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RESUMEN
El síndrome de Bean, también denominado blue rubber bleb nevus syndrome, es una enfermedad 
congénita rara caracterizada por malformaciones venosas múltiples que afectan piel, tejidos blandos y 
tracto gastrointestinal. Su principal complicación es la hemorragia digestiva crónica, que puede ocasionar 
anemia ferropénica y compromiso en la calidad de vida. 
Presentamos el caso de un paciente pediátrico con diagnóstico de síndrome de Bean, en quien se 
identificaron lesiones cutáneas típicas y compromiso gastrointestinal. Se describe la evolución clínica, 
los estudios complementarios realizados y el abordaje terapéutico instaurado con sirolimus. 
Este caso pone de manifiesto la importancia de reconocer esta entidad en la edad pediátrica para un 
diagnóstico precoz y un tratamiento oportuno, así como la necesidad de un seguimiento multidisciplinario. 
El sirolimus constituye una alternativa terapéutica prometedora en formas graves, aunque requiere 
monitoreo estrecho.
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de nevus azul en tetina de goma, 

también conocido como síndrome de Bean o 
blue rubber bleb nevus syndrome (BRBNS, 
OMIM 112200), es una enfermedad vascular 
congénita poco frecuente, caracterizada por 
múltiples malformaciones venosas en piel, 
mucosas y órganos internos, especialmente 
el tracto gastrointestinal. Descrito inicialmente 
por Gascoyen1 y caracterizado por Bean,2 el 
BRBNS suele presentarse con nódulos cutáneos 
azulados, blandos y compresibles, y lesiones 
gastrointestinales que originan sangrados 
crónicos y anemia ferropénica. 

Se han reportado menos de 300 casos en la 
literatura; sin poder estimar la incidencia real, 
los datos son heterogéneos y posiblemente 
subestimados.3 En algunos casos, se han 
identificado mutaciones somáticas en TEK/TIE2, 
asociadas a una angiogénesis desregulada. 
El manejo es sintomático y puede incluir 
suplementación con hierro, transfusiones, 
abordajes endoscópicos o quirúrgicos y, más 
recientemente, tratamiento con inhibidores de 
mTOR como sirolimus, usados en series de 
casos y reportes con resultados favorables.4-6 La 
evaluación y el tratamiento deben realizarse en el 
marco de equipos multidisciplinarios y siguiendo 
recomendaciones internacionales para anomalías 
vasculares.7

CASO CLÍNICO
Paciente de sexo masculino de 8 años con 

antecedentes de resección de malformación 
vascular en dedo índice izquierdo en el primer 
mes de vida (anatomía patológica: malformación 
vascular venosa con reacción gigantocelular) y 
amputación de la falange afectada a los 7 meses 
por crecimiento acelerado de la lesión. Consultó 
por astenia y palidez de un mes de evolución. 

Al ingreso se encontraba pálido, taquicárdico, 
con soplo sistólico eyectivo 2/6; en suficiencia 
cardiorrespirator ia.  En la inspección, se 
identificaron múltiples nódulos cutáneos azulados, 
blandos, compresibles, de superficie l isa, 
localizados en ambos pies; además, dos nódulos 
azulados en la lengua, de similar consistencia 
(Figuras 1 y 2). No se detectaron soplos locales, 
frémitos ni cambios de temperatura en las 
lesiones. Antropometría: peso Pc 8, talla Pc 10, 
índice de masa corporal 14,8 (Pc 18), según la 
Organización Mundial de la Salud.

Se real izaron los s iguientes estudios 
complementarios iniciales.
Laboratorio:  
•	 Hemograma que evidenció anemia grave, 

parámetros hematimétricos indicativos de 
anemia microcítica hipocrómica: leucocitos 
5240/mm3 (neutrófilos 62 %, linfocitos 32 %), 
hemoglobina 4,9 g/dl, hematocrito 18,5 %, 
plaquetas 331 000/mm3, volumen corpuscular 

Figura 1. Lesiones en la mucosa oral

En la lengua se observan dos nódulos azulados, blandos y compresibles (flechas blancas), compatibles con malformaciones 
venosas superficiales. Estas lesiones pueden afectar no solo piel y órganos internos, sino también mucosas.
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medio (VCM) 65,6 fl, hemoglobina corpuscular 
media (HCM) 17,4 pg, amplitud de distribución 
eritrocitaria (RDW) 19,7 %. Coagulograma 
normal. Perfil férrico con ferremia y ferritina 
claramente reducidas y saturación de 
transferrina 2 %. 

•	 Coombs d i rec to  déb i lmente  pos i t i vo ; 
serologías y anticuerpos para enfermedad 
celíaca negativos.
El  paciente negó síntomas digest ivos 

significativos como disfagia, vómitos, dolor 
abdominal, pérdida de peso o hematoquecia. 
Presentaba deposiciones diarias, formes. Se 
realizó ecografía abdominal y Doppler intestinal 
sin alteraciones relevantes. La videoendoscopia 
digestiva alta (VEDA) y colonoscopia (VCC) 
mostraron múltiples nódulos vasculares sésiles, 
azulados, submucosos a lo largo del tubo 
digestivo (cinco en tracto alto y cinco en tracto 
bajo), compatibles con malformaciones venosas. 
No se tomaron biopsias por riesgo de sangrado 
(Figura 3).

Al ingreso, el paciente recibió transfusión de 
glóbulos rojos (7 ml/kg), hierro intravenoso (hierro 
sacarato, 5 dosis en días alternos) y suplemento 
oral con sulfato ferroso. 

Ante los hallazgos clínicos y endoscópicos, se 
diagnosticó síndrome de Bean; no se cuenta con 
confirmación de estudios moleculares.

Se inició tratamiento antiangiogénico con 
sirolimus vía oral a 1 mg cada 12 horas, ajustando 
posteriormente la dosis a 1 mg/día según niveles 
séricos, con monitoreo clínico estrecho. El 
paciente toleró bien la medicación y, a los ocho 
meses de seguimiento ambulatorio, presentó 
normalización progresiva de la hemoglobina y 
ausencia de sangrados clínicos (Figura 4).

DISCUSIÓN
El síndrome de blue rubber bleb nevus 

(BRBNS) es una malformación vascular poco 
frecuente, pero causa importante de anemia 
crónica por sangrado oculto en niños, sobre todo 
cuando coexisten nódulos cutáneos azulados 

Figura 2. Lesiones en ambos pies

Se observan múltiples nódulos azulados, blandos y compresibles, aspecto tipo “ampolla de goma”, característico de esta 
entidad (flechas).

Figura 3. Hallazgos endoscópicos

Nódulos vasculares sésiles, submucosos y azulados a lo largo del tubo digestivo, compatibles con malformaciones venosas.
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y compresibles, que suelen observarse desde 
el nacimiento y aumentan en número y tamaño 
con la edad sin involución.3-6 La endoscopia 
digestiva debe valorarse aún en ausencia de 
síntomas cuando la sospecha clínica es alta, 
dado que el compromiso gastrointestinal (aunque 
a veces asintomático) es característico y puede 
manifestarse con hematemesis, hematoquecia, 
melena o complicaciones como vólvulos e infartos 
intestinales. 

El diagnóstico diferencial incluye otras 
malformaciones vasculares (hemangiomas 
cavernosos, malformaciones venosas aisladas), 
telangiectasia hemorrágica hereditaria, poliposis 
juvenil, enfermedad inflamatoria intestinal y 
enfermedades hematológicas causantes de 
anemia grave. Otros órganos afectados son 
hígado, bazo, riñones, cerebro, pulmones y 
vejiga, con posibles manifestaciones como 
hematuria, hemoptisis, hemopericardio o 
convulsiones.

Si bien el diagnóstico es clínico, apoyado 
en estudios complementarios, la confirmación 
genética mediante búsqueda de mutaciones en 
TEK puede ser útil en casos seleccionados.3-5

El tratamiento de estos pacientes requiere 
un enfoque interdisciplinario especializado, 
como recomienda la International Society for 
the Study of Vascular Anomalies (ISSVA),7 y 
debe ser individualizado. El hierro intravenoso y 
las transfusiones corrigen la anemia aguda; las 
terapias endoscópicas o la resección segmentaria 
están indicadas para lesiones focales con 

sangrados recurrentes o compl icaciones 
mecánicas. 

En los últimos años, el sirolimus ha mostrado 
eficacia en series de casos y reportes para 
reducir el sangrado y tamaño de las lesiones, 
disminuir la necesidad transfusional y mejorar 
la hemoglobina.4-6 Se trata de un inhibidor de la 
mTOR (mammalian target of rapamycin), con 
propiedades antiangiogénicas y antiproliferativas. 
Las dosis en pediatría suelen iniciarse en 0,8-
1 mg/m2/día ajustando para niveles séricos 
objetivo de 5-10 ng/ml.4,8 En este caso, se inició 
con 1 mg/12 h y luego se redujo a 1 mg/día por 
niveles plasmáticos elevados.

Su uso requiere monitoreo estricto con 
hemograma (r iesgo de trombocitopenia y 
leucopenia), perfil lipídico, función renal, niveles 
séricos del fármaco y vigilancia por infecciones. 
Se recomiendan evaluaciones mensuales durante 
los primeros 3 meses, luego cada 3 meses; en el 
caso de la determinación, se realiza en principio 
niveles valle cada 1-2 semanas hasta alcanzar 
2 mediciones consecutivas en rango objetivo.8 

Repor tes muest ran e fectos adversos 
frecuentes generalmente leves (grado 1-2) 
y autolimitados, como estomatitis (49-53 %), 
hipercolesterolemia (variable), elevación 
transitoria de enzimas hepáticas (18 %) citopenias 
(variable) y mayor susceptibilidad a infecciones; 
la tasa y la gravedad varían entre series.9-12 La 
duración óptima del tratamiento no está definida y 
debe basarse en la respuesta clínica y la relación 
riesgo-beneficio.13

Figura 4. Evolución de la hemoglobina previo y postratamiento con sirolimus

Se observa mejoría, con valores sostenidos de hemoglobina desde el inicio de tratamiento.

Días desde inicio de tratamiento con sirolimus

H
em

og
lo

bi
na

 g
/d

l

Hemoglobina (g/dl)
Inicio sirolimus (día 0)



5

Reporte de casos / Arch Argent Pediatr. 2026;e202510937

Este caso ilustra la importancia de la sospecha 
clínica temprana del BRBNS en pediatría y el 
valor de un abordaje multidisciplinario (pediatría, 
gastroenterología, c i rugía,  hematología, 
diagnóstico por imágenes) para optimizar 
los resultados de un síndrome con múltiples 
retos clínicos. El sirolimus es una alternativa 
terapéutica prometedora en formas graves, 
pero su uso exige evaluación individualizada, 
consentimiento informado y seguimiento riguroso 
por posibles efectos adversos. n
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