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Zespot Beana (zespo6t gumiastych pecherzykéw znamionowych)
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ABSTRACT

The blue rubber bleb nevus syndrome or Bean syndrome is a rare
disorder characterised by the presence of haemangiomas in the
skin and gastrointestinal tract. These lesions are usually accom-
panied by chronic hypochromic anaemia resulting from gastro-
intestinal bleeding. The cause of this syndrome is unknown. It

ABSTRAKT

Zesp6t gumiastych pecherzykdéw znamionowych (blue rubber
bleb nevus syndrome - BRBNS) lub zespdt Beana jest rzadkim
zaburzeniem charakteryzujacym sie wystepowaniem naczy-
niakéw w obrebie skéry i przewodu pokarmowego. Zmianom
tym towarzyszy zwykle przewlekta niedokrwisto$¢ niedobarw-
liwa bedaca skutkiem krwawienia z przewodu pokarmowego.

WSTEP

Zesp6t gumiastych pecherzykéw znamionowych (blue rubber
bleb nevus syndrome - BRBNS) lub zespét Beana jest rzadkim
zaburzeniem charakteryzujacym sie wystepowaniem naczynia-
kéw w obrebie skéry i narzadéw wewnetrznych. Po raz pierw-
szy zostat opisany w 1860 r. przez George’a Gascoyena [1, 2, 3, 4,
5, 6]. W 1958 . William Bennett Bean doktadnie opisat zmiany
skoérne i wprowadzit termin BRBNS, opierajac sie na wygla-
dzie zmian skdrnych, ich kolorze, ksztalcie i strukturze [6].

W BRBNS zmiany mogg wystepowac w réznych narzadach
(watroba, ptuca, mézg, macica, jelita, skéra, miesnie szkiele-
towe). W zaleznosci od lokalizacji powodujg réznorodne objawy.
Naczyniaki najczesciej zlokalizowane sg w obrebie przewodu
pokarmowego [7, 8, 9]. Podkrwawiajac, powoduja niedokrwi-
sto$¢ niedobarwliwa. Zwykle wielkos¢ i liczba zmian naczy-
niakowych koreluje z wiekiem. Nie stwierdzono samoistne;j
regresji zmian, co najwyzej ich zanikanie w wyniku wystapie-
nia wewngtrznaczyniakowej zakrzepicy. W BRBNS nie zaobser-
wowano transformacji nowotworowej zmian naczyniowych [3].

Zmiany skorne wystepuja zwykle od urodzenia i maja ten-
dencje do powiekszania sie, prowadzac do probleméw natury

Pomeranian J Life Sci 2016;62(2)

mostly occurs as sporadic, but autosomal dominant inheritance
has also been described. The diagnosis is based on endoscopy,
magnetic resonance imaging and computer tomography. Treat-
ment is usually symptomatic.

Keywords: blue rubber bleb nevus syndrome; Bean syndrome;
haemangiomas; anaemia.

Przyczyna BRBNS jest nieznana. NajczeSciej wystepuje w formie
sporadycznej, ale opisywano réwniez przypadki z autosomalnym
dominujgcym sposobem dziedziczenia. W diagnostyce BRBNS
podstawowymi badaniami sg endoskopia, rezonans magnetyczny
i tomografia komputerowa. Leczenie zwykle jest objawowe.
Stowa kluczowe: zesp6t gumiastych pecherzykéw znamiono-
wych; zesp6t Beana; naczyniaki; niedokrwistos¢.

kosmetycznej. Zlokalizowane s3 przede wszystkim na tuto-
wiu i koniczynach, gtéwnie gérnych, rzadziej na twarzy [6].
Opisano trzy typy zmian: 1) drobne, ciemne zmiany naczy-
niowe o gtadkiej lub lekko pomarszczonej powierzchni, bled-
nace pod naciskiem i szybko powracajace po jego ustgpieniu,
2) rozlegle jamiste zmiany mogace uciska¢ na wazne struk-
tury, 3) niebiesko-czarne nieregularne punktowe plamki lub
grudki zlewajace sie ze znamionami barwnikowymi i rzadko
blednace pod naciskiem [3, 6]. Zmiany skérne moga by¢ bolesne
z powodu skurczéw mie$ni gtadkich otaczajacych guzy naczy-
niowe. Moze im towarzyszy¢ nadmierne pocenie z powodu
pobudzenia gruczotéw potowych [10], a tym samym problemy
natury higieniczno-kosmetyczne;.

Naczyniaki przewodu pokarmowego moga pojawiac
sie p6zniej, prowadzac do nawracajacych krwawien, prze-
wlektej anemii lub stanéw ostrych, np. perforacji jelita czy
niedroznosci [11]. W obrebie przewodu pokarmowego mal-
formacje naczyniowe najczesciej dotycza jelita cienkiego,
nastepnie okreznicy. Najrzadziej spotykano zmiany w obre-
bie zotadka [9, 12]. W 59-64% przypadkéw zmiany obecne s3
w obrebie btony $luzowej jamy ustnej [13]. W przypadku zmian
rozlegtych moga wystepowac problemy w Zuciu i potykaniu.
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Nie zaobserwowano zwigzku pomiedzy liczbg zmian skérnych
a liczba naczyniakéw w przewodzie pokarmowym. Odnoto-
wano za to zwigzek pomiedzy liczba zmian w przewodzie
pokarmowym a nasileniem niedokrwistosci [2, 3]. Zmiany
naczyniowe w przewodzie pokarmowym zwykle przyjmujg
jedng z dwdch form - grudki z ciemniejszg brodawka w §rodku
lub ptaskiej, polipowatej zmiany réznej wielko$ci [13]. Liczba
zmian wzrasta wraz z wiekiem [14].

Wystepowanie naczyniakéw w obrebie nosogardta moze
powodowac problemy w intubacji i wykonywaniu zabiegéw
diagnostyczno-leczniczych [15].

Naczyniaki w obrebie uktadu nerwowego mogg powodowac
porazenia i niedowtady, padaczke lub zaburzenie rozwoju psy-
chofizycznego, a takze demencje. Zmiany w obrebie narzadu
wzorku mogga prowadzi¢ do $lepoty [5, 6, 11, 16].

Naczyniaki rozwijajace sie w obrebie stawéw moga by¢
przyczyna zaburzen wzrastania ko$ci czy patologicznych zta-
man. Zmiany okotostawowe czesto wymagajg amputaciji [6, 9].

Przyczyna zespotu jest nieznana. NajczeS$ciej wystepuje
w formie sporadycznej, ale dziedziczenie autosomalne domi-
nujace rowniez byto opisywane [6, 17]. W tych przypadkach
stwierdzono mutacje genu 9p21 lub 1p21-22. W cze$ci przy-
padkéw wrodzonych jamistych malformacji naczyniowych
wykazano obecno$¢ mutacji genu zwanego ,globuling” zlo-
kalizowanego na 7q(CCM1), 7p(CCM2) lub 3q(CCM3). W przy-
padkach sporadycznych nie stwierdzono mutacji w obrebie
CCM1 [18, 19].

W badaniach BRBNS stwierdzono nadekspresje receptora
czynnika wzrostu komoérek macierzystych (c-kit), co moze
wskazywac na jego udziat w powstawaniu malformacji naczy-
niowych oraz wysoka ekspresje kinazy tyrozynowej [20].

Do tej pory opisano mniej niz 200 przypadkéw tej choroby.
Opisy dotyczyty gtéwnie rasy kaukaskiej i mieszkancow
Japonii oraz USA. Zaledwie 3 przypadki wystapity u ludno-
$cirasy czarnej. Czesto$¢ wystepowania u kobiet i mezczyzn
jest podobna [5, 6]. Najstarszy opisywany pacjent miat 82 lata,
a najmtodszym byto nienarodzone jeszcze dziecko, u ktérego
rozpoznano schorzenie dzieki zaawansowanym technikom
radiologicznym [5]. W pi$miennictwie polskim opisywanych
jest tylko kilka przypadkéw tej choroby [21].

DIAGNOSTYKA

W celu oceny lokalizacji i stopnia zmian naczyniowych w obre-
bie przewodu pokarmowego najczesciej wykonuje sie endo-
skopie klasyczng lub kapsutkowg, ktére staty sie ,ztotym stan-
dardem” [22]. Dodatkowo wykonuje sie réwniez enteroskopie
dwugalonowag [23], kolonoskopie oraz scyntygrafie znakowa-
nymi technetem (°°™Tc) erytrocytami [1, 23, 24, 25]. Do badania
przewodu pokarmowego szczegdlnie polecana jest endoskopia
kapsutkowa ze wzgledu na wysoka doktadno$¢ (91,1%), czutosé
(88,9%) i swoistos¢ (95%) [15] oraz tatwiejszy sposéb wykona-
nia, zwtaszcza u matych dzieci [26, 27]. Badania radiologiczne,
jak tomografia komputerowa i rezonans magnetyczny, sa szcze-
gblnie uzyteczne, gdy wyniki endoskopii sa dwuznaczne lub

jest ona niemozliwa do wykonania [1]. Pozwalaja one réw-
niez na lokalizacje zmian w innych uktadach i narzadach, np.
w obrebie mie$ni, watroby, §ledziony, trzustki czy uktadzie
nerwowym [2, 3, 28].

Zmiany skérne weryfikowane sg podczas badania histo-
logicznego.

U pacjentéw z zespotem BRBNS powinna by¢ okresowo
kontrolowana morfologia krwi i wskazniki gospodarki Zela-
zowej oraz przeprowadzone badanie katu w kierunku krwi
utajonej [29].

ROZNICOWANIE

Zmiany skorne wystepujace w BRBNS powinny by¢ réznico-
wane: z miesakiem Kaposiego, z zespotem Klippel-Trenau-
nay-Webera, z naczyniakiem tagodnym i tzw. venous lake,
z grudkami naczyniakowatymi [5, 29], z zespotem Maffuc-
ciego [30], w ktorych wystepuja skdrne malformacje naczy-
niowe i dyschondroplazja, z zespotem Struge-Webera, Von-
-Hippel Lindau, Cobb (gdzie wystepuja naczyniaki w obrebie
centralnego uktadu nerwowego i siatkdwki) oraz Weber-
Rendu-Oslera [10].

LECZENIE

Leczenie BRBNS jest zwykle objawowe. Przewlekta niedo-
krwistos$¢, w zalezno$ci od gtebokosci, wymaga wielokrot-
nych transfuzji preparatéw krwi oraz suplementacji zelaza.
W przypadku konieczno$ci wielokrotnych transfuzji stoso-
wano w leczeniu podskérne iniekcje z oktreotydu - analogu
somatostatyny, ktéry poprzez obnizenie trzewnego przeptywu
krwi i ci$nienia, zmniejsza utrate krwi przez malformacje
naczyniowe. Gonzalez-Pizarro i Garcia-Fernandez [31] uwa-
Zaja, ze terapia oktreotydem w sposob istotny zmniejszyta
liczbe transfuzji wykonywanych w ciagu roku u leczonych
pacjentéw, a w jednym przypadku catkowicie wyeliminowata
konieczno$¢ zastosowania suplementacji preparatami krwi.
Podobne wyniki oraz wzrost, a nastepnie stabilizacje poziomu
hemoglobiny uzyskali Rossini i wsp. [32].

Tzoufiiwsp. [11] opisywali dobra odpowiedz po wprowadze-
niu sterydoterapii systemowej oraz potaczonej terapii inter-
feronem alfa i oktreotydem.

W leczeniu z dobrym efektem stosuje sie réwniez winkry-
styne [22] oraz coraz powszechniej rapamycyne (sirolimus)
w matych dawkach. Rekomendowana dawka poczatkowa
to 1,6 mg/m?/dobe w dwéch dawkach, co 12 godzin, ktérg
redukuje sie do 0,6 mg/m?/dobe w jednej dawce podawane;j
najlepiej rano [33, 34]-

Bardzo czesto krwawienia z przewodu pokarmowego
wymagaja elektrokoagulacji endoskopowej, Srodoperacyjnego
zamkniecia naczyn lub ich podwigzania, nierzadko z cze$ciowa
resekcjg $ciany przewodu pokarmowego [35, 36, 37]. Z dobrym
skutkiem stosowane jest zamykanie zmian krioterapia i skle-
rotyzacja polidokanolem oraz koagulacja argonowa [38, 39].
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ROKOWANIE

Rokowanie w BRNBS zalezy przede wszystkim od lokalizacji,
wielko$ci i liczby zmian oraz tendencji do krwawien [40, 41, 42].
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