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RESUMEN

El sindrome de Blue Rubber Bled Nevus se caracteriza por mdadltiples
malformaciones cutaneas, asociadas con malformaciones menores en 4&rganos
internos, (comunmente afectan los 6rganos del sistema digestivo y el sistema nervioso
central). A nivel mundial, se afirma que hay cerca de 1 a 2 millones de individuos
afectados por este sindrome, y se cree que incide en 1 de cada 6000. En recién
nacidos la incidencia se ha calculado en menos de 1 caso por 100 000 persona/afio. Se
presenté un caso de una paciente femenina de 8 afios de edad, con antecedentes de
hemangiomas multiples de color azul violaceo, distribuidos por toda la superficie
corporal, de diferentes diametros. Algunos protruyen y depresibles al tacto. Presentaba
ptosis palpebral y movimientos torpes de los cuatro miembros, epilepsia y afectaciones
del neurodesarrollo el cual corresponde con una edad cronolégica de 11 meses.



Mostraba una disminucion importante de la vision. Presencia de pie valgo a predominio
derecho. Apareci6 anemia leve por déficit de hierro, inmunoglobulina C3 y C4, la
quimica sanguinea al limite de lo normal. La resonancia magnética nuclear mostré
importantes signos de atrofia cortical, mas acentuados en region temporal derecha.
Son entidades de muy escasa presentacion y en la provincia de Matanzas es el Unico
caso con este diagndstico, por lo que constituyé el motivo para la presentacion del
caso.

Palabras clave: sindrome de Blue Rubber Bled Nevus; malformaciones; retardo del
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ABSTRACT

The syndrome of Blue Rubber Bled Nevus is characterized by multiple skin
malformations, associated to minor malformations in internal organs (it commonly
affects the organs of the digestive system and the central nervous system). It is
affirmed that around 1 to 2 millions of individuals are affected by this syndrome
worldwide, and it is believed that it has incidence on 1 of each 6000 persons. In
newborns the incidence has been calculated in less than 1 case per 100 000
persons/year. The authors presented the case of a female patient, aged 8 years, with
antecedents of purplish-blue multiple hemangiomas of different diameters, distributed
all over the surface if the body. Several of them are protruding and depressible to the
touch. She presented eyelid ptosis and slow movements of the four limbs, epilepsy,
and neurodevelopment affectations corresponding to a chronological age of 11 months.
She showed an important decrease of the vision. The study showed a slight iron-
deficiency anemia, immunoglobulin C3 and C4, blood chemistry at the normal limit.
The magnetic resonance imaging showed important signs of cortical atrophy, stronger
in the right temporal region. These are entities of scarce presentation and it is the only
case with this diagnosis found in the province of Matanzas; that motivated this case
presentation.
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INTRODUCCION

El sindrome de Blue Rubber Bled Nevus o de los lunares azules se caracteriza por
lesiones cutaneas que generalmente aparecen en el nacimiento o en edades
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tempranas. Son usualmente multiples, protuberantes, azul violaceas, depresibles, de
tamafo variable. Generalmente son asintomaticos, aunque pueden presentar dolor
espontaneos o a la palpacién, y raramente sangran.

Es una enfermedad crénica, que provoca dafio en varios 6rganos y sistema del
cuerpo, y en la medida que las lesiones van aumentando de tamafio puede
incrementarse su disfuncionalidad, sobre todo en el sistema nervioso central donde el
grado de afectacion del neurodesarrollo puede ser severo.®?

Estos hemangiomas pueden aparecer en cualquier parte del cuerpo, en la tiroides,
paratiroides, ojos, sistema musculo-esquelético, rifiones, higado, bazo, pene, vulva. En
el sistema gastrointestinal usualmente los primeros sintomas aparecen en la adultez
temprana. Las malformaciones predominan desde la mucosa oral hasta la anal, pero
generalmente ocurren en el intestino delgado. A diferencia de las lesiones de piel las
lesiones intestinales tienden a sangrar. Aparecen también en el sistema nervioso
central dando origen a los sindromes neurocutaneos.®™®

Los sindromes neurocutaneos se clasifican en los siguientes tipos:

e Esclerosis tuberosa.
e Neurofibromatosis: Tipo I, Tipo Il, y schwannomatosis.
e Enfermedad de Strurge- Weber.

Son entidades de muy escasa presentacion y en la provincia de Matanzas es el Unico
caso con este diagndéstico, por lo que constituye el motivo de la presentacion del caso.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenté el caso de una paciente de 8 afos de edad, sexo femenino, con
antecedentes prenatales negativos, nacida por parto eutécico, con peso de 3 588 g,
apgar 9/9 y antecedentes postnatales negativos.

La nifia comenz6 a presentar unas lesiones en piel de tamafio pequefio y azul violaceo,
en los primeros meses de vida, un retardo en el desarrollo psicomotor y crisis de
epilepsia. Por este motivo se comenzé con seguimiento por diferentes especialidades y
se le realizaron complementarios de hematologia e imagenologia. Se diagnosticé la
presencia de hemangiomas multiples en cerebro y sistema digestivo. Después de
varios ingresos se sospecha de un sindrome de Blue Rubber Bled Nevus por la
presencia de malformaciones venosas cerebrales en temporal derecho, angiomatosis
intestinal y una evolucion no satisfactoria, ademas del gran retardo en el
neurodesarrollo que progresaba.



Examen fisico

Piel: presencia de mdultiples hemangiomas de color azul violaceo, distribuidos por toda
la superficie corporal. De diferentes diametros, algunos protruyen y son depresibles al
tacto. (Fig.1y 2).

Fig. 1. Hemangiomas en el abdomen.

Fig. 2. Hemangiomas en el calcaneo.

A la inspeccién: ptosis palpebral y movimientos torpes de los cuatro miembros.
Examen fisico neurolégico:

Motilidad pasiva: inicia y completa los movimientos articulares de los cuatro miembros.
Tono muscular: disminucién a predominio de miembros inferiores, pero con patréon
espastico que se esta instaurando a predominio de aductores e isquiotibiales. Con
hipotonia de eje).

Fuerza muscular: disminuida en los cuatro miembros.

Trofismo muscular: levemente disminuido a predominio de miembros inferiores.

Sensibilidad: tactil conservada:



Dolorosa no se explora por no cooperacion del paciente.

Térmica no se explora por no cooperaciéon del paciente.

Reflectividad: hiperreflexia osteotendinosa (fundamentalmente en rotulianos),
presencia de algunos reflejos de inmadurez aln presentes.

Reacciones posturales de Vojita con dificultades en la mayoria de sus patrones.

Desarrollo psicomotor:

Retardo del desarrollo psicomotor el que corresponde con una edad cronoldgica
de 11 meses, ya que solamente se ha logrado marcha con agarre, sin marcha
independiente.

Motricidad fina: realiza agarre y transferencias pero no pinza digital con
dificultad en la coordinacion manual.

Desarrollo del lenguaje: solamente emite sonidos.

Exploracion visual: tiene una disminucidon importante de la vision.

Incontinencia de esfinteres.

Sistema Osteomioarticular (SOMA):

Presencia de pie valgo a predominio derecho.
Traslados en sillon de rueda.

Se impuso un programa de tratamiento de rehabilitacion pediatrica en la consulta de
atencion temprana, en el servicio de rehabilitacion; con el objetivo de mejorar el
retardo del neurodesarrollo y evitar la aparicion de complicaciones en la paciente:

Estimulaciones propioceptivas y multisensoriales.

Movilizaciones pasivas de 4 miembros.

Facilitacion de descargas de pesos.

Facilitacion de reacciones vestibulares y de equilibrio en diferentes posturas.
Ejercicios fortalecedores del cuello y del tronco.

Facilitar la disociacion del cinturdn escapular del pelviano.

Facilitar patrones de desarrollo motor segln su progresion.



Facilitar reacciones de Le Metayer.

Trabajar en la motricidad fina en terapia ocupacional y la neurocognicion.
Entrenamiento de la marcha.

Tratamiento con logopedia para los trastornos del lenguaje.

DISCUSION

El sindrome de Blue Rubber Bled Nevus se manifiesta por presentar hemangiomas en
diferentes partes del cuerpo, cuadros de epilepsia, retardo del desarrollo.

Las lesiones aparecen tanto en la piel como dentro del propio organismo, en el sistema
digestivo y en el sistema nervioso central lo que origina los sindromes
neurocutaneos.®®

Los sindromes neurocutaneos se clasifican en:

e Esclerosis tuberosa.
e Neurofibromatosis: Tipo I, Tipo Il, y schwannomatosis.
e Enfermedad de Strurge- Weber.

En el caso presentado, la paciente presenta la variedad de tipo esclerosis tuberosa,
que se presenta generalmente desde el momento del nacimiento, aunque en algunas
personas, el avance de los sintomas puede presentarse mas tardes, a pesar de estar
presentes desde su nacimiento y posteriormente fueron aumentando como se refirio.

Dentro de las variantes en el grado de afectaciéon de la enfermedad se esta frente a un
caso con discapacidad severa, pero algunos pacientes pueden presentar formas leves y
en casos excepcionales las masas anormales pueden poner en peligro la vida.

No es necesario la presencia de la enfermedad en ambos padres para transmitirse la
mutacién, con un solo miembro es suficiente para que el nifio consiga la enfermedad.
En el caso de la esclerosis tuberosa, en la mayoria de los pacientes se produce por
nuevas mutaciones, por lo que generalmente no existe un antecedente familiar de la
enfermedad. Por ello la enfermedad se obtiene a través de un proceso llamado
mosaicismo gonadal (la mutacion afecta a una parte de los gametos: Ovulos o
espermatozoides). Asi se evidencio en el estudio genético realizado a la paciente donde
no se recogié ningtin antecedente familiar.©*"

Se presentd un crecimiento de los llamados tuberos, que se desarrollaron con mayor
frecuencia dentro del cerebro y de la retina, provocando la progresion de las
afectaciones oftalmolégicas y del neurodesarrollo, ademas del dafio a nivel de otros
érganos como se menciond. También se asocian con esta enfermedad el retardo



mental, el retraso en el desarrollo, las convulsiones y los problemas del aprendizaje.?"
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