albinismo. Por la
negativa de la paciente, no fue posible realizar el estudio
genético para determinar la mutacion en el gen TEK del
cromosoma 9p.

Jin XL, et al.® al igual que Choi KK, et al.5 coinciden con
la bibliografia general, hombres y mujeres son afectados
por igual, (-3 siendo la raza negra la menos involucrada,
(-3.9) corroborado en este estudio y encontrdndose de entre
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Visualizacién endoscopica que se confirma en procedimiento quirurgico.
4.5-4.6 Colon descendente.
NH* Noédulo hepatico de 0.8 cm de diametro en segmento 6.

4.7 Sigma. 4.8 Recto.

toda la bibliografia revisada un Unico caso en esta
raza, reportado por Martinez CA, et al., ® en nuestro
caso la paciente es de raza mestiza y con herencia
familiar de albinismo.

El caso de BRBNS que reportamos, presenta MV
localizadas en piel de extremidades superiores,
mentdén, ano vy labios, asi como en multiples visceras,
principalmente en el sistema GI. Jin XL, et al. @,
realizaron un andlisis de 200 casos, de estos 120
presentaron MV cutdneas y en 112 se apreciaron
hemangiomas Gl. Choi KK, et al.5, de un total de
39 pacientes, indica que la piel se vio afectada en
39 y el tracto Gl en 31, de la misma forma, como
reportado por Chen W, et al. ™, uno de los sistemas
mds afectados es el tracto Gl, pues de un total de
5 pacientes, todos presentaron afeccion de este
aparato, estas revisiones coinciden conla descripcion
del sindrome reportado en la bibliografia médica. (-2

Las MV pueden desarrollarse desde la boca hasta el
ano y por lo general estdn localizadas en el intestino
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delgado (ID), teniendo mayor relevancia clinica por el
riesgo de sangrado masivo que puede generar, @ Texeira
MG, et al.(19, coinciden pues el ID fue el lugar donde mayor
numero de MV se encontraron, en su reporte de caso. A
diferencia del nuestro, la localizacién mayoritaria fue en
colon con predominio enrecto, coincidiendo con el frabajo
de Martinez CA, et al. @ por esta razén consideramos que
el diagnéstico inicial de trombosis colénica fue erroneo,
probablemente por la observacion de MV que dio a la
mucosa del colon un aspecto de frombosis.

Los nevus pueden desarrollarse a cualquier edad, ('3 en
el estudio de Jin XL, et al. @, se pudo identificar que el 30%
de los casos tenian MV desde el nacimiento, el 9% empezd
en la infancia y adolescencia, y 4% en la edad adulta, sin
embargo puede presentarse a cualquier edad, tal como
lo menciona el caso de una paciente de 82 anos, cuyas
MV habian aparecido hace pocos anos atrds, lo que
coincide con lo descrito en nuestro caso, pues si bien se
diagnostica a los 68 anos, estas malformaciones también
estuvieron presentes unos cuantos anos antes, por su parte
Gido Antunes AS, et al. M, coinciden con nuestro caso en
cuanto a la edad de diagndstico (80 anos), discrepando
un tanto en cuanto al tiempo de aparicion de las MV, pues
en su caso se presentaron desde la infancia.

Las MV cutdneas son generalmente asintomdticas,
pequenas, circunscritas, depresibles, no pulsdtiles, pudiendo
aumentar con los afnos tanto en nimero como tamano, su
color varia de azul a purpura, (3 |la descripcion de las MV
coinciden, en nuestro caso y no se identificd aumento de
tfamano, mencionado por la paciente, a diferencia de los
casos reportados por Kaur T, et al. 12, y Zahedi MJ, et al. ®
donde si hubo crecimiento.

Las MV extra cutdneas pueden estar localizadas en el
sistema nervioso central, ojos, nasofaringe, glandulas
suprarrenales, rindn, corazdn, pulmén, pleura, vejiga, Utero,
mesenterio, peritoneo, pene, tiroides, paratiroides, higado,
bazo y musculo esquelético.(34 Recordemos que durante
la intfervencién quirdrgica de la paciente, se evidencia la
presencia de MV en higado, vesicula, vejiga y peritoneo,
similar a lo descrito por Chen W, et al. @, donde uno de sus 5
casos reveld compromiso del higado, mediastino, cavidad
pélvica, cavidad abdominal y musculo iliaco.

Si bien la anemia microcitica hipocrémica es la
complicacion mds comun de este sindrome, secundaria
a pérdida (sangrado intestinal y deficiencia de hierro),
en nuestro caso estamos ante una anemia normocitica
normocrémica, justificada por la pérdida sanguinea
gastrointestinal aguda, se decidid realizar niveles de hierro
sérico en el contexto de una paciente con historia de
sangrado Gl crénico.

La bibliografia menciona entre otfras complicaciones la
intfususcepcién, reportdndose un caso por Deshpande
GA, et al. 1 y otro por Menegozzo CAM, et al. (4, en
una paciente embarazada, pero ademds se citan otras
complicaciones: vélvulo, torsion y ruptura intestinal, (-3 en
la revision de Jin XL, et al.®, de todos los casos analizados
la mayoria de las lesiones Gl condujeron a hemorragia
cronica y anemia por deficiencia de hierro, 7 casos
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desarrollaron intususcepcion y un caso desarrolld
gangrena, vélvulo e infarto, @ considerando que
la presentacion de complicaciones no es un
patrén, pues Fishmann SJ, et al. @, en su estudio
de 10 pacientes con sindrome de Bean, describe
complicaciones en uno solo.

El  sangrado  gastrointestinal  manifestado
a través de gingivorragias, rectorragias vy
anemia secundaria sinfomdtica, fueron las
complicaciones iniciales en nuestro caso, sin
embargo la alta probabilidad de oclusidon de las
vias biliares por la presencia de MV luminales y
la encarcelaciéon de un tejido intestinal de mala
calidad con riesgo de sangrado no controlable,
serian las complicaciones fatales para lo cual
se tomd medidas paliativas radicales con éxito
reportado hasta la redaccién de este articulo.

Otras complicaciones menos frecuentes, dependen
de la localizaciéon de las MV, asi se mencionan:
infarto o hemorragia cerebral, compresién de la
médula espinal y tos cronica. 2, Jin XL, et al. @,
también notifican otras complicaciones muy
raras, tales como trastornos de la coagulacion (4
casos), trombocitopenia (3 casos), coagulopatia
infravascular diseminada (2 casos), sobre esta
Ultima, Menegozzo CAM, et al. 09, realizaron
el reporte de una paciente embarazada,
complicaciones que la paciente del presente
caso no desarrollo.

El diagndstico consiste en la asociacién de MV
en piel y aparato Gl, con o sin participacion de
otros érganos, episodios hemorrdgicos agudos/
crénicos y anemia secundaria, 23 se realizd el
diagndstico de BRBNS sobre la base de lo antes
descrito, similar al tfrabajo realizado por Chen W,
et al.?, en sus 5 casos, basado solamente en la
clinica, 7 en contraste a nuestro caso Fishmann
SJ, et al. @, mencionan en su estudio, que de 10
pacientes solo uno de ellos no presentd MV en
piel, 4 el examen endoscopico es el mds practico
para reforzar el diagndstico clinico, mediante la
observacion de las lesiones y valoracién de riesgo
de sangrado, (- ademds se pueden realizar otros
exdmenes complementarios, de imagen sobre
todo para evidenciar la presencia de MV en
otros sitios anatémicos, sin embargo el uso de los
mismos dependerd de la sinfomatologia que el
paciente presente, -2 en nuestro caso se decidié
no complementar con otros exdmenes, debido
que la paciente no presentaba sintomatologia
adicional, a mds de la descrita, que indique
compromiso de algun otro érgano.

No existe tratamiento curativo descrito para
esta patologia hasta el momento, el manejo es
conservador, con vigilancia de complicaciones
adyacentes, las MV pueden ser tratadas
precisando el riesgo de sangrado y localizacién
a través de ldser, escisibn quirlrgica o
escleroterapia, (" no se recomienda la resecciéon
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de MV del aparato Gl ya que es poco eficaz, debido a la
cantidad de lesiones, riesgo hemorrdgico y la probabilidad
de recurrencia, este tipo de procedimiento estd indicado
en caso de sangrados masivos que comprometan la
estabilidad hemodindmica del paciente, 0313 Choi KK,
et al.®, Texeira ME, et al. (19, y Fishman SJ, et al.®, han
reportado excelentes resultados del tratamiento quirdrgico,
en cuanto al control posterior del sangrado y anemia,
nuestra paciente no requirié tratamiento quirdrgico vy
recibié fratamiento conservador.

En  cuanto al tratamiento  farmacolégico  los
inmunosupresores como el sirolimus, han demosfrado ser
eficaces como anti angiogénicos al disminuir el tamafo de
las MV y reducir el sangrado gastrointestinal, haciéndose
ya el reporte de un caso por Ogu UO, et al.(®, donde se
aprecié buenos resultados en el fratamiento a largo plazo.

Si bien la literatura menciona que los principales
diagndsticos diferenciales se los deberia hacer con el
sindrome de Osler-Weber-Rendu,  Klippel-Trenaunay vy
Maffucci, enfermedades caracterizadas por diferentes
formas de MV, 235812 |os qutores de este reporte de caso nos

REPORTE DE CASO

planteamos como principal entidad al sindrome
de Hermansky-Pudlak tipo 2, por la asociacion
entre albinismo déculo-cutdneo vy  didtesis
hemorrdgica, esta Ultima puede manifestarse
con hematomas variables y hemorragias de
distintos sitios anatémicos, pero ademds puede
estar acompanado de fibrosis pulmonar, colitis
granulomatosa o inmunodeficiencia. (' Si bien
la paciente presenta albinismo, gingivorragias y
rectorragias, que nos sugeria la posibilidad de
didtesis hemorrdgica, no existieron otros signos
que indiquen ftrastornos de la coagulacion ni
comorbilidades caracteristicas.

Finalmente, pocos son los casos reportados
en la poblacién latina, siendo el Unico a nivel
nacional, es de importancia también considerar,
que, si bien el albinismo favorece el desarrollo de
otfras patologias, aun no se ha logrado confirmar
que este predisponga a la manifestacién de
sindrome de Bean, por lo que valdria la pena
realizar investigaciones encaminadas a analizar
esta asociacion.
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