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El sindrome del nevus azul en tetina de goma o Blue
Rubber Bleb Nevus Syndrome (BRBNS) es una entidad
rara caracterizada por el desarrollo de multiples nédulos
vasculares en la piel y el tracto gastrointestinal. La
presentacion gastrointestinal es muy heterogénea, oscilando
desde anemia crénica, ferropenia o, incluso, sangrado
gastrointestinal agudo. Las técnicas endoscopicas son
fundamentales para asentar el diagnéstico, evaluar la
extension de la enfermedad o aplicar medidas terapéuticas

sobre las lesiones vasculares.
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Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome (BRBNS) is a
rare disorder characterized by multiple vascular nodules
affecting the skin and gastrointestinal tract. Gastrointestinal
involvement is highly variable, ranging from chronic anemia
and iron deficiency to episodes of acute gastrointestinal
bleeding. Endoscopic techniques play a key role in diagnosis,
evaluation of disease extent, and therapeutic management of
vascular lesions.

Rubber Bleb Nevus
gastrointestinal hemorrhage, vascular malformation.
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El sindrome del nevus azul en tetina de goma o Blue
Rubber Bleb Nevus Syndrome (BRBNS) es una entidad
rara caracterizada por el desarrollo de multiples nédulos
vasculares en la piely el tracto gastrointestinal. Aunque existen
formas congénitas, la mayoria de los casos son secundarios a
mutaciones somaticas de genes involucrados en la regulacion
de la angiogénesis, principalmente el gen TEK que codifica
el receptor de la angiopoyetina 1. Su mutaciéon provoca la
activacion permanente del receptor, independiente de su
ligando, y desencadena la proliferacién descontrolada de las
células endoteliales, responsable del desarrollo de maltiples
malformaciones venosas:.

Muchos de los pacientes son diagnosticados durante
la infancia, no obstante, pueden debutar en la edad adulta
en forma de anemia crénica, ferropenia o, incluso, sangrado
gastrointestinal agudo.

Presentamos el caso de un varén de 40 afos, sin
antecedentes familiares de interés y en seguimiento por
Dermatologia debido a multiples nevus azules cutaneos,
derivado a Consultas de Aparato Digestivo por test de sangre
oculta en heces positivo. EL paciente describia deposiciones
de caracteristicas melénicas

intermitentes y episodios

puntuales de vémitos hematicos. A la exploracion, la
evaluacion abdominal no presentaba hallazgos patolégicos y
el tacto rectal no resulté6 compatible con melenas.
Analiticamente se objetivd ausencia de anemia,
Se

gastroscopia, colonoscopia Y,

ferropenia o elevacion de urea. inici6 estudio con
posteriormente,
capsula endoscépica donde se evidenciaron
multiples nevus asociados a angiodisplasias a lo largo de

todo el tubo digestivo.

Ante la presencia de multiples malformaciones venosas
en diferentes territorios, se complet6 el estudio etiolégico con
analisis genéticos (TEK, VHL, ..) que no objetivaron ninguna
alteracion patoloégica. La evaluacion clinica multidisciplinar
permitié descartar las principales alternativas diagnoésticas
(sindrome de Von- Hippel-Lindau, enfermedad de Osler-Weber-
Rendu, ...), asentando el diagnéstico de BRBNS.

Actualmente, el paciente se encuentra en seguimiento
estrecho por la consulta de Enterologia, manteniendo una
actitud expectante dada la ausencia de repercusién clinica y
hematimétrica de las lesiones gastrointestinales.
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Nevus colénico.

Nevus de 7 mm a nivel de yeyuno.

El diagnéstico del BRBNS requiere la colaboracion de
distintas especialidades médicas, apoyandose en la evaluacién
clinica, los hallazgos endoscépicos y los estudios genéticos,
si bien estos dltimos no resultan imprescindibles para el
diagnostico.
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Figura 3. Malformacion vascular de 10 mm que ocupa la mitad de la
circunferencia sugerente de Nevus azul.

Las técnicas endoscopicas son fundamentales para
diagnosticar y evaluar la extension de la enfermedad y aplicar
medidas terapéuticas sobre las lesiones vasculares.

La escasa evidencia cientifica actual hace que la
abstencion terapéutica sea una opcién valida en casos leves o
sin sangrado activo. En caso de sangrado, los estudios actuales
sugieren priorizar la terapéutica endoscopica (coagulacion
con plasma argdn, extirpacion con asa de polipectomia)?
frente a los tratamientos sistémicos (sirélimus), reservados a
una segunda linea por la controversia sobre su seguridad y
manejo**.
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