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STRESZCZENIE
Zespół naczyniaków gumiastych (BRBNS) jest bardzo rzadkim 
zespołem i charakteryzuje się licznymi deformacjami naczynio-
wymi w obrębie skóry oraz narządów wewnętrznych. Zmiany 
skórne mają charakter miękkich guzków o spoistości podobnej 
do gumy. Pozaskórnym umiejscowieniem zmian jest przewód 
pokarmowy i  inne układy, w  tym ośrodkowy układ nerwowy 
(OUN). Objawy neurologiczne wynikają z lokalizacji malformacji 
naczyniowych w  OUN. Autorzy przedstawiają 2-letnią dziew-
czynkę, u  której w  27. tygodniu życia płodowego badaniem 
USG stwierdzono zmianę guzowatą prawego uda. W 3. tygo-
dniu życia w badaniach MRI i angio-TK stwierdzono obecność 
krwawiącego naczyniaka jamistego uda prawego. Krwawiące 
naczyniaki skóry stały się źródłem nawracających infekcji i ane-
mizacji. Operowana wielokrotnie – dokonano resekcji guza uda 
prawego oraz resekcji drobnych skórnych zmian naczyniowych. 
W 2. roku życia dziewczynka była hospitalizowana na Oddziale 
Neurologii, z  podejrzeniem opóźnienia rozwoju psychorucho-
wego. W badaniu stwierdzono rozsiane naczyniaki skóry i błon 
śluzowych, guz naczyniowy okolicy prawego uda. W badaniu 
neurologicznym – bez cech zespołu neurologicznego, rozwój 
ruchowy opóźniony, rozwój intelektualny w  granicach normy. 
W badaniach MRI i  angio-MRI głowy w sekwencji SWI pod-
korowo w płatach skroniowych i ciemieniowych uwidoczniono 
ogniska bezsygnałowe, charakterystyczne dla obecności hemo-
syderyny, a  w prawej półkuli móżdżku obecność malformacji 
jamistych. Etiologia zespołu nie została ustalona. Występowa-
nie zmian w kilku pokoleniach wskazuje na autosomalny domi-
nujący charakter dziedziczenia. 
Słowa 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 27th week of gestation. In the 3rd 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 2nd 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

WSTĘP
Zespół naczyniaków gumiastych (ang. blue rubber bleb 
nevus syndrome – BRBNS; MIM 112200) należy do łagod-
nych uogólnionych nowotworów łagodnych naczyń krwio-
nośnych i  charakteryzuje się licznymi malformacjami 
naczyniowymi w obrębie skóry kończyn i  tułowia, jednak 
rzadkie opisy dotyczą również skóry głowy i  narządów 
wewnętrznych, co może być przyczyną ciężkich powikłań 
[1–3]. Zespół naczyniaków gumiastych występuje najczę-

ściej sporadycznie, jednak znane są przypadki dziedziczenia 
autosomalnie dominującego [4–5]. Początek zmian pojawia 
się zwykle we wczesnym dzieciństwie. Objawy kliniczne 
zespołu mogą występować już przy urodzeniu lub rzadziej 
ujawnić się dopiero w wieku dojrzałym. Wykwity dotyczą 
najczęściej skóry, rzadziej błon śluzowych jamy ustnej i/lub 
narządów płciowych. Zmiany skórne mają charakter mięk-
kich guzków o spoistości podobnej do gumy, barwy sinonie-
bieskiej lub purpurowej. Średnica zmian jest różna, jednak 
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zwykle nie przekracza 5 cm. Ich liczba bywa zmienna od 
pojedynczych zmian, do kilkuset wykwitów [1–5]. Wykwity 
skórne mają tendencję do powolnego wzrostu, stałego 
zwiększania się ich liczby wraz z  wiekiem i  nie ustępują 
samoistnie [6–8]. Typowy obraz histologiczny potwierdza 
rozpoznanie BRBNS [9–10]. Naczyniaki gumiaste wystę-
pują w  obrębie przewodu pokarmowego i  ośrodkowego 
układu nerwowego. Mogą one być przyczyną przewlekłego 
krwawienia. Do ciężkich powikłań należą: wgłobienie, 
niedrożność i  ostre krwawienie [11-12]. Objawy neurolo-
giczne wynikają z  lokalizacji malformacji naczyniowych 
w  ośrodkowym układzie nerwowym (OUN). Do neurolo-
gicznej manifestacji zespołu należą: napady padaczkowe, 
niedowłady, ataksja, zaburzenia widzenia, utrata wzroku, 
dyzartria, afazja, oftalmoplegia, zapalenie opon mózgowo-
-rdzeniowych [6–12]. Opisano przypadki zajęcia rdzenia 
kręgowego, kości i stawów, płuc, oskrzeli, nerek, pęcherza 
moczowego i cewki moczowej, gardła, serca, wątroby, śle-
dziony, krezki i mięśni [11–12]. W rozpoznaniu różnicowym 
zmian skórnych należy brać pod uwagę inne malformacje 
naczyniowe (tab. I) [5,3–15].

Tab. I. Diagnostyka różnicowa zespołu naczyniaków 
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 ciąży I porodu 
I  rozwiązanego cięciem cesarskim (40. Hbd) z  powodu 
stwierdzonej w 27. tygodniu ciąży badaniem USG zmiany 
guzowatej prawego uda, z  masą urodzeniową 3700 g, 
z obwodem głowy 36 cm. Stan po porodzie oceniono na 9/10 
punktów wg skali Apgar. Podczas ciąży matka pozostawała 
na substytucji Bromergonem z powodu hiperprolaktynemii. 
W wywiadzie rodzinnym: u ojca dziecka występują zmiany 
guzowate okolicy przyśrodkowej uda prawego, a w dalszej 
rodzinie choroby nowotworowe i  padaczka. Po urodzeniu 
rozpoznano u  dziecka mnogie malformacje naczyniowe, 
zespół wykrzepiania wewnątrznaczyniowego w  przebiegu 
uogólnionego zakażenia. 

Z uwagi na ciężki stan ogólny dziewczynka wyma-
gała stosowania antybiotykoterapii i  transfuzji uzupeł-
niających (osocze świeżo mrożone, koncentrat krwinek 
czerwonych, krioprecypitat). W 3. tygodniu życia w bada-
niach MRI i  angio-TK uda prawego stwierdzono obec-
ność krwawiącego naczyniaka jamistego uda prawego. Ryc. 2. H.Sz. – naczyniaki głowy. Head haemangiomas.

Ryc. 1. H.Sz. – naczyniaki skóry – duży naczyniak uda prawego. 
Skin haemangiomas and a big vascular tumor of the right thigh.
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Leczenie rozpoczęto od zastosowania opatrunku ucisko-
wego, steroidoterapii a  następnie przeprowadzono lecze-
nie propranololem. Nie uzyskano jednak oczekiwanego 
efektu terapeutycznego. Na Oddziale Onkologii prowa-
dzono leczenie ograniczające rozrost naczyniowy stosując 
cytostatyki i steroidy, które również nie doprowadziło do 
zmniejszenia masy guza zasadniczego ani do zahamowania 
rozwoju licznych skórnych zmian naczyniowych. Narasta-
jącym problemem stały się częste krwawienia z rozsianych 
zmian naczyniowych występujących na skórze oraz stale 
postępujący rozrost malformacji naczyniowej uda prawego. 
Krwawiące naczyniaki skóry stały się źródłem nawracają-
cych infekcji oraz anemizacji. W 13. miesiącu życia pod-
jęto decyzję o chirurgicznym usunięciu najrozleglejszych 
zmian. Przebieg pooperacyjny był powikłany przedłużają-
cym się krwawieniem z  miejsc resekcji kilku zmian. Na 
kolejnym etapie wykonano częściową resekcję guza zasad-
niczego uda prawego i pośladka prawego-wycięto naczy-
nia w celu zmniejszenia dopływu krwi do malformacji, a w 
konsekwencji do zahamowania jego wzrostu i zmniejsze-
nia ryzyka nawracającej małopłytkowości. Podczas kolej-
nej operacji w  15. miesiącu życia dokonano częściowej 
resekcji malformacji na granicy pośladka i uda prawego. 
W  trakcie zabiegu nastąpiło obfite krwawienie z  okolicy 
otworu kulszowego. Przebieg pooperacyjny powikłany był 
głębokimi zaburzeniami hemostazy, anemią wtórną. Drugi 
etap leczenia naczyniowych zmian skórnych przeprowa-
dzono w 17. miesiącu życia: dokonano licznych elektro-
resekcji, kruchych i  krwawiących naczyniaków. W  18. 
miesiącu życia dziewczynka była hospitalizowana w trybie 
nagłym z powodu rozwijającej się posocznicy i głębokiej 
anemii. Obserwowano powiększenie obwodu uda prawego 
połączonego z  tkliwością i  wzmożonym uciepleniem. 
W  trakcie hospitalizacji z  powodu niewydolności odde-
chowo-krążeniowej chora wymagała pobytu na oddziale 
intensywnej terapii. W 23. miesiącu życia usunięto rozle-
głą część w obrębie przednio-przyśrodkowej powierzchni 
uda prawego. W  badaniu histopatologicznym pobranego 
materiału z okolicy podskórnej we fragmencie tkanki łącz-
nej znaleziono liczne poszerzone naczynia krwionośne 
o małym i średnim kalibrze, co odpowiadało malformacji 
naczyniowej składającej się głównie z naczyniaków jami-
stych i ogniskowo włosowatych (ryc. 4). W 24. miesiącu 
życia dokonano bardzo wielu elektroresekcji skórnych 
zmian naczyniowych. Dotychczasowe leczenie operacyjne 
doprowadziło do zmniejszenia rozległości malformacji 

naczyniowych uda prawego, z  utrzymującą się remisją 
zmian. Obecnie nie stwierdza się anemizacji ani innych 
zaburzeń hemostazy. Nadal pojawiają się nowe zmiany 
skórne, które w  przyszłości będą wymagały interwen-
cji chirurgicznej. Poza leczeniem chirurgicznym dziecko 
było kilkakrotnie hospitalizowane z powodu uogólnionych 
infekcji o etiologii Staphylococcus aureus i Streptococcus 
pyogenes. W 2. roku życia dziewczynka była hospitalizo-
wana na Oddziale Neurologii z podejrzeniem opóźnienia 
rozwoju psychoruchowego. W  badaniu przedmiotowym 
stwierdzono mnogie, rozsiane naczyniaki skóry i  błon 
śluzowych, guz naczyniowy okolicy prawego uda, który 
zajmował powierzchnię o średnicy około 25 cm. Rozwój 
fizyczny: wzrost – 76 cm (3 pc), masa ciała – 11,2 kg (50 
pc), obwód głowy – 48 cm (50–75 pc). 

Dotychczasowy rozwój motoryczny dziewczynki 
– osiąganie „kamieni milowych” rozwoju ruchowego – 
wykazuje opóźnienie z uwagi na zmianę miejscową oko-
licy biodrowo-udowej po prawej stronie; dziecko siedzi 
od 9. miesiąca życia, raczkuje od 10. miesiąca życia, nie 
wstaje i  nie chodzi samodzielnie. Rozwój intelektualny 
w granicach normy dla wieku. W badaniu neurologicznym 
nie stwierdzono odchyleń od stanu prawidłowego. Dno 
oczu prawidłowe. Badanie MRI głowy wykonano przed 
i po dożylnym podaniu środka kontrastowego w sekwen-
cjach SE/T1, FSE/T2, T2-FLAIR, DWI-EPI (b = 1000), 
SWI-EPI, FSPGR/T1/3D, w płaszczyznach poprzecznych, 
strzałkowych i czołowych. W sekwencji SWI uwidoczniono 
w strukturach nad- i podnamiotowych liczne ogniska bez-
sygnałowe charakterystyczne dla obecności metabolitów 
krwi (hemosyderyny), zlokalizowane w lewym płacie czo-
łowym, w odnodze przedniej prawej torebki wewnętrznej, 
w ośrodku półowalnym po stronie prawej. Ponadto drobne 
zmiany stwierdzano podkorowo w  płatach skroniowych 
i ciemieniowych oraz w prawej półkuli móżdżku, z których 
tylko część była uchwytna w obrazach T2. Zmiany te nie 
uległy wzmocnieniu kontrastowemu. Ich obraz sugeruje 
obecność malformacji jamistych. W łączności z namiotem 
móżdżku po stronie prawej stwierdzono obecność dwóch 
malformacji naczyniowych z silnym wzmocnieniem kon-
trastowym (o średnicy 8 mm i 5 mm) (ryc. 5). Poza tym 
w  ujętym zakresie twarzoczaszki uwidoczniono liczne 

Ryc. 3. H.Sz. – naczyniaki skóry. Skin haemangiomas.

Ryc. 4. Malformacja naczyniowa H.E 40x. Vascular malformation.



6 4

E. Jamroz, A . Pyrkosz, J. Micuła et al.

N e u r o l o g i a  D z i e c i ę c a

P R A C A  K A Z U I S T Y C Z N A / C A S E  R E P O R T

malformacje naczyniowe w tkankach miękkich o najwięk-
szym nasileniu w języku i dnie jamy ustnej oraz w obrę-
bie powłok (ryc. 6). W badaniu angio-MRI w  sekwencji 
TOF-3D w  zakresie naczyń koła tętniczego Willisa nie 
uwidoczniono malformacji naczyniowych o szybkim prze-
pływie krwi. Dziecko zostało wypisane do domu w stanie 
ogólnym stabilnym, z zaleceniami dalszej opieki wielospe-
cjalistycznej i usprawniania ruchowego.

DYSKUSJA
W zespole naczyniaków gumiastych diagnostyka obrazowa 
uzależniona jest od lokalizacji i charakteru zmian. Zmiany 
naczyniowe planowane do leczenia operacyjnego wymagają 
oceny w odniesieniu do układu naczyniowego i sąsiadują-
cych struktur. W diagnostyce naczyniaków gumiastych sto-
suje się badanie USG z oceną przepływu metodą Dopplera 
(zmiany skórne, położone powierzchownie), badanie TK 
i  angio-TK (zmiany w narządach wewnętrznych, w  jamie 
brzusznej i miednicy, położone głęboko), rzadziej angiogra-
fia klasyczna lub DSA oraz badanie MRI, które ze względu 
na wysoką rozdzielczość tkankową przydatne jest zwłasz-
cza w obrazowaniu zmian w tkankach miękkich – narządach 
miąższowych i  układzie mięśniowo-szkieletowym oraz 
ośrodkowego układu nerwowego (w obrębie mózgowia 
i struktur kanału kręgowego). Przezskórne podanie kontra-
stu bezpośrednio do malformacji pod kontrolą fluoroskopii 
jest wykonywane jako wstępny etap leczenia metodą skle-
roterapii. W  diagnostyce obrazowej często występujących 
zmian naczyniowych w  przewodzie pokarmowym poza 
badaniem TK coraz częściej stosuje się również badanie MR 
uzupełnione o  technikę enteroklizy lub enterografii. Bada-
nie endoskopowe ma przewagę nad metodami diagnostyki 
obrazowej, ponieważ pozwala wdrożyć również procedury 
lecznicze, jednak jest to badanie inwazyjne i jego wykorzy-
stanie w zakresie zmian w jelicie cienkim jest ograniczone, 
pomocna jest tutaj endoskopia kapsułkowa. Diagnostyka 
krwawień z  przewodu pokarmowego, których powodem 
mogą być m.in. malformacje naczyniowe, opiera się na 
badaniu scyntygraficznym z użyciem znakowanych erytro-
cytów [9–10]. 

W badaniu MRI malformacje żylne w  układzie mię-
śniowo-szkieletowym są widoczne jako dobrze odgrani-
czone zmiany, zawierające przegrody, wykazujące sygnał 
zbliżony do mięśni w  obrazach T1-zależnych i  znacznie 
podwyższony w  T2-zależnych, z  silnym wzmocnieniem 
kontrastowym, mogą zawierać ubytki sygnału odpowia-
dające skrzeplinom lub flebolitom. Zmiany naczyniowe 
w  ośrodkowym układzie nerwowym najpełniej odzwier-
ciedla badanie rezonansu magnetycznego z  dożylnym 
podaniem środka kontrastowego, uzupełnione o angiogra-
fię MRI i sekwencje czułe na obecność metabolitów krwi 
(sekwencje gradientowe T2* oraz SWI, susceptibility-
-weighted imaging), które przydatne są zwłaszcza w przy-
padku malformacji jamistych (cavernoma). Ponieważ są 
to potencjalnie ogniska padaczkowe i obarczone ryzykiem 
krwawienia, w przyszłości, diagnostyka OUN bezobjawo-
wych pacjentów z  rozpoznanym zespołem naczyniaków 
gumiastych wydaje się uzasadniona. Malformacje żylne 
mające połączenie z  układem naczyniowym wykazują 
wzmocnienie kontrastowe. Badanie MRI pozbawione 
ryzyka narażenia na promieniowanie jonizujące powinno 
być wykonywane w przypadku kolejnych badań kontrol-
nych oraz w diagnostyce pediatrycznej. 

W diagnostyce różnicowej zespołu naczyniaków 
gumiastych (tab. I) należy brać pod uwagę inne wrodzone 
uogólnione zmiany naczyniowe. Wyodrębnione zostało 
zaburzenie malformacji żylnych z  mnogimi zmianami 
skórnymi i  błon śluzowych (venous malformations mul-

Ryc. 5. Badanie MRI w obrazach T1 po dożylnym podaniu 
kontrastu – wzmocnienie kontrastowe malformacji 
naczyniowych namiotu móżdżku. Brain MRI, T1-weighted 
image after gadolinium enhancement – enhancement of 
the cerebellar vascular malformations.

Ryc . 6. Badanie MRI w obrazach T2 – liczne malformacje 
naczyniowe w tkankach miękkich twarzoczaszki, zwłaszcza 
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.



6 5

Zespół naczyniaków gumiastych u 2-letniej dziewczynki

Vo l .  2 2 / 2 0 1 3 ,  n r  4 5

tiple cutaneous and mucosal – VMCM; MIM 600195), 
z  określonym genem TEK (tyrosine kinase endothe-
lial; MIM 600221), typu receptora kinazy tyrozynowej 
nabłonkowo specyficznej z locus genowym 9p21.2, który 
odgrywa istotną rolę w rozwoju angiogenezy. Naczyniaki 
gumiaste różnicuje się z  jamistą malformacją mózgo-
wia (cerebral cavernous malformations – CCM; MIM 
116860), która obejmuje zmiany naczyń siatkówki, narzą-
dów miąższowych (wątroby) i zmiany hiperkeratyczne na 
skórze. Obecność malformacji jamistych w mózgu może 
skutkować padaczką lub doprowadzić do wystąpienia 
udaru krwotocznego. Jednak występowanie tych zabu-
rzeń występuje w wieku późniejszym (16.–33. rok życia). 
Prezentowane były przypadki występujące sporadycz-
nie i  rodzinnie z  niepełną penetracją. Główną przyczyną 
jest mutacja w genie Krev interaction trapped 1 (KRIT1; 
MIM 604214), z  locus genowym 7q21.2 oraz przyjmuje 
się udział pozostałych genów: CCM2 z  locus genowym 
7p13 (MIM 603248), oraz CCM3 z locus genowym 3q26.1 
(MIM 603285). 

W diagnostyce różnicowej uwzględniono także cho-
robę Oslera-Rendu-Webera (telangiectasia hereditary 
hemorrhagic, Rendu, Osler, and Weber; MIM 187300), 
z  locus genowym 9q34.11. Jest to grupa zaburzeń hete-
rogennych. Wyodrębniono 4 typy. Typ dziedziczenia: 
autosomalny dominujący. Mutacja w  genie ENG (endo-
glin), związanym z  śródbłonkiem naczyń. Występują 
teleangiektazje skóry, błon śluzowych, języka, spojówki, 
prowadzące do krwawień głównie z przewodu pokarmo-

wego oraz z nosa. W obrębie ośrodkowego układu nerwo-
wego pojawiają się anomalie naczyniowe tętniczo-żylne. 
W  obrazie klinicznym dominują migrenowe bóle głowy, 
drgawki, udary mózgu. Inną rzadko występującą chorobą 
z  malformacją naczyniową jest zespół Klippela-Trenau-
naya-Webera (MIM 149000). Podłoże molekularne jest 
nieznane. Opisano pojedyncze przypadki. W zespole tym 
występują duże naczyniaki skórne jamisto-kapilarne, 
przetoki tętniczo-żylne, obrzęki limfatyczne. W  obrazie 
klinicznym występuje hipertrofia kończyn, upośledze-
nie umysłowe, drgawki [14–15]. W zespole Maffucciego 
(MIM 614569) podłoże molekularne jest nieznane. Wystę-
puje mnoga naczyniakowatość w  obrębie skóry, głównie 
kończyn. W  zespole blue nevi familial multiple (MIM 
603670), w obrazie klinicznym dominują naczyniaki błę-
kitne dotyczące głównie grzbietowych powierzchni rąk 
i  stóp. U 83% chorych z  tą postacią naczyniaków ziden-
tyfikowano mutację genu GNAQ (MIM 600998), a u 17% 
mutację genu GNA11 (MIM 139313). W zespole glomu-
venous malformations (GVM; MIM 138000) występują 
mnogie blaszki komórek kłębkowych wypełniające jamy 
naczyń. Genem odpowiedzialnym za to schorzenie jest gen 
kodujący białko glomulinę GLMN (MIM 601749). Etio-
logia schorzenia do chwili obecnej nie została ustalona. 
Większość przypadków opisywanych w literaturze wyka-
zuje charakter sporadyczny. Jednak kilka opisów wykazuje 
występowanie zmian w kilku pokoleniach, co wskazuje na 
autosomalny dominujący charakter dziedziczenia.
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