Caso Clinico 7 Manifestacées gastrointestinais na sindrome blue rubber bleb nevus: relato de um caso.

CASO CLINICO
Manifestacoes gastrointestinais

na sindrome blue rubber bleb
nevus: relato de um caso

Autores: M. Ferreira, 5. Mendes, J. Torres, R. Ferreira, C. Agostinho, J.M. Pontes, E. Panao,

M. J. Campos

Servico de Gastrenterologia, Departamento de Medicina do Centro Hospitalar de Coimbra, EPE

Servico de Gastrenterologia IPO Coimbra, EPE

RESUMO | A Sindrome de Blue Rubber Bleb Nevus [SBRBN] & um
distarbio raro caracterizado pela presenca de multiplas malformacoes
vasculares da pele e tracto gastrointestinal, podendo afectar menos
frequentemente outros 6rgaos. A hemorragia gastrointestinal é a ma-
nifestacao clinica mais frequente, sendo o tratamento conservador na
maioria dos casos, estando indicado em casos mais graves terapéutica
endoscépica ou cirtrgica. Os autores apresentam o caso clinico de uma
paciente do sexo feminino, de 71 anos, cuja conjugacao de lesoes he-
mangiomatosas nos labios, orofaringe, eséfago e cérebro permitiram o
diagnodstico de SBRBN. O contributo da ecoendoscopia foi decisivo no
diagndstico ao estabelecer a natureza angiomatosa da lesao esofagica.
Faz-se uma revisao da literatura enfatizando-se os aspectos clinicos e
terapéutica das complicacoes gastrointestinais deste distlrbio.

Palavras-chave: Sindrome de Blue Rubber Bleb Nevus, malforma-
cao vascular, hemangioma.

SUMMARY | Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome (SBRBN] is a rare
disease characterized by several vascular malformations of the skin
and gastrointestinal tract, being able to afect other organs less frequen-
tly. Gastrointestinal bleeding is the more frequent clinical manifestation
and treatment is conservative in the majority of the cases, surgery or
endoscopic treatment are indicated in the most serious cases. The au-
thors present the clinical case of a 71 years-old woman, with heman-
giomatous lesions in the lips, orofaringe, esophagus and brain which
are consistent with the diagnosis of SBRBN. Ultrasound endoscopy was
decisive in the diagnosis because established the angiomatous nature
of the esophageal lesion. The authors reviewed the literature empha-
sizing the clinical and therapeutic aspects of gastrointestinal complica-
tions of this syndrome.

Keywords: Blue rubber bleb nevus syndrome, vascular malforma-
tion, hemangioma.

GE - J Port Gastrenterol 2009; 16: 115-119

Recebido para publicacao: 30/04/2008

Aceite para publicacéo: 26/09/2008

INTRODUCAO

13 A SBRBN foi descrita pela primeira
vez em 1958 por William Bean, pelo que
também é denominado na literatura por
Sindrome de Bean. 'Trata-se de um dis-
tdrbio raro, que se caracteriza pela pre-
senca de malformacoes vasculares da
pele e tracto gastrointestinal, podendo
afectar outros 6rgdos menos frequente-
mente tais como olhos, sistema nervoso
central [SNC), figado, baco, coracéo, entre
outros. "**®Embora a maioria dos casos
sejam esporadicos, estao descritos rela-
tos nalgumas familias, sugerindo uma
base genética, de heranca autossdmica
dominante, ligada ao cromossoma 9p. A
mortalidade e morbilidade dependem da
extensdo do envolvimento visceral. '? As
alteracoes vasculares do tracto gastroin-
testinal, habitualmente mdltiplas, podem
localizar-se desde a mucosa oral até &
rectal, embora predomine o atingimento
do intestino delgado. "?A hemorragia gas-
trointestinal representa a manifestacdo
clinica mais comum da sindrome, poden-
do manifestar-se mais frequentemente
por anemia ferropénica devido a perdas
ocultas cronicas ou mais raramente por
hemorragia aguda severa e por vezes fa-
tal. Os autores descrevem o caso de uma
paciente com manifestacoes pouco fre-
guentes da SBRBN com atingimento oro-
faringeo, esofagico, ocular e cerebral.
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Doente do sexo feminino,
de 71 anos de idade, raca
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FIGURA 1 | Lesoes violaceas, nodulares,
compressiveis, com repreenchimento
apos descompressao, localizadas a nivel

dos labios e lingua

FIGURA 2 | Endoscopia digestiva alta: aos
20 cm dos incisivos lesdao hemangioma-
tosa procidente para o limen, de aspecto

polipdide, revestida de mucosa de tonali-
dade idéntica a do esofago circundante.
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caucasiana, doméstica. Referenciada a
consulta de Gastrenterologia por quei-
xas arrastadas de dispepsia e disfagia
esporadica para sélidos. Antecedentes
de hipertensao arterial, catarata senil
e acidente vascular cerebral [AVC) sem
sequelas. Medicada cronicamente com
dipiridamol e &cido acetilsalicilico. Nao
apresentava antecedentes familiares re-
levantes. Ao exame objectivo sobressaia
a presenca de multiplas lesoes violaceas,
nodulares, ndo pulsateis, compressiveis,
com repreenchimento apds descom-
pressao, sugestivas de corresponderem
a hemangiomas, localizadas a nivel dos
labios e superficie da lingua (Figura 1.
Estas lesoes evoluiam de forma assin-
tomnatica ha cerca de 50 anos. Realizado
estudo analitico com hemograma e bio-
quimica geral que nao mostrou altera-
coes de relevo. Submetida a endoscopia
digestiva alta [EDA) que mostrou lesdes
hemangiomatosas, de aspecto violaceo,
localizadas a nivel da lingua, mucosa oral,
orofaringe e epiglote, e no eséfago, aos
20 cm dos incisivos, visualizava-se lesao
procidente para o limen, de aspecto poli-
pdide, revestida de mucosa de tonalidade
idéntica & do esdfago circundante [Figura
2). Nao evidenciava outras les@es idén-
ticas a nivel gastrico ou duodenal. Para
caracterizacao da lesao esofagica foi re-
alizada eco-endoscopia digestiva alta que
revelou tratar-se de uma formacao hipo-
ecogénica na dependéncia da sub-muco-
sa, medindo 17,1 mm de maior didmetro
transversal, bem delimitada, com padrao
reticular, sem areas liquidas intensas, as-
pectos compativeis com angioma [Figura
3). No sentido de identificar lesdes angio-
matosas noutros orgaos realizou colo-
noscopia total e ecografia abdominal que
se revelaram normais, e angiocintigrafia
com glébulos vermelhos marcados com
Tc 99m que mostrou hemangioma a nivel
da face e regido cervical esquerda (Figura
4). ATC CE realizada por intercorréncia de

AVC havia demonstrado hemangioma in-
traorbitario a esquerda. Para um melhor
esclarecimento deste achado foi solicita-
da Ressonéncia Magnética (RM) cerebral
e orbitaria que confirmou a presenca de
malformacdo vascular intra-orbitéria in-
tra-cdnica esquerda, sem compromisso
do nervo optico, assim como existéncia de
multiplas lesdes com idénticas caracte-
risticas localizadas a nivel do hemisfério
cerebeloso bilateralmente, temporal es-
querdo e frontal do mesmo lado. Base-
ados na juncao dos achados clinicos de
hemangiomas labiais e orais e existéncia
de hemangioma esofdgico assim como
intraorbitarios e cerebrais, concluiu-se
pelo diagndstico de SBRBN, na sua forma
esporadica dado a inexisténcia de familia-
res afectados. A doente foi medicada com
inibidor da bomba de protdes e mudancas
nutricionais que atenuaram as gueixas
dispépticas. Até a presente data ndo exis-
tiram outros sinais ou sintomas directa-
mente relacionados com esta entidade,
com excepcao das queixas de disfagia que
se manifestam muito esporadicamente
e as evidentes consequéncias estéticas,

FIGURA 3 | Eco-endoscopia digestiva alta:
formacao hipoecogénica na dependéncia
da sub-mucosa, medindo 17,1 mm de
maior didmetro transversal, bem deli-
mitada, com padrao reticular, sem areas
liquidas intensas, aspectos compativeis

com angioma.




pelo que se tem optado por terapéutica
conservadora. A doente é seguida em
consulta externa, sob vigilancia periddica.
As lesdes cerebrais e oculares tém evolu-
ido de forma assintomatica.

DISCUSSAO

20s autores relatam um caso da SBR-
BN, uma sindrome rara, de patogénese
mal esclarecida e que afecta todas as ra-
cas e ambos os sexos. %* Caracteriza-se
pela presenca de malformacdes venosas,
nomeadamente hemangiomas caver-
nosos, envolvendo preferencialmente os
tecidos cutineos e tracto gastrointestinal,
achados existentes na doente apresen-
tada e que nos levaram a considerar o
diagnéstico. 2°E importante ter em mente
a possibilidade das lesdes hemangioma-
tosas ocorrerem noutros érgaos, embora
menos frequentemente, como no apare-
lho ocular e sistema nervoso central que
estavam atingidos no caso clinico apre-
sentado e que sdo manifestacdes raras,
assim como figado, baco, pulmao, cora-
cao, rins, sistema musculoesquelético, ti-
réide, paratirdide, faringe, bexiga e érgaos
genitais.

*11 0 diagndstico diferencial faz-se com
outras sindromes que cursam com mal-
formacdes vasculares cutaneas e lesdes
similares noutros drgdos como: 1] tracto
gastrointestinal e pulmao: S.Rendu-Osler-
Weber; 2] osso, tecidos moles e sistema
venoso: S.Klippel-Trenaunay; 3] esquele-
to: S.Maffucci; 4) meninges: S.5turge-We-
ber; 5) SNC e retina: S Von Hippel-Lindau
ou 6] espinhal medula: S.Cobb. Na nossa
doente ndo se observaram caracteristicas
enquadraveis dentro destas entidades.
0 diagnéstico diferencial com S. Von Hi-
ppel-Lindau foi feito dada a inexisténcia
de atingimento do tracto digestivo nesta
entidade e pelo facto de ter uma heranca
autossdmica dominante com penetrancia
completa.

*As lesdes cutdneas podem ser apa-
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rentes a nascenca ou infancia, mas estd
descrita apresentacac progressiva ao
longo da vida, tal como no caso apresen-
tado cujo diagndstico foi na idade adulta.
8As lesoes labiais e linguais desta doente
apresentavam o aspecto caracteristico:
forma nodular, com vérias dimensoes
mas habitualmente com 1-2 cm, protube-
rantes, coloracdo azul violacea, indolores,
de consisténcia elastica comparada a de
uma tetina, esvaziando o seu conteldo
sob pressdo retomando lentamente o as-
pecto inicial apés descompressdo. “Tal
como ocorre nesta doente, as lesoes cuta-
neas sao habitualmente assintométicas e
raramente sangram, excepto se sofrerem
traumatismo. O aspecto destas lesdes
permite fazer o diagndstico diferencial
do SBRBN com Sindrome de Rendu-Os-
ler-Weber dado que os dois apresentam
lesbes gastrointestinais, cutaneas e pul-
monares. Neste Ultimo, as lesdes da pele
sao punctiformes, avermelhadas e nao
atingem as dimensoes da SBRBN.

?As malformacdes vasculares gastroin-
testinais, que podem estar presentes des-
de a boca até ao anus, habitualmente sao
multiplas e ao contrario das lesdes cuta-
neas podemn sangrar esporadicamente.
Consistem habitualmente em nédulos
azulados mas podem aparecer como ma-
culas ou lesoes polipdides como no caso
relatado. Constatamos na doente referida
uma forma de apresentacdo clinica pou-
co frequente, dada a existéncia de apenas
algumas lesdes na cavidade oral e lesdo
Unica no esdfago, o que constitui uma to-
pografia pouco habitual e que explicava as
queixas de disfagia da doente.

%A endoscopia representa o melhor mé-
todo para deteccao destas lesoes. Neste
caso, contudo, ndo se revelou conclusi-
va quanto a natureza da lesdo esofgica
dado ser uma lesao subepitelial recoberta
de mucosa aparentemente normal e sem
coloracdo que fizesse suspeitar de lesdo
varicosa, tendo sido a eco-endoscopia

FIGURA 4 | Angiocintigrafia com globulos

vermelhos marcados com Tc 99m: He-

mangioma a nivel da face e regido cervi-

cal esquerda.
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digestiva alta o meio complementar que
melhor caracterizou a lesgo. A distincao
endoscépica destas lesdes com varizes
esofdgicas pode também ser dificil. As
lestes do delgado sao melhor observa-
das por capsula endoscépica ou enteros-
copia com duplo baldo, esta uUltima com
a vantagem de possibilitar terapéutica.
™2As lesdes no célon sao habitualmente
distais. A ecografia abdominal, TAC, RM e
angiografia podem ser Uteis na localiza-
cdo das lesdes, sendo a Ultima mais Util
no caso de hemorragia activa, permitin-
do terapéutica com embolizacao. A an-
giocintigrafia com eritrécitos marcados
com Tc99m confirmou as lesdes ja diag-
nosticadas na doente mas podia ser Gtil
na identificacdo de lesdes angiomatosas
sub-clinicas nao detectadas pelos outros
métodos. A RM revelou-se nesta doente
particularmente sensivel na deteccdo das
lesGes cerebrais.

%2 A maioria das hemorragias gastroin-
testinais sdo ligeiras, sobretudo sob a for-
ma de perdas ocultas que levam a anemia
sideropénica cronica, e mais raramente,
ocorrem perdas agudas mais graves com
hematemeses, melenas ou rectorragias,
que podem por vezes ser fatais, sobretudo
pela dificuldade de tratamento.

0utras complicacdes gastrointestinais
estao descritas quando as lesoes intesti-
nais sao de grandes dimensdes, nomea-
damente o volvo, intussuscepcdo e enfar-
te intestinais, sendo necessario um alto
indice de suspeita para estas entidades
quando se lida com abdémen agudo num
doente com SBRBN.

0 tratamento das malformacdes gas-
trointestinais depende do ndmero, tama-
nho, localizacao e sintornas associados.
23Em caso de hemorragia digestiva recor-
rente poderd estar indicado tratamento
endoscopico ou eventualmente cirdrgico,
porém na maioria dos casos
o tratamento é conservador,
com suplementos de ferro
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ou transfusdes sanguineas. *®No trata-
mento endoscdpico estd descrito o uso
relativamente seguro e efectivo de escle-
roterapia, fotocoagulacao com laser [Nd:
YAG), argon plasma ou laqueacdo elasti-
ca. *°Foi relatada polipectomia endoscé-
pica de malformacdes pediculadas. ®*Nas
hemorragias severas e quando a terapéu-
tica médica ou endoscépica falha, podera
ser considerada a resseccao cirdrgica se
as perdas forem limitadas a um segmen-
to, devendo contudo ser usada com muita
precaucao pelo risco de recorréncia das
lesdes. *% Embora raramente menciona-
do na literatura a estabilizacdo da doenca
ou remissao parcial das lesdes é possivel
com agentes farmacolégicos com efeito
antiangiogénico e antiproliferativo como
corticdides, IFND, vincristina, contudo, as
doses e duracao do tratamento ainda nao
estdo completamente definidos, além de
gue ndo parecem apresentar beneficios a
longo prazo com retorno das lesdes apos
a sua suspensao ao nivel pré-tratamento.
A terapéutica com octreétido também
foi descrita.

2 0 prognéstico depende da extensdo
do envolvimento visceral. A maioria dos
doentes tem uma vida normal, tal como
ocorre nesta paciente que é vigiada de
forma regular, em consulta externa, para
a eventualidade de ocorrerem complica-
coes digestivas, nomeadamente hemor-
ragia digestiva e >*aparecimento de novas
lesdes ao longo do tempo ou aumento de
tamanho das lestes existentes. Este se-
guimento é altamente recomendado na
literatura. 2° Nao foi relatada associacao
ou transformacdo maligna das lesdes
cutdneas ou viscerais.

CONCLUSAO

A SBRBN é um disturbio que, apesar
de raro, deve ser considerado no diag-
ndstico diferencial de anemia crénica e
hemorragia gastrointestinal. O exame fi-
sico apurado da pele e mucosas dos pa-

cientes pode-nos fazer suspeitar deste
diagnéstico quando estao presentes as
lesdes cutdneas tipicas. Os doentes de-
vem ser investigados por endoscopia, ©
melhor método na deteccao das lesoes
gastrointestinais que podem ocorrer em
qualquer localizacdo do tubo digestivo. A
eco-endoscopia digestiva alta pode ser
importante na confirmacdo da natureza
hemangiomatosa das lesdes. O diagnds-
tico precoce dos casos assintomaticos é
importante, visto poderem ocorrer com-
plicacdes, como hemorragia gastrointes-
tinal. Desta forma podemos assegurar
um rapido manuseamento das hemorra-
gias mais graves que porvezes podem ser
fatais. A escolha da terapéutica depende
das lesdes e gravidade da hemorragia,
estando indicada uma atitude expectante
nos doentes assintomaticos. Uma vigilan-
cia clinica regular estd indicada em todos
os doentes, definindo-se a periodicidade
apos analisar cada caso individualmente
de acordo com a extensdo dos érgaos en-
volvidos..
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