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Abstract
Blue rubber bleb nevus syndrome (BRBNS) 
is a rare disorder characterized by distinctive 
cutaneous and gastrointestinal venous malfor-
mations that usually cause massive or occult 
gastrointestinal hemorrhage and iron deficiency 
anemia secondary to the bleeding episodes. 
Other organs may also be involved. We report a 
case with symptoms of chronic gastrointestinal 
hemorrhage. The endoscopy revealed multiple 
bluish polypoid venous malformations through-
out the GI tract. Curative effect was obtained 
by removing venous malformations of the GI 
through endoscopic sclerotherapy, ligation and 
ESD.
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摘要
蓝色橡皮疱痣综合征是一种罕见疾病, 皮肤及
胃肠道出现特征性蓝色疱疹样血管畸形, 临床
表现为消化道出血及缺铁性贫血, 其他脏器亦
可受累. 本病例以慢性胃肠道出血为主要表
现, 我们通过胃肠镜及超声胃镜检查诊断, 并
应用内镜下硬化、套扎及内镜下黏膜下层剥
离术(ESD)进行治疗, 取得较好疗效.  

关键词: 蓝色橡皮疱痣综合征; 套扎治疗; 硬化治

疗; 内镜下黏膜下层剥离术
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0  引言

蓝色橡皮疱痣综合征(blue rubber bleb nevus 
syndrome, BRBNS)是一种罕见疾病, 其特点

为皮肤及胃肠道的血管畸形, 临床表现为消化

道出血及缺铁性贫血, 其他脏器亦可受累. 现
将哈尔滨医科大学附属第二医院院诊断的1例
BRBNS患者病例报道如下.

1  病例报告

男, 24岁, 以“间断黑便7年”为主诉于2008-12
在哈尔滨医科大学附属第二医院就诊. 病程中

无腹痛, 腹胀, 有恶心, 无呕吐. 自幼四肢皮肤多

发静脉瘤样病变. 曾于2000年行皮肤多处血管

瘤剥离术. 体检: 生命体征稳定, 发育正常, 贫血

外观, 上肢、下肢, 颈部及背部皮肤可见散在大

小不等蓝色橡皮样结节, 触之柔软, 压之可消失, 
并可见多处皮肤病变手术瘢痕. 入院后血常规

检查示: 白细胞: 2.8×109/L, RBC: 2.32×1012/L, 
HGB: 45 g/L, HCT:16.7%, PLT: 262×109/L, 血
清铁蛋白测定: 1.520 ng/mL. 胃镜检查见: 距门

齿23 cm见食管四壁散在多个青蓝色静脉隆起, 
成结节状, 直径0.5-1.5 cm, 未见活动性出血; 另
于胃体部及胃窦部小弯侧可见两处半球形隆起, 
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■背景资料
蓝色橡皮疱痣综
合征(BRBNS)是
一种罕见疾病, 其
特点为皮肤及胃
肠道的血管畸形, 
临床表现为消化
道出血及缺铁性
贫血, 其他脏器亦
可受累, 目前尚缺
乏有效治疗. 

■同行评议者
崔立红, 教授, 中
国人民解放军海
军总医院消化内
科



直径约1.0-1.5 cm, 基底部无蒂, 表面黏膜糜烂

渗血. 十二指肠降段前壁, 后壁可见两处1.0 cm
×0.6 cm扁平状隆起, 表面不光滑. 超声胃镜见: 
病灶处为低回声区, 内部回声不规则, 边界不清

晰, 向腔内突起, 与周围血管相通, 病变起源于

黏膜下层. 结肠镜检查见: 回肠末端、全结肠

及直肠共见8处大疱疹样病变, 表面蓝紫色, 大
小约2.5-3.0 cm, 与周围黏膜分界清, 表面黏膜

分叶状, 有糜烂及渗血, 诊断为BRBNS. 入院后

给予补充铁剂, 输血及其他支持治疗, 并分次对

食管、胃、十二指肠及结肠病变进行内镜下治

疗. 胃内两处病变行套扎治疗, 食管、十二指肠

降段病变、回肠末段及部分结肠病变行硬化治

疗, 直肠处病变行ESD(Endoscopic submucosal 
dissection)治疗, 局部无出血, 病变完整剥离后

送病理(图1, 2). 直肠黏膜下见有密集扩张的静

脉, 结合肠镜所见符合BRBNS的肠道改变. 间
隔数天后, 复查胃肠镜, 原病变处呈溃疡样改变. 
术后患者未再出现黑便, 复查血常规: WBC: 4.8
×109/L, RBC: 3.34×1012/L, HGB: 87 g/L, HCT: 
29.1%, PLT: 192×109/L. 随访2年, 患者未再出现

消化道出血表现.

2  讨论

BRBNS是一种罕见疾病, 其特点为皮肤及胃肠

道的血管畸形, 临床表现为消化道出血及缺铁

性贫血, 其他脏器亦可受累. Gascoyen在1860年
报道了皮肤的海绵状血管瘤与能够导致消化道

出血的消化道多发的相似血管病变具有相关性. 
1958年, 又由Bean对该病进行了详细描述, 故又

称Bean综合征. 截至2003年, 世界报道此病患者

200余例. BRBNS一般为幼年期发病, 多数病例

为散发病例, 有报道显示该病为常染色体显性

遗传性疾病, 由位于9号染色体短臂的基因突变

导致. 
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BRBNS的诊断主要是在皮肤或消化道发现

典型的蓝色海绵样血管瘤, 病理活检不作为常

规检查[1]. 一般在出生后或幼年期出现血管瘤, 
表现为上肢和躯干的多发的蓝色血管病变. 这
些皮肤血管病变的数量和大小通常随年龄增长

而增加, 皮肤的病变可表现为蓝色充血囊样病

变, 呈橡皮奶头样, 可被压缩, 松手后再次被充

盈, 或表现为蓝色斑疹[2]. 发生在消化道的病变

可通过内窥镜的检查被发现, 内镜下表现为息

肉样静脉血管畸形, 钡剂检查表现为息肉样充

盈缺损, 提示息肉病的改变[1]. 胃肠道血管畸形

可以发生在口腔至肛门的任意部位, 但小肠及

末端结肠多见. 发生在消化道的病变可引起不

同程度的呕血, 黑便或便血, 除非进行根治治疗, 
否则这类患者多因慢性消化道出血而导致不同

程度的贫血并需要终身服用铁剂和输血治疗. 
不常见的并发症有肠扭转、肠套叠和肠梗塞. 
CT检查对小肠及结肠病变诊断意义不大, 只有

消化道被口服造影剂充填后, 部分胃、小肠及

结肠病变可被发现, 表现为腔内息肉样软组织

病变影. CT所见上消化道病变主要与消化道息

肉病如家族性腺瘤性息肉病、幼年性息肉病、

Peutz-Jeghers综合征、Cronkhite-Canada综合征

等疾病进行鉴别. BRBNS还可以累及肝脏、肺

脏、心脏、胆囊、肾脏、胰腺、脾脏及中枢神

经系统, 以及眼睛、咽部、甲状腺、胸腺、肾

上腺、生殖器官、骨骼肌、骨及关节. 这些病

变通常没有症状, 但是个别病例会出现疼痛, 疼
痛可能由血管瘤周围的平滑肌收缩导致或血管

内血栓形成及继发钙化导致. 组织学检查可以

发现血管腔内有血栓形成, 部分病例还可形成

机化血栓及静脉石[3]. 目前为止未发现有此病恶

性变的报道. 极少数病例可因严重的消化道出

血或神经系统损害而致死. 
目前还没有有效的系统治疗方法. 此病的
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■创新盘点
有关BRBNS的治
疗目前尚无有效
方法. 本文所采用
的内镜下黏膜下
层剥离术治疗本
病消化系血管病
变为目前国内外
首创.

图  1  直肠病变行ESD治疗. 图  2  ESD术后10 d复查.
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治疗主要针对并发症进行治疗, 皮肤病变通常

不会导致出血, 如果影响美观可行外科治疗. 消
化道病变破裂出血是本病的严重并发症, 少量

出血可进行保守治疗, 包括服用铁剂及输血. 在
儿科病例, 有应用类固醇激素、抗纤溶药物、

大剂量丙种球蛋白及干扰素进行治疗的报道. 
干扰素治疗有效, 其作用可能为治疗弥散性血

管内凝血[4,5]. 但到目前为止, 应用这些药物治疗

还没有令人满意的疗效. 消化道病变导致长期

慢性失血或大量出血时主要采取内镜下治疗, 
包括内镜下硬化或套扎治疗. 对于临床青少年

患者出现不明原因黑便或便血, 同时伴有皮肤

多发血管瘤者, 应常规进行胃肠镜的检查, 如在

内镜下发现息肉样蓝色静脉隆起, 可初步诊断

为此病, 根据局部病变情况决定内镜下治疗方

法, 选择内镜下套扎治疗, 硬化治疗或ESD治疗. 
通过本例患者超声胃镜检查发现, 胃肠道血管

病变多起源于黏膜下层, 病变向腔内膨出. 目前

国内外尚无应用ESD对局部病变进行切除的报

道. 本例患者应用EUS+ESD将局部病变完整切

除, 这在国内外文献中尚属首次.
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中国科技信息研究所发布《世界华人消化杂志》
影响因子 0.625   

本刊讯 一年一度的中国科技论文统计结果11月26日由中国科技信息研究所(简称中信所)在北京发布. 《中国

科技期刊引证报告(核心板)》统计显示, 2009年《世界华人消化杂志》总被引频次3 009次, 影响因子0.625, 综

合评价总分49.4分, 分别位居内科学类48种期刊的第6位、第9位、第6位, 分别位居1 946种中国科技论文统计

源期刊(中国科技核心期刊)的第87位、第378位、第351位; 其他指标: 即年指标0.112, 他引率0.79, 引用刊数

473种, 扩散因子15.72, 权威因子1 170.03, 被引半衰期4.0, 来源文献量752, 文献选出率0.93, 地区分布数30, 机

构分布数30, 基金论文比0.39, 海外论文比0.01. 

经过多项学术指标综合评定及同行专家评议推荐, 《世界华人消化杂志》再度被收录为“中国科技论文

统计源期刊”(中国科技核心期刊). (编辑部主任: 李军亮 2010-11-28)

■同行评价
本文选题较好, 在
局部出血治疗上
有突破, 有较好的
临床参考和实用
价值.


