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El síndrome de Blue Rubber Bleb Nevus (BRBNS) o su acrónimo Síndrome de 
Bean se caracteriza por malformaciones venosas (MV) distribuidas en múltiples 
zonas anatómicas, con predominio en piel y tracto gastrointestinal (GI). La 
sintomatología se manifiesta comúnmente con episodios hemorrágicos y 
consecuente anemia crónica secundaria por déficit. 

Se presenta el caso clínico de una paciente albina de sexo femenino de 68 años 
de edad, quien acudió por dolor abdominal agudo más rectorragia crónica, 
al realizar el examen físico llama la atención la presencia de malformaciones 
venosas (MV) caracterizadas por nódulos azulados, compresibles y 
heterogéneos, localizados en labio inferior, mentón, región perianal y 
extremidades, además de dolor a la palpación en hipocondrio derecho.

El análisis de laboratorio reveló valores de hemoglobina y hematocrito bajos 
y otros parámetros sugerentes de anemia por déficit de hierro, en el reporte 
de colonoscopia se lograron evidenciar múltiples malformaciones venosas 
(MV), diseminadas con predominio rectal, el diagnóstico fue compatible con 
Síndrome de Bean por la asociación de MV en piel y tracto Gastrointestinal, 
además de anemia crónica secundaria. 

El manejo fue clínico sintomático y quirúrgico paliativo, con una evolución 
favorable.

La asociación de albinismo y el síndrome de Bean no están reportadas en 
la literatura médica internacional, considerándose este el primer caso en 
Ecuador como una patología no muy frecuente, pero con complicaciones 
secundarias importantes. Se debería incluir este síndrome como una causa 
de malformaciones venosas inocuas, sangrado digestivo, anemia crónica y 
efectos oclusivos de vísceras huecas.  

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 (GI) 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 tract 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.
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Introducción
El síndrome de Blue Rubber Bleb Nevus (BRBNS), es muy raro 
y se caracteriza por malformaciones venosas (MV) distribuidas 
en múltiples regiones anatómicas, con predominio en piel, 
tejidos blandos y mucosas con especial afinidad por el tracto 
gastrointestinal (GI). (1, 2)

Las lesiones cutáneas son generalmente pequeñas, circunscritas 
y rugosas a la palpación, su tamaño puede variar desde 1mm 
hasta 10 cm de diámetro. (1, 3, 4)

Las lesiones gastrointestinales suelen estar localizadas por lo 
general en el intestino delgado (ID) y colon y su relevancia 
clínica es mayor que la de las lesiones de la piel, debido a 
las complicaciones que pueden desencadenar, tales como: 
anemia crónica por sangrado, intususcepción, vólvulo, 
hemorragia digestiva masiva, entre otras. (1, 3)

El diagnóstico consiste en la asociación de lesiones en piel con 
exámenes endoscópicos que documenten la presencia de MV 
viscerales. (1, 3) 

Este síndrome puede ser heredado de forma 
autosómica dominante o presentarse de manera 
esporádica. (1 - 3, 5)

Se trata de una entidad poco común, 
pues se han notificado 200 casos a nivel 
mundial 3 sin encontrar reportes en el país 
hasta la actualidad. Es llamativa, además 
su presentación en una paciente albina, 
condición heredable que, si bien predispone 
al desarrollo de otras patologías, resultaría 
atrayente descubrir relación existente entre 
estas dos enfermedades, asociación hasta 
el momento no confirmada. A continuación, 
presentamos un caso clínico-quirúrgico de 
Síndrome de Bean, considerado a su vez como 
el único caso documentado en Ecuador.
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Presentación de un caso
Paciente de sexo Femenino de 68 años de edad, con 
antecedentes de albinismo óculo-cutáneo tipo II y 
trombosis colónica crónica, tratada con anticoagulación 
oral como único tratamiento durante cuatro meses. Acude 
a emergencia por presentar dolor abdominal súbito, 
postprandial, difuso, de moderada intensidad, nausea 
emetizante por 3 ocasiones; se acompañó de rectorragia 
moderada esporádica y gingivorragias ocasionales de 
2 meses de evolución, que para la paciente resultaban 
ser normales. La paciente negó hematemesis, melenas, 
metrorragias o hemoptisis

Al examen físico se evidenció múltiples lesiones dérmicas 
nodulares, mucocutáneas, agrupadas, menores a 1 cm, 
de contenido vascular, color violáceo, sin sangrado activo, 
localizadas en labio inferior, lado izquierdo de mentón, 
antebrazo distal bilateral y región perianal, su tiempo de 
evolución no se pudo determinar con precisión, sin recordar 
el tiempo exacto de aparición, mencionando simplemente 
su presencia desde hace algunos años atrás, sin causar 
molestia alguna que amerite su tratamiento inmediato 
(fotos 1A, 1B y 1C). En la exploración abdominal se halló 
dolor a la palpación profunda en hipocondrio derecho 
y sensación de masa palpable ipsilateral, el examen 
neurológico no reportó signos de focalidad ni lateralidad. 
El examen de laboratorio determinó hemoglobina: 7,6 g/
dl, hematocrito: 30.3%, volumen corpuscular medio (VCM): 
80 fL, concentración media de hemoglobina (HbCM): 28 
pg y plaquetas: 160.00 k/ul; dímero D: 0.80 Ug/ml, función 

hepática y renal normal, sangre oculta en heces 
negativo. 

La radiografía abdominal reveló íleo intestinal 
marcado, sin niveles hidroaéreos, aire distal presente, 
materia fecal en marco colónico e imágenes 
múltiples calcificadas viscerales en la región pélvica 
(foto 2A Y 2B).

Se planteó como diagnóstico inicial trombosis 
mesentérica por su antecedente clínico, instaurando 
anticoagulación parenteral, analgesia y enema 
evacuante, 12 horas después el dolor se reagudiza, 
decidiendo entonces valoración por cirugía general.

El examen físico complementario reveló la persistencia 
de dolor en hipocondrio derecho, signo de Murphy 
positivo y la presencia de una masa protruyente, no 
dolorosa de aproximadamente 2.5 cm de longitud 
en fosa iliaca izquierda, la tomografía abdominal 
mostró una vesícula biliar aumentada de tamaño, 
pared engrosada de 0.56 cm e imágenes hiperdensas 
múltiples en su interior sin efecto obstructivo, en colón 
descendente la presencia de múltiples imágenes 
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 apreció una hernia ventral 
encarcelada sin signos de isquemia (foto 3A, 3B, 3C y 
3D), por los hallazgos y asociación se consideró como 
diagnóstico presuntivo, el síndrome Hermansky Pudlak.



22 Revista Médica Vozandes
Volumen 30, Número 1, 2019

Al segundo día de hospitalización, la paciente presentó 
gingivorragia escasa continua y rectorragias de moderada 
cantidad por 6 ocasiones, signos vitales inestables con 
taquicardia que oscilaba entre 100 – 140 lpm., laboratorio 
determinó hemoglobina: 7 g/dl, hematocrito: 29% y 
plaquetas: 161.00 k/ul., se consideró como una complicación 
de la patología de base, se suspendió la anticoagulación, 
indicando además transfusión sanguínea por dos ocasiones y 
requerimiento de examen endoscópico a las 48 horas.

Al cuarto día, con hemoglobina de control de 9 mg/ dl se 
realizó la colonoscopia identificándose múltiples dilataciones 
violáceas de aspecto vascular, sangrado inactivo, diseminadas 
en todos los segmentos viscerales con predominio rectal más 
divertículos en sigma, hallazgos compatibles con síndrome 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 hemorrágico, se planificó cirugía 
paliativa con el objetivo de diferir complicaciones iniciales y a 
largo plazo: colecistectomía para erradicar el efecto oclusivo 
luminal ocasional de las MV y hernioplastia inguinal secundaria 

a debilitamiento de la pared abdominal, que 
aumentaría el riesgo de intususcepción o vólvulo 
intestinal. Los hallazgos importantes fueron 
presencia de nódulos vasculares venosos solitarios 
y/o agrupados localizados en parénquima 
hepático, vesícula biliar, colon y pared vesical, sin 
evidencia de signos isquémicos ni hemorrágicos. 
(foto 4)

Al séptimo día 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 cirugía. 

Discusión 
El síndrome de BRBNS fue descrito en 1958 por 
William Bean, razón por la cual es citado como 
síndrome de Bean. (1 - 3) 

Síndrome de Bean y albinismo: reporte del primer caso en Ecuador Ortiz-Culcay O, et al.
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Las lesiones vasculares venosas sin potencial maligno 
determinado son MV simples, según la clasificación de 
la Sociedad Internacional para el Estudio de Anomalías 
Vasculares (ISVAS). (6)

Se han reportado 269 casos en el mundo y su etiopatogenia 
sigue siendo desconocida, se halló una asociación familiar 
vinculada a la mutación en el cromosoma 9p, sin embargo, 
la mayoría de casos pueden ser heredados de forma 
autosómica dominante o presentarse de forma esporádica 
siendo esta última la de mayor frecuencia, (1, 3, 5) al igual que 
los casos reportados por Zahedi MJ, et al.8 y Chen W, et al. (7) 
no se evidenció ningún antecedente familiar ni asociación 
con otras condiciones congénitas como el albinismo. Por la 
negativa de la paciente, no fue posible realizar el estudio 
genético para determinar la mutación en el gen TEK del 
cromosoma 9p.

Jin XL, et al. (3)  al igual que Choi KK, et al.5 coinciden con 
la bibliografía general,  hombres y mujeres son afectados 
por igual, (1, 3)  siendo la raza negra la menos involucrada, 
(1 - 3, 5) corroborado en este estudio y encontrándose de entre 

toda la bibliografía revisada un único caso en esta 
raza, reportado por Martínez CA, et al., (9) 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, 
mentón, ano y labios, así como en múltiples vísceras, 
principalmente en el sistema GI. Jin XL, et al. (3), 
realizaron un análisis de 200 casos, de estos 120 
presentaron MV cutáneas y en 112 se apreciaron 
hemangiomas GI. Choi KK, et al.5, de un total de 
39 pacientes, indica que la piel se vio afectada en 
39 y el tracto GI en 31, de la misma forma, como 
reportado por Chen W, et al. (7), uno de los sistemas 
más afectados es el tracto GI, pues de un total de 
5 pacientes, todos presentaron afección de este 
aparato, estas  revisiones coinciden con la descripción 
del síndrome reportado en la bibliografía médica. (1, 2)

Las MV pueden desarrollarse desde la boca hasta el 
ano y por lo general están localizadas en el intestino 
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delgado (ID), teniendo mayor relevancia clínica por el 
riesgo de sangrado masivo que puede generar, (3) Texeira  
MG, et al. (10), coinciden pues el ID fue el lugar donde mayor 
número de MV se encontraron, en su reporte de caso. A 
diferencia del nuestro, la localización mayoritaria fue en 
colon con predominio en recto, coincidiendo con el trabajo 
de Martínez CA, et al. (9) por esta razón consideramos que 
el diagnóstico inicial de trombosis colónica fue erróneo, 
probablemente por la observación de MV que dio a la 
mucosa del colon un aspecto de trombosis. 

Los nevus pueden desarrollarse a cualquier edad, (1 ,3) en 
el estudio de Jin XL, et al. (3), se pudo identificar que el 30% 
de los casos tenían MV desde el nacimiento, el 9% empezó 
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 años, cuyas 
MV habían aparecido hace pocos años atrás, lo que 
coincide con lo descrito en nuestro caso, pues si bien se 
diagnostica a los 68 años, estas malformaciones también 
estuvieron presentes unos cuantos años antes, por su parte 
Gião Antunes AS, et al. (11), coinciden con nuestro caso en 
cuanto a la edad de diagnóstico (80 años), discrepando 
un tanto en cuanto al tiempo de aparición de las MV, pues 
en su caso se presentaron desde la infancia. 

Las MV cutáneas son generalmente asintomáticas, 
pequeñas, circunscritas, depresibles, no pulsátiles, pudiendo 
aumentar con los años tanto en número como tamaño, su 
color varía de azul a púrpura, (13) la descripción de las MV 
coinciden, en nuestro caso y no se identificó aumento de 
tamaño, mencionado por la paciente, a diferencia de los 
casos reportados por Kaur T, et al. (12),  y  Zahedi MJ, et al. (8) 
donde sí hubo crecimiento.   

Las MV extra cutáneas pueden estar localizadas en el 
sistema nervioso central, ojos, nasofaringe, glándulas 
suprarrenales, riñón, corazón, pulmón, pleura, vejiga, útero, 
mesenterio, peritoneo, pene, tiroides, paratiroides, hígado, 
bazo y músculo esquelético.(1,3,4) Recordemos que durante 
la intervención quirúrgica de la paciente, se evidencia la 
presencia de MV en hígado, vesícula, vejiga y peritoneo, 
similar a lo descrito por Chen W, et al. (7), donde uno de sus 5 
casos reveló compromiso del hígado, mediastino, cavidad 
pélvica, cavidad abdominal y musculo ilíaco.

Si bien la anemia microcítica hipocrómica es la 
complicación más común de este síndrome, secundaria 
a pérdida (sangrado intestinal y deficiencia de hierro), 
en nuestro caso estamos ante una anemia normocítica 
normocrómica, justificada por la pérdida sanguínea 
gastrointestinal aguda, se decidió realizar niveles de hierro 
sérico en el contexto de una paciente con historia de 
sangrado GI crónico. 

La bibliografía menciona entre otras complicaciones la 
intususcepción, reportándose un caso por Deshpande 
GA, et al. (13) y otro por Menegozzo CAM, et al. (14), en 
una paciente embarazada, pero además se citan otras 
complicaciones: vólvulo, torsión y ruptura intestinal, (1,3) en 
la revisión de Jin XL, et al. (3), de todos los casos analizados 
la mayoría de las lesiones GI condujeron a hemorragia 
crónica y anemia por deficiencia de hierro, 7 casos 

desarrollaron intususcepción y un caso desarrolló 
gangrena, vólvulo e infarto, (2) considerando que 
la presentación de complicaciones no es un 
patrón, pues Fishmann SJ, et al. (4),  en su estudio 
de 10 pacientes con síndrome de Bean, describe 
complicaciones en uno solo. 

El sangrado gastrointestinal manifestado 
a través de gingivorragias, rectorragias y 
anemia secundaria sintomática, fueron las 
complicaciones iniciales en nuestro caso, sin 
embargo la alta probabilidad de oclusión de las 
vías biliares por la presencia de MV luminales y 
la encarcelación de un tejido intestinal de mala 
calidad con riesgo de sangrado no controlable, 
serían las complicaciones fatales para lo cual 
se tomó medidas paliativas radicales con éxito 
reportado hasta la redacción de este artículo.  

Otras complicaciones menos frecuentes, dependen 
de la localización de las MV, así se mencionan: 
infarto o hemorragia cerebral, compresión de la 
médula espinal y tos crónica. (1 2). Jin XL, et al. (3), 
también notifican otras complicaciones muy 
raras, tales como trastornos de la coagulación (4 
casos), trombocitopenia (3 casos), coagulopatía 
intravascular diseminada (2 casos), sobre esta 
última, Menegozzo CAM, et al. (14), realizaron 
el reporte de una paciente embarazada,  
complicaciones que la paciente del presente 
caso no desarrolló. 

El diagnóstico consiste en la asociación de MV 
en piel y aparato GI, con o sin participación de 
otros órganos, episodios hemorrágicos agudos/
crónicos y anemia secundaria, (2,3) se realizó el 
diagnóstico de BRBNS sobre la base de lo antes 
descrito, similar al trabajo realizado por Chen W, 
et al. (7),  en sus 5 casos, basado solamente en la 
clínica, 7 en contraste a nuestro caso Fishmann 
SJ, et al. (4),  mencionan en su estudio, que de 10 
pacientes solo uno de ellos no presentó MV en 
piel, 4 el examen endoscópico es el más práctico 
para reforzar el diagnóstico clínico, mediante la 
observación de las lesiones y valoración de riesgo 
de sangrado, (1-3) además se pueden realizar otros 
exámenes complementarios, de imagen sobre 
todo para evidenciar la presencia de MV en 
otros sitios anatómicos, sin embargo el uso de los 
mismos dependerá de la sintomatología que el 
paciente presente, (1, 2) en nuestro caso se decidió 
no complementar con otros exámenes, debido 
que la paciente no presentaba sintomatología 
adicional, a más de la descrita, que indique 
compromiso de algún otro órgano.

No existe tratamiento curativo descrito para 
esta patología hasta el momento, el manejo es 
conservador, con vigilancia de complicaciones 
adyacentes, las MV pueden ser tratadas 
precisando el riesgo de sangrado y localización 
a través de láser, escisión quirúrgica o 
escleroterapia, (1,3) no se recomienda la resección 
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de MV del aparato GI ya que es poco eficaz, debido a la 
cantidad de lesiones, riesgo hemorrágico y la probabilidad 
de recurrencia, este tipo de procedimiento está indicado 
en caso de sangrados masivos que comprometan la 
estabilidad hemodinámica del paciente, (1,3,13) Choi KK, 
et al. (5),   Texeira ME, et al. (10),  y Fishman SJ, et al. (4), han 
reportado excelentes resultados del tratamiento quirúrgico, 
en cuanto al control posterior del sangrado y anemia, 
nuestra paciente no requirió tratamiento quirúrgico  y 
recibió tratamiento conservador.

En cuanto al tratamiento farmacológico los 
inmunosupresores como el sirolimus, han demostrado ser 
eficaces como anti angiogénicos al disminuir el tamaño de 
las MV y reducir el sangrado gastrointestinal, haciéndose 
ya el reporte de un caso por Ogu UO, et al. (15), donde se 
apreció buenos resultados en el tratamiento a largo plazo. 

Si bien la literatura menciona que los principales 
diagnósticos diferenciales se los debería hacer con  el 
síndrome de Osler-Weber-Rendu,  Klippel-Trenaunay y 
Maffucci, enfermedades caracterizadas por diferentes 
formas de MV, (2,3,5,8,12)  los autores de este reporte de caso nos 

planteamos como principal entidad al síndrome 
de Hermansky-Pudlak tipo 2, por la asociación 
entre albinismo óculo-cutáneo y diátesis 
hemorrágica, esta última puede manifestarse 
con hematomas variables y hemorragias de 
distintos sitios anatómicos, pero además puede 
estar acompañado de fibrosis pulmonar, colitis 
granulomatosa o inmunodeficiencia. (16) Si bien 
la paciente presenta albinismo, gingivorragias y 
rectorragias, que nos sugería la posibilidad de 
diátesis hemorrágica, no existieron otros signos 
que indiquen trastornos de la coagulación ni 
comorbilidades características.

Finalmente, pocos son los casos reportados 
en la población latina, siendo el único a nivel 
nacional, es de importancia también considerar, 
que, si bien el albinismo favorece el desarrollo de 
otras patologías, aun no se ha logrado confirmar 
que este predisponga a la manifestación de 
síndrome de Bean, por lo que valdría la pena 
realizar investigaciones encaminadas a analizar 
esta asociación.
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