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SINDROME DE BLOOM

Sindrome de Bloom

¢QUE ES? ETIOPATOGENIA

"Portador” “Portadora”
no afectado no afectada

es una enfermedad rarq, 6. 60 El sindrome de Bloom estd asociado a
genetics con un patron mutaciones en el gen BLM, que codifica

Aglen : @@ 00 @ GIG] una proteina de la familia de las helicasas
hereditario autosomico ® o )

i : del ADN, imprescindibles enzimas
recesivo, caracterizado por una ; .
implicadas en la tarea de desenrollar el

alta frecuenmq de rupturasy ADN en procesos importantes tales como
reordenamiento de los la replicacién, la transcripcion y la

"Portador” no afectads

cromosomas afectados 17028 TR 1 podtii e reparaciéon de ADN.,

/ Herencia autosdmica recesiva

CUADRO CLINICO
ETIOPATOGENIA ETIOPATOGENIA

hipersensibilidad a luz solar

telangiectasia Las personas con sindrome de Bloom 2 I;jo prOte'To BLM es pues :
boja estatura tienen un enorme aumento en el U'E S'Tdenctjod pLoArglilnsntenfr O[
voz aguda intercambio entre los fragmentos de e - 2R CUTOITEIE
micronagtismo de nariz cromosomas homdlogos o pr[OCGS? e rteppcgufn. s teX,ISterqu,:/l
icienci i ) allo en la sintesis de la proteina
deficiencia de IG crométidas hermanas, y, ademas, G
hioogonadismo == se producen errores durante la
SIS aumentos de roturas cromosémicas y rellbatioh ool ADN Atk puede o
menopausia prematura reordenamientos en comparacion

lugar a un aumento de las

mayor predisposicion al cancer :
con las personas que no lo padecen. Ao



