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Blue rubber bleh nevus syndrome in 2 years old girl
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STRESZCZENIE

Zespot naczyniakéw gumiastych (BRBNS) jest bardzo rzadkim
zespotem i charakteryzuje sie licznymi deformacjami naczynio-
wymi w obrebie skéry oraz narzadéw wewnetrznych. Zmiany
skérne maja charakter migkkich guzkéw o spoistosci podobnej
do gumy. Pozaskérnym umiejscowieniem zmian jest przewod
pokarmowy i inne uktady, w tym os$rodkowy uktad nerwowy
(OUN). Objawy neurologiczne wynikaja z lokalizacji malformacji
naczyniowych w OUN. Autorzy przedstawiajg 2-letnig dziew-
czynke, u ktérej w 27. tygodniu zycia ptodowego badaniem
USG stwierdzono zmiane guzowatg prawego uda. W 3. tygo-
dniu zycia w badaniach MRI i angio-TK stwierdzono obecno$¢
krwawigcego naczyniaka jamistego uda prawego. Krwawiace
naczyniaki skory staty sie zrodtem nawracajacych infekcji i ane-
mizacji. Operowana wielokrotnie — dokonano resekcji guza uda
prawego oraz resekcji drobnych skérnych zmian naczyniowych.
W 2. roku zycia dziewczynka byta hospitalizowana na Oddziale
Neurologii, z podejrzeniem op6znienia rozwoju psychorucho-
wego. W badaniu stwierdzono rozsiane naczyniaki skéry i bton
$luzowych, guz naczyniowy okolicy prawego uda. W badaniu
neurologicznym — bez cech zespotu neurologicznego, rozwoj
ruchowy opézniony, rozwdj intelektualny w granicach normy.
W badaniach MRI i angio-MRI gtowy w sekwencji SWI pod-
korowo w pfatach skroniowych i ciemieniowych uwidoczniono
ogniska bezsygnatowe, charakterystyczne dla obecnosci hemo-
syderyny, a w prawej pétkuli mézdzku obecno$¢ malformacii
jamistych. Etiologia zespotu nie zostata ustalona. Wystepowa-
nie zmian w kilku pokoleniach wskazuje na autosomalny domi-
nujacy charakter dziedziczenia.

Stowa kluczowe: Naczyniaki gumiaste, dzieci

ABSTRACT

Blue rubber bleb nevus syndrome is a very rare syndrome char-
acterized by numerous vascular malformations of the skin and
internal organs. Skin changes consist of soft tumors of rubber-
like cohesion. Extracutaneous changes are located in gastro-
intestinal tract and other systems, as central nervous system.
Neurological symptoms are connected with the location of
vascular malformations within the central nervous system. The
authors present a 2-year-old girl, who had diagnosed tumor in
the right thigh at the 27" week of gestation. In the 3" week of
life in the MRI and angio-CT the presence of bleeding haeman-
gioma of the right thigh was confirmed. Bleeding hemangio-
mas are the cause of recurrent infections and anemia. The girl
was operated on several times- resection of the vascular tumor
of the right thigh and small haemangiomas were performed.
In the 2" year of life the child was hospitalized in the Child
Neurology Department because of psychomotor delay. In the
physical examination numerous disseminated skin and mucous
membranes haemangiomas and vascular tumor of the right
thigh were observed. In the neurological examination — with-
out neurological focal signs, motor delay, intellectual develop-
ment according to the age. In brain MRI and angio-MRI in SWI
— images subcortically in the temporal and parietal lobes were
revealed changes without signals characteristic for the haemo-
siderin presence and in the right cerebellar hemisphere cavern-
ous malformations were seen. Etiology of the syndrome was
not discovered. The occurrence of changes in several genera-
tions indicates the autosomal dominant nature of inheritance.
Keywords: Blue rubber bleb nevus syndrome, children

WSTEP

Zesp6l naczyniakéw gumiastych (ang. blue rubber bleb
nevus syndrome — BRBNS; MIM 112200) nalezy do tagod-
nych uogoélnionych nowotworow tagodnych naczyn krwio-
nosnych 1 charakteryzuje si¢ licznymi malformacjami
naczyniowymi w obrebie skory konczyn i tutowia, jednak
rzadkie opisy dotycza rowniez skory glowy i narzadow
wewnetrznych, co moze by¢ przyczyng cigzkich powiktan
[1-3]. Zespol naczyniakow gumiastych wystepuje najcze-
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Sciej sporadycznie, jednak znane sg przypadki dziedziczenia
autosomalnie dominujacego [4—5]. Poczatek zmian pojawia
si¢ zwykle we wezesnym dziecinstwie. Objawy kliniczne
zespolu moga wystepowac juz przy urodzeniu lub rzadziej
ujawni¢ si¢ dopiero w wieku dojrzatym. Wykwity dotycza
najczesciej skory, rzadziej bton §luzowych jamy ustnej i/lub
narzadéw plciowych. Zmiany skérne maja charakter migk-
kich guzkdéw o spoistosci podobnej do gumy, barwy sinonie-
bieskiej lub purpurowej. Srednica zmian jest rézna, jednak
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zwykle nie przekracza 5 cm. Ich liczba bywa zmienna od
pojedynczych zmian, do kilkuset wykwitow [1-5]. Wykwity
skorne maja tendencje do powolnego wzrostu, statego
zwigkszania si¢ ich liczby wraz z wiekiem 1 nie ustgpuja
samoistnie [6—8]. Typowy obraz histologiczny potwierdza
rozpoznanie BRBNS [9-10]. Naczyniaki gumiaste wyste-
puja w obrgbie przewodu pokarmowego i o$rodkowego
uktadu nerwowego. Moga one by¢ przyczyna przewlektego
krwawienia. Do cigzkich powiktan naleza: wglobienie,
niedroznos$¢ i ostre krwawienie [11-12]. Objawy neurolo-
giczne wynikaja z lokalizacji malformacji naczyniowych
w o$rodkowym uktadzie nerwowym (OUN). Do neurolo-
gicznej manifestacji zespotu naleza: napady padaczkowe,
niedowlady, ataksja, zaburzenia widzenia, utrata wzroku,
dyzartria, afazja, oftalmoplegia, zapalenie opon mozgowo-
-rdzeniowych [6—12]. Opisano przypadki zajecia rdzenia
kregowego, kosci i stawow, ptuc, oskrzeli, nerek, pgcherza
moczowego i cewki moczowej, gardta, serca, watroby, $le-
dziony, krezki i migsni [11-12]. W rozpoznaniu r6znicowym
zmian skornych nalezy bra¢ pod uwage inne malformacje
naczyniowe (tab. I) [5,3-15].

Tab. . Diagnostyka réznicowa zespotu naczyniakéw
gumiastych [5,13-15] Differential diagnosis of the blue
rubber bleb nevus syndrome [5,13-15]

Venosus malformations multiple cutaneous and mucosal —
VMCM; MIM 600195

Cerebral cavernous malformations — CCM; MIM 116860

Telangiectasia hereditary hemorrhagic, Rendu, Osler, and Weber
(HHT); MIM 187300

Klippel-Trenaunay-Weber syndrome; MIM 149000

Maffucci Type; MIM 14569

Blue nevi familial multiple; MIM 603670

Glomuvenous malformations — GVM; MIM 138000

OPIS PRZYPADKU

Dziewczynka, 2 lata (ryc. 1, 2, 3), urodzona z ciazy [ porodu
I rozwigzanego cigciem cesarskim (40. Hbd) z powodu
stwierdzonej w 27. tygodniu cigzy badaniem USG zmiany
guzowatej prawego uda, z masg urodzeniowa 3700 g,
z obwodem glowy 36 cm. Stan po porodzie oceniono na 9/10
punktow wg skali Apgar. Podczas cigzy matka pozostawata
na substytucji Bromergonem z powodu hiperprolaktynemii.
W wywiadzie rodzinnym: u ojca dziecka wystepuja zmiany
guzowate okolicy przysrodkowej uda prawego, a w dalszej
rodzinie choroby nowotworowe i padaczka. Po urodzeniu
rozpoznano u dziecka mnogie malformacje naczyniowe,
zespOt wykrzepiania wewnatrznaczyniowego w przebiegu
uogolnionego zakazenia.

Z uwagi na cigzki stan ogolny dziewczynka wyma-
gala stosowania antybiotykoterapii i transfuzji uzupet-
niajacych (osocze $wiezo mrozone, koncentrat krwinek
czerwonych, krioprecypitat). W 3. tygodniu zycia w bada-
niach MRI i angio-TK uda prawego stwierdzono obec-
no$¢ krwawiacego naczyniaka jamistego uda prawego.
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Ryc. 1. H.Sz. — naczyniaki skory — duzy naczyniak uda prawego.
Skin haemangiomas and a big vascular tumor of the right thigh.

Ryc. 2. H.Sz. — naczyniaki gtowy. Head haemangiomas.
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Ryc. 3. H.Sz. — naczyniaki skory. Skin haemangiomas.

Leczenie rozpoczeto od zastosowania opatrunku ucisko-
wego, steroidoterapii a nastgpnie przeprowadzono lecze-
nie propranololem. Nie uzyskano jednak oczekiwanego
efektu terapeutycznego. Na Oddziale Onkologii prowa-
dzono leczenie ograniczajace rozrost naczyniowy stosujac
cytostatyki i steroidy, ktore rowniez nie doprowadzito do
zmniejszenia masy guza zasadniczego ani do zahamowania
rozwoju licznych skérnych zmian naczyniowych. Narasta-
jacym problemem staty si¢ czgste krwawienia z rozsianych
zmian naczyniowych wystepujacych na skorze oraz stale
postepujacy rozrost malformacji naczyniowej uda prawego.
Krwawiace naczyniaki skory staty si¢ zrédlem nawracaja-
cych infekcji oraz anemizacji. W 13. miesigcu zycia pod-
jeto decyzje o chirurgicznym usunigciu najrozleglejszych
zmian. Przebieg pooperacyjny byt powiktany przedtuzaja-
cym si¢ krwawieniem z miejsc resekcji kilku zmian. Na
kolejnym etapie wykonano czgsciowa resekcje guza zasad-
niczego uda prawego i posladka prawego-wycigto naczy-
nia w celu zmniejszenia doptywu krwi do malformacji, a w
konsekwencji do zahamowania jego wzrostu i zmniejsze-
nia ryzyka nawracajacej matoptytkowosci. Podczas kolej-
nej operacji w 15. miesiagcu zycia dokonano cze$ciowej
resekcji malformacji na granicy posladka i uda prawego.
W trakcie zabiegu nastgpito obfite krwawienie z okolicy
otworu kulszowego. Przebieg pooperacyjny powiktany byt
glebokimi zaburzeniami hemostazy, anemig wtérng. Drugi
etap leczenia naczyniowych zmian skornych przeprowa-
dzono w 17. miesigcu zycia: dokonano licznych elektro-
resekcji, kruchych i krwawigcych naczyniakow. W 18.
miesigcu zycia dziewczynka byta hospitalizowana w trybie
naglym z powodu rozwijajacej si¢ posocznicy i glebokiej
anemii. Obserwowano powickszenie obwodu uda prawego
polaczonego z tkliwoscia i wzmozonym uciepleniem.
W trakcie hospitalizacji z powodu niewydolnosci odde-
chowo-krazeniowej chora wymagata pobytu na oddziale
intensywnej terapii. W 23. miesigcu zycia usunigto rozle-
gla cze$§¢ w obrebie przednio-przysrodkowej powierzchni
uda prawego. W badaniu histopatologicznym pobranego
materiatu z okolicy podskornej we fragmencie tkanki tacz-
nej znaleziono liczne poszerzone naczynia krwiono$ne
o matym i $rednim kalibrze, co odpowiadato malformacji
naczyniowej sktadajacej si¢ gldwnie z naczyniakow jami-
stych i1 ogniskowo wlosowatych (ryc. 4). W 24. miesiacu
zycia dokonano bardzo wielu elektroresekcji skornych
zmian naczyniowych. Dotychczasowe leczenie operacyjne
doprowadzilo do zmniejszenia rozleglo$ci malformacji
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Ryc. 4. Malformacja naczyniowa H.E 40x. Vascular malformation.

naczyniowych uda prawego, z utrzymujacg si¢ remisja
zmian. Obecnie nie stwierdza si¢ anemizacji ani innych
zaburzen hemostazy. Nadal pojawiajg si¢ nowe zmiany
skorne, ktore w przysztosci beda wymagaty interwen-
cji chirurgicznej. Poza leczeniem chirurgicznym dziecko
byto kilkakrotnie hospitalizowane z powodu uogdlnionych
infekcji o etiologii Staphylococcus aureus i Streptococcus
pyogenes. W 2. roku zycia dziewczynka byta hospitalizo-
wana na Oddziale Neurologii z podejrzeniem op6znienia
rozwoju psychoruchowego. W badaniu przedmiotowym
stwierdzono mnogie, rozsiane naczyniaki skory i bton
Sluzowych, guz naczyniowy okolicy prawego uda, ktory
zajmowal powierzchni¢ o $rednicy okoto 25 cm. Rozwdj
fizyczny: wzrost — 76 cm (3 pc), masa ciata — 11,2 kg (50
pc), obwad glowy — 48 cm (50-75 pc).

Dotychczasowy rozw6j motoryczny dziewczynki
— osigganie ,.kamieni milowych” rozwoju ruchowego —
wykazuje opdznienie z uwagi na zmiang miejscows oko-
licy biodrowo-udowej po prawej stronie; dziecko siedzi
od 9. miesigca zycia, raczkuje od 10. miesigca zycia, nie
wstaje 1 nie chodzi samodzielnie. Rozwoj intelektualny
w granicach normy dla wieku. W badaniu neurologicznym
nie stwierdzono odchylen od stanu prawidtowego. Dno
oczu prawidtowe. Badanie MRI glowy wykonano przed
i po dozylnym podaniu $rodka kontrastowego w sekwen-
cjach SE/T1, FSE/T2, T2-FLAIR, DWI-EPI (b = 1000),
SWI-EPI, FSPGR/T1/3D, w ptaszczyznach poprzecznych,
strzalkowychiczotowych. W sekwencji SWIuwidoczniono
w strukturach nad- i podnamiotowych liczne ogniska bez-
sygnatowe charakterystyczne dla obecno$ci metabolitow
krwi (hemosyderyny), zlokalizowane w lewym ptacie czo-
lowym, w odnodze przedniej prawej torebki wewnetrzne;j,
w os$rodku poétowalnym po stronie prawej. Ponadto drobne
zmiany stwierdzano podkorowo w platach skroniowych
i ciemieniowych oraz w prawej potkuli mézdzku, z ktdrych
tylko cz¢é¢ byta uchwytna w obrazach T2. Zmiany te nie
ulegly wzmocnieniu kontrastowemu. Ich obraz sugeruje
obecnos$¢ malformacji jamistych. W tacznosci z namiotem
moézdzku po stronie prawej stwierdzono obecnos¢ dwoch
malformacji naczyniowych z silnym wzmocnieniem kon-
trastowym (o $rednicy 8 mm i 5 mm) (ryc. 5). Poza tym
w ujetym zakresie twarzoczaszki uwidoczniono liczne
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Ryec. 5. Badanie MRI w obrazach T1 po dozylnym podaniu
kontrastu — wzmocnienie kontrastowe malformacji
naczyniowych namiotu moézdzku. Brain MR, T1-weighted
image after gadolinium enhancement — enhancement of
the cerebellar vascular malformations.

Ryc . 6. Badanie MRI w obrazach T2 — liczne malformacje
naczyniowe w tkankach migkkich twarzoczaszki, zwtaszcza
dna jamy ustnej. Brain MRI, T2-weightes image — numerous
vascular malformations in the soft tissues of the face,
especially of the floor of the mouth and tongue.

malformacje naczyniowe w tkankach migkkich o najwiek-
szym nasileniu w jezyku i dnie jamy ustnej oraz w obre-
bie powlok (ryc. 6). W badaniu angio-MRI w sekwencji
TOF-3D w zakresie naczyn kota tetniczego Willisa nie
uwidoczniono malformacji naczyniowych o szybkim prze-
ptywie krwi. Dziecko zostalo wypisane do domu w stanie
ogblnym stabilnym, z zaleceniami dalszej opieki wielospe-
cjalistycznej i usprawniania ruchowego.
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DYSKUSJA

W zespole naczyniakéw gumiastych diagnostyka obrazowa
uzalezniona jest od lokalizacji i charakteru zmian. Zmiany
naczyniowe planowane do leczenia operacyjnego wymagaja
oceny w odniesieniu do uktadu naczyniowego i sasiaduja-
cych struktur. W diagnostyce naczyniakow gumiastych sto-
suje si¢ badanie USG z oceng przeplywu metoda Dopplera
(zmiany skorne, potozone powierzchownie), badanie TK
i angio-TK (zmiany w narzadach wewnetrznych, w jamie
brzusznej i miednicy, potozone glgboko), rzadziej angiogra-
fia klasyczna lub DSA oraz badanie MRI, ktore ze wzgledu
na wysoka rozdzielczos¢ tkankowa przydatne jest zwlasz-
cza w obrazowaniu zmian w tkankach migkkich — narzadach
migzszowych 1 ukladzie mig$niowo-szkieletowym oraz
osrodkowego ukladu nerwowego (w obrgbie mozgowia
i struktur kanatu kregowego). Przezskorne podanie kontra-
stu bezposrednio do malformacji pod kontrola fluoroskopii
jest wykonywane jako wstepny etap leczenia metoda skle-
roterapii. W diagnostyce obrazowej czgsto wystepujacych
zmian naczyniowych w przewodzie pokarmowym poza
badaniem TK coraz czgsciej stosuje si¢ rowniez badanie MR
uzupehione o technike enteroklizy lub enterografii. Bada-
nie endoskopowe ma przewage nad metodami diagnostyki
obrazowej, poniewaz pozwala wdrozy¢ rowniez procedury
lecznicze, jednak jest to badanie inwazyjne i jego wykorzy-
stanie w zakresie zmian w jelicie cienkim jest ograniczone,
pomocna jest tutaj endoskopia kapsutkowa. Diagnostyka
krwawien z przewodu pokarmowego, ktoérych powodem
moga by¢ m.in. malformacje naczyniowe, opiera si¢ na
badaniu scyntygraficznym z uzyciem znakowanych erytro-
cytow [9-10].

W badaniu MRI malformacje zylne w uktadzie mig-
$niowo-szkieletowym sa widoczne jako dobrze odgrani-
czone zmiany, zawierajace przegrody, wykazujace sygnal
zblizony do migéni w obrazach T1-zaleznych i znacznie
podwyzszony w T2-zaleznych, z silnym wzmocnieniem
kontrastowym, moga zawiera¢ ubytki sygnalu odpowia-
dajace skrzeplinom lub flebolitom. Zmiany naczyniowe
w osrodkowym uktadzie nerwowym najpeiniej odzwier-
ciedla badanie rezonansu magnetycznego z dozylnym
podaniem $rodka kontrastowego, uzupetnione o angiogra-
fie MRI i sekwencje czule na obecno$¢ metabolitow krwi
(sekwencje gradientowe T2* oraz SWI, susceptibility-
-weighted imaging), ktore przydatne sa zwlaszcza w przy-
padku malformacji jamistych (cavernoma). Poniewaz sa
to potencjalnie ogniska padaczkowe i obarczone ryzykiem
krwawienia, w przysztosci, diagnostyka OUN bezobjawo-
wych pacjentéw z rozpoznanym zespolem naczyniakow
gumiastych wydaje si¢ uzasadniona. Malformacje zylne
majace polaczenie z uktadem naczyniowym wykazuja
wzmocnienie kontrastowe. Badanie MRI pozbawione
ryzyka narazenia na promieniowanie jonizujace powinno
by¢ wykonywane w przypadku kolejnych badan kontrol-
nych oraz w diagnostyce pediatryczne;.

W diagnostyce rdéznicowej zespotu naczyniakéw
gumiastych (tab. I) nalezy bra¢ pod uwage inne wrodzone
uogoblnione zmiany naczyniowe. Wyodrebnione zostato
zaburzenie malformacji zylnych z mnogimi zmianami
skornymi 1 blon $luzowych (venous malformations mul-
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tiple cutaneous and mucosal — VMCM; MIM 600195),
z okre§lonym genem TEK (tyrosine kinase endothe-
lial; MIM 600221), typu receptora kinazy tyrozynowej
nabtonkowo specyficznej z locus genowym 9p21.2, ktory
odgrywa istotng rolg w rozwoju angiogenezy. Naczyniaki
gumiaste rdéznicuje si¢ z jamistg malformacja moézgo-
wia (cerebral cavernous malformations — CCM; MIM
116860), ktora obejmuje zmiany naczyn siatkowki, narza-
dow miazszowych (watroby) i zmiany hiperkeratyczne na
skorze. Obecno$¢ malformacji jamistych w mozgu moze
skutkowa¢ padaczka lub doprowadzi¢ do wystapienia
udaru krwotocznego. Jednak wystepowanie tych zabu-
rzen wystepuje w wieku pdzniejszym (16.—33. rok zycia).
Prezentowane byly przypadki wystepujace sporadycz-
nie i rodzinnie z niepelng penetracja. Glowna przyczyna
jest mutacja w genie Krev interaction trapped 1 (KRIT1I,
MIM 604214), z locus genowym 7q21.2 oraz przyjmuje
si¢ udziat pozostatych genow: CCM?2 z locus genowym
7p13 (MIM 603248), oraz CCM3 z locus genowym 3q26.1
(MIM 603285).

W diagnostyce réznicowej uwzgledniono takze cho-
rob¢ Oslera-Rendu-Webera (telangiectasia hereditary
hemorrhagic, Rendu, Osler, and Weber; MIM 187300),
z locus genowym 9q34.11. Jest to grupa zaburzen hete-
rogennych. Wyodrebniono 4 typy. Typ dziedziczenia:
autosomalny dominujgcy. Mutacja w genie ENG (endo-
glin), zwigzanym z $rodblonkiem naczyn. Wystepuja
teleangiektazje skory, bton $luzowych, jezyka, spojowki,
prowadzace do krwawien glownie z przewodu pokarmo-

PISMIENNICTWO

[11 Samochocki Z., Dejewska J., Bogustawska-Walecka R., et al.: Zespot
naczyniakéw gumiastych- opis przypadku. Post Dermatol Alergol 2008;
XXV, 2: 83-86.

[2] Kassarjian A., Fishman S., Fox V., et al.: Imaging Characteristic of Blue
Rubber Bleb Nevus Syndrome. AJR 2003; 181: 1041-1048.

[3] Zhao-Hui Deng, Chun-Di Xu, Shun-Nian Chen: Diagnosis and treatment
of blue rubber bleb nevus syndrome in children. World J Pediatr 2008; 4:
70-73.

[4] Hasosah M., Abdul-Wahab A., Bin-Yahab S., et al.: Blue Rubber Bleb
Nevus Syndrome:Extensive small bowel vascular lesions responsible for

gastrointestinal bleeding. Yournal of Pediatr and Child Health 2010; 46:
63-65.

[5]  http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/

[6] Eiris-Punal J., Picon-Cotos M., Viso-Lorenzo A., et al.: Epileptic Disorder
as the First Neurologic Manifestation of Blue Rubber Bleb Nevus
Syndrome. J Child Neurol 2002; 17: 219-222.

[7]1 Tomelleri G., Cappellari M., Di Matteo A., et al.: Blue rubber Bleb Nevus
Syndrome with late onset of central nervous system symptomatic
involvement. Neurol Sci 2010; 31: 501-504.

[8] Agnese M., Cipolletta L., Bianco M., et al.: Blue rubber Bleb Nevus
Syndrome. Acta Pediatrica 2010; 99: 632-634.

Adres do korespondenciji:

wego oraz z nosa. W obrgbie osrodkowego uktadu nerwo-
wego pojawiajg si¢ anomalie naczyniowe tetniczo-zylne.
W obrazie klinicznym dominuja migrenowe bole glowy,
drgawki, udary mézgu. Inng rzadko wystepujaca choroba
z malformacja naczyniowa jest zespot Klippela-Trenau-
naya-Webera (MIM 149000). Podloze molekularne jest
nieznane. Opisano pojedyncze przypadki. W zespole tym
wystepuja duze naczyniaki skorne jamisto-kapilarne,
przetoki tetniczo-zylne, obrzgki limfatyczne. W obrazie
klinicznym wystepuje hipertrofia konczyn, uposledze-
nie umystowe, drgawki [14—15]. W zespole Maffucciego
(MIM 614569) podtoze molekularne jest nieznane. Wyste-
puje mnoga naczyniakowato$¢ w obrebie skory, gtownie
konczyn. W zespole blue nevi familial multiple (MIM
603670), w obrazie klinicznym dominujg naczyniaki bte-
kitne dotyczace gtownie grzbietowych powierzchni rak
i stop. U 83% chorych z tg postacig naczyniakow ziden-
tyfikowano mutacj¢ genu GNAQ (MIM 600998), a u 17%
mutacj¢ genu GNAII (MIM 139313). W zespole glomu-
venous malformations (GVM; MIM 138000) wystgpuja
mnogie blaszki komorek kigbkowych wypetiajace jamy
naczyn. Genem odpowiedzialnym za to schorzenie jest gen
kodujacy biatko glomuling GLMN (MIM 601749). Etio-
logia schorzenia do chwili obecnej nie zostata ustalona.
Wigkszos¢ przypadkéw opisywanych w literaturze wyka-
zuje charakter sporadyczny. Jednak kilka opisow wykazuje
wystepowanie zmian w kilku pokoleniach, co wskazuje na
autosomalny dominujacy charakter dziedziczenia.

[9] Mechri M., Soyer Ph., Boudiaf M., et al.: Small bowel involvement in
blue rubber bleb nevus syndrome: MR imaging features. Abdom Imaging
2009; 34: 448-451.

[10] Certo M., Lopes L., Ramada J.: Blue Rubber Bleb Nevus syndrome:
Manifestations at Computed Tomography. Acta Radiol 2007; 9: 962—
966.

[11] Tzoufi M., Sixlimiri P, Nakou I., et al.: Blue rubber bleb nevus syndrome
with simultaneous neurological and skeletal involvement. Eur J Pediatr
2008; 167: 897-901.

[12] Patel R., Zynger D., Laskin W.: Blue rubber bleb nevus syndrome:
novel lymphangiomatosis-like growth pattern within the uterus and
immunohistochemical analysis. Human Pathology 2009; 40: 413-417.

[13] Bozek J.: Guzy pochodzenia naczyniowego (naczyniaki) u dzieci.
Medycyna wieku rozwojowego 1997; |, 2: 209-225.

[14] Zarowski M., Zgorzalewicz M., Steinborn B.: Zespét Klippela-Trenaunaya
— opis przypadku. Neurol Dziec 2004; 13: 51-54.

[15] Koehler B., Marszat E., Jamroz E., et al.: Zespdt Klippel-Trenaunay-Weber
— spostrzezenia wiasne. Polski Tygodnik Lekarski 1977; 32, 20: 767-768.

Ewa Jamroz, Klinika Pediatrii i Neurologii Wieku Rozwojowego SUM, ul. Medykdw 16, 4-752 Katowice, e-mail: ejamroz@sum.edu.pl

Vol. 22/2013, nr 45

65



