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Resumen

Gloria Maria Rosales-Solis’, César Adrian Martinez-Longoria’, Guillermo Antonio Guerrero-Gonzalez?,
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El sindrome de Bloom es un trastorno hereditario muy raro. Presentamos el caso de una paciente mexicana de 5 afios de
edad con diagndstico de sindrome de Bloom que presento retraso en el crecimiento, cara estrecha y alargada con poiqui-

lodermia, manchas café con leche y fotosensibilidad.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Bloom. Genodermatosis. Fotosensibilidad.

Abstract

Bloom syndrome is an extremely rare inherited disorder. We present a case of Bloom syndrome with a chromosomal study
in a Mexican five-year-old patient who presented growth retardation, narrow facies with poikiloderma, café-au-lait, macules

and photosensitivity. (Gac Med Mex. 2016;152:836-7)
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Paciente femenina de 5 afios de edad, mexicana,
nacida de padres y abuelos mexicanos no consangui-
neos a las 42 semanas de gestacion, con un peso de
2,140 g, una altura de 44 cm y una circunferencia
cefalica de 29 cm. Referida a endocrinologfa pediatri-
ca debido a baja estatura. El examen fisico revel6 una
edad menor a la aparente, estatura baja (95,5 cm;
< 3.9 desviaciones estandar [SD] de la media), bajo
peso (11,5 kg; < 2.9 SD media) y una circunferencia
cefélica de 43 cm (< 5.2 SD media). Presentaba una
cara estrecha y alargada, frente corta, epicanto, nariz

Correspondencia:

*Jorge Ocampo-Candiani

Departamento de Dermatologia

Hospital Universitario Dr. José Eleuterio Gonzalez
Av. Madero y Gonzalitos, s/n

Col. Mitras Centro

C.P. 64460, Monterrey, Nuevo Ledn, N.L. México
E-mail: jocampo2000 @ yahoo.com.mx

prominente y voz aguda (Fig. 1 A) El examen derma-
tolégico mostré multiples méaculas de color café ova-
les, de 5-30 mm de diametro, en la cara posterior del
tronco (Fig. 1 C), y poiquilodermia en la regién malar y
en el puente de la nariz (Fig. 1 B). La evaluacion gené-
tica encontrd que la edad ésea correspondia a la edad
cronoldgica, y el resultado del cariotipo fue 46 XX con
una rotura cromosémica espontanea. El intercambio de
cromatides hermanas por inmunofluorescencia directa
mostré un promedio mayor de 25 intercambios por cé-
lula en 25 metafases analizadas, lo que confirmé el
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G.M. Rosales-Solis: Sindrome de Bloom

Figura 1. A: Cara larga y estrecha, frente corta, implantacion profunda de los ojos y una nariz prominente. B: poiquilodermia en las meji-
llas. C: Multiples mdculas cafés ovales de 5-30 mm de didmetro en el tronco.
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Figura 2. Prueba de intercambio de cromdtides hermanas por inmunofluorescencia directa que mostré mas de 25 intercambios por célula.

diagndstico de sindrome de Bloom (Fig. 2) La paciente
se ha mantenido bajo vigilancia regular para el desa-
rrollo de cualquier malignidad, con medidas preventivas
como filtros solares y evitando la luz solar.

El sindrome de Bloom es un trastorno autosémico
recesivo raro que se presenta con fotosensibilidad,
telangiectasias faciales, estatura baja, diversos grados
de alteraciones inmunitarias y una alta predisposicion
a varios tumores malignos, asociados con la inestabi-
lidad cromosémica subyacente. Fue descrito por pri-
mera vez en 1954 por David Bloom.! También puede
estar asociado con otras afecciones, como diabetes
mellitus, hipogonadismo, infertilidad y trastornos ocu-
lares®2. Hasta la fecha se han reportado pocos casos
en diversos paises, con un tercio de los casos en
poblacion judia asquenazi’.

La prueba de intercambio de crométidas hermanas
es actualmente el método de referencia para confirmar
el diagndstico de sindrome de Bloom?®. Los diagnosticos

diferenciales incluyen el sindrome Rothmund-Thom-
son, la protoporfiria eritropoyética y el sindrome de
Cockayne®.

Es fundamental el diagnéstico precoz, ya que el
sindrome de Bloom tiene un mal prondstico, con una
alta mortalidad secundaria a tumores malignos. El ma-
nejo de los pacientes suele ser sintomatico y con un
enfoque multidisciplinario. Es importante realizar un
seguimiento estrecho para la deteccion oportuna de
tumores malignos e infecciones.
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