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蓝色橡皮疱痣综合征一例

王晓月　林军

作者单位：４３００７１武汉，武汉大学中南医院消化内科

通讯作者：林军，Ｅｍａｉｌ：ｌｉｎｊｕｎ６４＠１２６．ｃｏｍ

［关键词］　血管瘤；　蓝色橡皮疱痣综合征；　不明原因消化道出血；　胶囊内镜；　血管畸形
［中图分类号］　Ｒ７３２．２　　　　［文献标识码］　Ｂ

　　患者，男，２８岁，因“间断黑便１０余年，再发１周”于２０１８年
８月入院。１０年前患者出现黑便，自觉面色苍白、乏力，未行诊
治，于２０１１年病情加重并予以第一次输血治疗后好转。此后黑
便间断出现，２０１２年于外院行全面检查但未明确出血原因（胃
镜、结肠镜检查未见明显异常，未行骨髓穿刺及小肠镜或胶囊内

镜检查）。此后间断因“黑便、贫血”住院治疗。入院前１周患者
再次出现黑便，伴头晕、乏力不适，２０１８年８月６日于外院血液科
住院治疗，予以补充造血原料、止血、输血及支持治疗，患者情况

无明显改善，为明确诊断转入我院。既往史：患者自诉不足２岁
发现背部肉瘤样病变，稍突起于皮肤，质软，正常肤色，无不适，

于外院行手术治疗后病理诊断为“海绵状血管瘤”；术后病灶附

近再发，全身可见多处紫色、正常肤色血管瘤样病变；１９９８年
患者腹部、下肢关节等多处行手术治疗，２０００年行局部硬化治
疗，治疗后仍有复发。余既往史、个人史、家族史无特殊。体格

检查：Ｔ３６．６℃，Ｐ９０次／分，Ｒ２２次／分，Ｂｐ１２５／７０ｍｍＨｇ；心、

肺、腹体格检查未见明显异常。背部可见一长１２ｃｍ的手术疤
痕，右肋缘下方可见一长３ｃｍ的手术疤痕，右手大拇指及左手
无名指关节处可见血管瘤，双侧膝关节处分别可见长约３ｃｍ的
手术疤痕，全身皮肤可见多发紫色体表血管瘤。辅助检查：

２０１７年６月于外院行肝胆脾胰超声检查示：脾脏轻度增大；肠
镜检查示：多发血管瘤。入院查血常规示：红细胞计数４．１５×
１０１２／Ｌ（４．３０～５．８０×１０１２／Ｌ，括号内为正常参考值范围，以下相
同），血红蛋白７９．４ｇ／Ｌ（１３０．０～１７５．０ｇ／Ｌ），平均红细胞体积
６５．１ｆＬ（８２．０～１００．０ｆＬ），平均血红蛋白含量１９．２ｐｇ（２７．０～
３４．０ｐｇ），平均血红蛋白浓度２９４．３ｇ／Ｌ（３１６．０～３５４．０ｇ／Ｌ）；粪
便潜血试验（＋）；凝血酶原时间１２．８ｓ（９．４～１２．５ｓ），凝血酶时
间１７．６ｓ（１０．３～１６．６ｓ），纤维蛋白原１３８ｍｌ／ｄｌ（２３８～４９８ｍｌ／ｄｌ），
Ｄ二聚体稀释后定量为７９５３ｎｇ／ｍｌ（０～５００ｎｇ／ｍｌ）；肝肾功能
正常。心电图检查：窦性心律，不完全性右束支传导阻滞。胶

囊内镜检查：全小肠多发大小不等蓝色结节，部分表面糜烂，未

见明显活动性出血。初步诊断：疑似蓝色橡皮疱痔综合征

（ＢＥＡＮＳ）；中度贫血（小细胞低色素样贫血）。患者遂行小肠镜
治疗：于空肠下段见两处蓝色隆起性病变，予以注射聚桂醇硬
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化治疗＋氩离子凝固术（ＡＰＣ）灼除。结合患者既往病史，最终
确诊为ＢＥＡＮＳ。对患者行内镜下治疗并对症支持治疗后，患者
贫血较前改善（血红蛋白８７．４ｇ／Ｌ）。出院后患者仍间断出现
黑便、贫血，于２０１９年１月再次行内镜下治疗。近半年来患者
诉黑便发作较前频繁，间断予以输血及对症治疗，拟近期再次

复查，必要时行手术治疗。

讨　　论
本病例是以多发皮肤血管瘤及小肠血管瘤为主要表现的

ＢＲＢＮＳ，较为罕见，男女均可发病，男性多于女性［１２］，且多发于

青少年。本病多发于皮肤和消化道等内脏器官，胃肠道受累中

以小肠多见，亦可累及肌肉、关节、中枢神经系统、肾脏和肺脏

等［２６］。本例患者有累及关节病史，多次发生消化道出血，经对

症治疗后好转，于２０１２年完善包括胃镜、结肠镜在内的检查后
均未能明确病因，因患者未合并中枢神经系统、眼、肺、肾脏等

部位病变，且因技术或个人原因未行胶囊内镜／小肠镜、骨髓穿
刺等检查，未能早期确诊。ＢＲＢＮＳ的发生机制尚不明确，有文
献报道可能与９号染色体上短臂基因的突变、ｃｋｉｔ的显著表
达、ＴＥＫ（编码ＴＩＥ２基因）的突变有关［５，７８］。

皮肤和消化道病变是该病的主要临床表现。皮肤病变表

现为大小不等的蓝紫色结节，发病较早，随年龄增大可进一步

进展。从口至肛门的消化道均可受累，以胃及小肠多见，表现

为黑便和不同程度的贫血，偶可见严重贫血，需临床输血治疗。

此外，肠道血管瘤可引起肠套叠、穿孔、肠扭转、肠梗死等严重

病变［１２，６］。该病累及肌肉、关节、中枢神经系统、眼、脊柱、肾

脏、肺等部位时，表现为肌肉关节疼痛、偏瘫、硬膜下出血、视力

下降、脊髓压迫、囊性肾、慢性咳嗽等［２］。

内镜及病理检查是本病诊断的主要方式，影像学检查［如

ＣＴ、ＭＲＩ、数字减影血管造影（ＤＳＡ）等］对中枢神经系统、脊柱、
肾脏、肺等部位诊断价值较高。Ｉｓｏｌｄｉ等［２］认为，小肠是整个消

化道中最常累及的部位，因此，对反复不明原因消化道出血合

并皮肤血管瘤病变的患者行胃镜、结肠镜检查正常时，应进一

步完善小肠镜／胶囊内镜的检查，以免延误诊治。
ＢＥＡＮＳ的鉴别诊断主要包括其他先天性血管畸形综合征，

如弥漫性新生儿血管瘤病、ＶｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕ（ＶＨＬ）病、Ｋｌｉｐｐｅｌ
ＴｒｅｎａｕｎａｙＷｅｂｅｒ综合征（ＫＴＷＳ）、Ｍａｆｆｕｃｃｉ综合征等。弥漫性
新生儿血管瘤病是一种罕见的儿科疾病，其特征亦表现为多发

性血管瘤，多发于皮肤和内部器官，但该病多在新生儿时期出

现，可合并出血（如胃肠道出血）、弥散性血管内凝血和肝衰竭

等严重并发症［９］。ＶＨＬ病是常染色体显性遗传癌症综合征，主
要表现为脑和视网膜血管母细胞瘤、脊柱血管母细胞瘤、肾癌、

胰腺癌和嗜铬细胞瘤［１０］。ＫＴＷＳ多表现为患肢的皮肤血管瘤、
静脉曲张和骨软组织肥大三联征［１１］。Ｍａｆｆｕｃｃｉ综合征是一种
罕见的遗传性疾病，其特征是血管异常和内生软骨瘤。纺锤状

细胞血管瘤是Ｍａｆｆｕｃｃｉ综合征的常见血管肿瘤，表现为外生性
蓝色血管结节，病理表现为梭形细胞增殖［１２］。

ＢＥＡＮＳ的治疗主要取决于受累部位和病情严重程度。累
及皮肤者一般无需治疗。累及肌肉、关节可引起肢体疼痛、活

动障碍甚至关节畸形，严重时需行手术治疗。消化道受累者根

据病情严重程度可选择保守治疗、内镜治疗或手术治疗。由于

该病弥漫分布且易复发，因此保守治疗以减少内镜或手术等侵

入性治疗较为重要。多种抗血管生成药物如类固醇、干扰素α、
普萘洛尔和沙利度胺已被用于减少出血事件的发生，但均以失

败告终。西罗莫司（又称雷帕霉素）为哺乳动物雷帕霉素靶蛋

白（ｍＴＯＲ）抑制剂，具有免疫抑制、抗血管内皮细胞增殖及强有
力的抗血管生成作用。近年来已有多项研究报道西罗莫司对

ＢＲＢＮＳ的治疗效果较好，不仅能显著减少消化道血液丢失、改
善贫血，还能减少和缩小血管瘤病变［２，１３１４］。因该病发病率低，

其确切疗效还有待进一步观察。本例患者消化道受累严重，多

次行内镜治疗效果欠佳，仍需间断输血治疗，可考虑给予西莫

罗司治疗，但由于西罗莫司为免疫抑制剂，不良反应较大，而本

例患者较年轻，通过内镜治疗如后期恢复尚可，则可避免使用

此类免疫抑制剂；此外，由于此类病例较少，西罗莫司对该病的

疗效仍需进一步评估。

由于ＢＥＡＮＳ病例较为罕见，临床医生经验不足，易误诊和
漏诊，对于消化道出血，尤其是反复不明原因出血合并皮肤血

管瘤的患者应考虑本病。本病治疗方案的选择需依据患者的

临床表现和病情严重程度。西莫罗司在 ＢＥＡＮＳ的治疗中发挥
着越来越重要的作用，但其效果还有待进一步研究观察。
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