Caso clinico

Aspetto atipico e multiforme dei nevi vascolari in un
caso di Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome

Case report

Una donna di 55 anni con storia di formazioni
cutanee e viscerali comparse durante 'adolescen-
za e progressivamente aumentate in numero ¢
dimensioni, fu ricoverata presso il nostro Dipar-
timento per anemia sideropenica (da rettorragie
ricorrent) e diarrea. Lamentava inoltre cefalea e
vaghi disturbi visivi. Nel corso degli anni erano
stati formulati diversi sospetti clinici in relazione
alla presenza delle formazioni cutanee, interpre-
tate variamente come linfoadenopatie, tumori glo-
mici multipli, lipomi, fibromi, angiomi. Una TC
torace eseguita dieci anni prima per la valutazio-
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ne di alcune di queste formazioni localizzate sulla
parete toracica, aveva messo incidentalmente in
evidenza noduli polmonari bilaterali assimilabili
per caratteristiche a lesioni metastatiche. Per de-
cisione della paziente non erano state eseguite
indagini invasive a carico del polmone; 'esame
bioptico di due formazioni cutanee documenta-
va la presenza di spazi vascolari ectasici nel der-
ma profondo e nel tessuto adiposo sottocutaneo.
Ulteriori indagini non invasive e lo stesso decor-
so clinico esclusero comunque la natura neopla-
stica delle formazioni polmonari. A distanza di
qualche anno, una TC cranio aveva permesso il
riscontro di un angioma cerebrale. All’ingresso si
osservavano 15 tumefazioni sottocutanee, roton-
deggianti o ellissoidi, di dimensioni variabili da
pochi mm a 10 cm, di consistenza elastica e rico-
perte da cute normale (ad eccezione di una lesio-
ne bluastra della palpebra inferiore destra) (figura
1). Erano inoltre rilevabili una tumefazione della
lingua (figura 1) e varicosita degli arti inferiori. I
dati di laboratorio mostravano anemia siderope-
nica, segni di coagulazione intravascolare disse-
minata (CID) cronica ed un lieve incremento dei
valori di CEA e Ca 19,9. La valutazione strumen-
tale di alcune delle formazioni cutanee (figura 1)
e viscerali (figura 2) ne rivelava la natura vascola-
re malformativa; altre lesioni venivano descritte
come lipomi, formazioni solide aspecifiche, cisti.
La colonscopia, oltre ad una tipica lesione angio-
matosa con segni di recente sanguinamento, evi-
denziava 4 formazioni polipoidi risultate istolo-
gicamente polipi adenomatosi con displasia di gra-
do moderato. L.a TC addome documentava cisti a
carico del fegato e dei reni, fibromi uterini multi-
pli e due masse pelviche di dubbia interpretazio-
ne (figura 2C, D). L’esame oftalmoscopico risul-
tava nella norma. [ attenta rivalutazione delle le-
sioni per cui sussistevano ancora difficolta di in-
quadramento (i noduli polmonari e le 2 masse
pelviche) ne permise infine I'interpretazione come
malformazioni vascolari. La diagnosi differenzia-
le si poneva pertanto nell’ambito delle sindromi
malformative vascolari con coinvolgimento cuta-

Gennaio 2004 Volume 4 Numero 1 Trends in Medicine 57



Simone B, Vella FS, Foti C, et al.

Figura 1. A: Tipico nevo vascolare della palpebra inferiore. B,C,D,E: Formazioni aspecifiche della lingua

(B), del dorso (C), del braccio (D) e del polso (E).

-,

neo e viscerale in cui fosse descritta 'eventuale
associazione con anemia cronica da perdita e/o
coagulopatia da consumo. Sulla base dei dati cli-
nico-laboratoristici, radiologici ed istologici, ¢ stata
formulata la diagnosi di Blue Rubber Bleb Nevus
Syndrome (BRBNS) associata a CID e poliposi
del colon.

Discussione

La Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome (BRBNS)
¢ una malattia rara caratterizzata da multiple mal-
formazione vascolari venose della cute, del tratto
gastroenterico e, meno frequentemente, di altri
organi'” I tipici nevi della BRBNS appaiono di
colore blu o rosso porpora, di consistenza gom-
mosa, unici o numerosi fino all’ordine delle cen-
tinaia, di dimensioni variabili da pochi mm a 10
cm o piu. La maggior parte dei casi ¢ sporadica,
anche se ¢ descritta una trasmissione autosomica
dominante. In caso di localizzazione gastroente-
rica spesso il decorso della malattia si complica
per la comparsa di anemia da perdita cronica'”.
In alcuni soggetti ¢ stata osservata una coagulo-
patia da consumo'**. La diagnosi ¢ considerata

58 Trends in Medicine Gennaio 2004 Volume 4 Numero 1

puramente clinica (in piu del 90% dei casi), es-
sendo possibile distinguerla dalle altre entita so-
prattutto per il caratteristico aspetto dei nevi va-
scolati cutanei'”. Le indagini strumentali sono di
ausilio nella localizzazione e definizione delle le-
sioni; ecocolordoppler 7 primis, ¢ utile per di-
stinguere le malformazioni vascolari da altre le-
sioni vascolari o neoformative™. Nel caso ripot-
tato il problema principale della diagnosi diffe-
renziale era rappresentato dall’aspetto non speci-
fico per malformazione vascolare della maggior
parte delle lesioni che apparivano con caratteri
variabili ascrivibili a lipoma, fibroma, tumore glo-
mico, cisti, linfoadenomegalia o lesione metasta-
tica. Sebbene si ritenga comunemente che lo stu-
dio per immagini sia conclusivo nella definizione
delle malformazioni vascolari, nel nostro caso il
rilievo di formazioni di natura apparentemente
differente, ha posto notevoli problemi di diagno-
si differenziale. Le biopsie cutanee con riscontro
istologico di un pattern malformativo vascolare,
hanno permesso almeno per tali formazioni di
superare le iniziali contraddizioni. D’altra parte,
I'impossibilita di eseguire un esame bioptico di
tutte le formazioni ha costituito la principale, ma
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Figura 2. A: Ricostruzione MIP (Maximum Intensity Projections) di piccola malformazione vascolare
capillaro-venosa a livello della circonvoluzione cerebrale del cingolo, nella sostanza bianca sub-corticale
e al disopra della cella media del ventricolo di sinistra. B: In corrispondenza della base del collo tra il m.
trapezio e i mm. paraspinali a destra & evidente una formazione ipervascolarizzata del diametro di 2 cm
circa (AngioTC). Presenza di 2 formazioni del diametro rispettivamente di 3 cm e 5 cm, in sede paravescicale

sinistra (C) e retrocecale (D).

non unica, difficolta. Inoltre, la presenza di lesio-
ni di altra natura (polipi adenomatosi, cisti) ha
complicato liter diagnostico del caso. Solo la ri-
valutazione dei dati strumentali riguardanti le le-
sioni cutanee, i noduli polmonari, le due masse
pelviche, ha permesso un’interpretazione unita-
ria della maggior parte delle lesioni come espres-
sione di malformazioni vascolari, consentendo di
formulare una ipotesi diagnostica sostenuta an-
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