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En el trabajo presente se tomaran temas de mucha importancia en la materia de genética
y de igual manera temas importantes o interesantes para cualquier persona, en especial
para personas que quieras ser padres en algun futuro esto porque en algunas ocasiones
en algunos embarazos se llegan a presentar sindromes y claro, el tema principal de este
trabajo son los sindromes. Los sindromes son conjuntos de sintomas y signos que
aparecen juntos y permiten identificar una condicion médica particular, usualmente estos
trastornos estan ligados a alteraciones genéticas o mutaciones que impactan el desarrollo
y funcionamiento del cuerpo. Los sindromes pueden manifestarse de diferentes formas y
afectar diversos sistemas corporales, dependiendo de la naturaleza y gravedad de la
alteracion, algunos sindromes pueden ser hereditarios, mientras que otros ocurren de forma
espontanea, sin un historial previo en la familia ademas de su variedad de causas y
manifestaciones, muchos sindromes comparten caracteristicas comunes, como una mayor
predisposicion a enfermedades croénicas, dificultades en el desarrollo fisico o cognitivo, y
una serie de sintomas visibles. En este caso se estara haciendo hincapié en dos sindromes
los cuales son el sindrome de Bloom en donde mas adelante se daran datos de importancia
de cada sindrome como cual es la clinica, el diagnostico de laboratorio, el tratamiento, cual
es el cariotipo de cada uno de ellos y se pondra un ejemplo de cada uno de ellos, de igual
manera debemos entender la importancia de conocer y la importancia en si de los
sindromes, estudiar y comprender los sindromes genéticos es fundamental en el campo de
la medicina y las ciencias de la salud, ya que estos trastornos afectan a millones de
personas y nos brindan una ventana hacia el funcionamiento de nuestro cuerpo a nivel
celular y genético, conocer los sindromes no solo permite identificar y diagnosticar mejor
estas condiciones, sino que también ayuda a la prevencion y concientizaciéon en la
sociedad, al profundizar en los mecanismos que causan estos trastornos, los cientificos
pueden desarrollar mejores terapias y estrategias de prevencion, aportando a la salud
publica y al bienestar general y de igual manera la identificacién temprana de un sindrome
en un embarazo permite darle la opcién a los padres de seguir 0 no con el embarazo por
las complicaciones que los sindromes puedan llegar a tener tanto para la madre como para

el feto en un futuro.



Sindrome de Bloom
Clinica

Retraso de crecimiento
Cabeza y cara de apariencia estrecha
Area malar poco desarrollada y retrognatia o micrognatia
Nariz y orejas con aspecto prominente
Dificultades de alimentacion
o En algunas ocasiones hay necesidad de sondas de alimentacion
o Algunos nifios tienen poco apetito
Reflujo gastroesofagico
Lesiones en la piel, aparecen en el primer o
segundo afo de vida
o Erupcion roja en nariz y mejilla en forma
de mariposa
o Piel sensible

Para hombres: incapacidad de producir
cantidades normales de esperma

En caso de las mujeres la menstruacion cesa a una edad anormalmente temprana

Infecciones recurrentes especialmente del oido y
respiratorias

Anomalias hormonales (diabetes e hipotiroidismo)
Mayor susceptibilidad a tener cancer especialmente

leucemias y linfomas

Diagnostico de laboratorio

Prueba de cariotipo: Este analisis examina los
cromosomas para detectar el aumento de
intercambios entre cromatidas hermanas (SCE), una
caracteristica distintiva del sindrome de Bloom.



Secuenciacion genética: Se examina el gen BLM, cuya mutacion provoca el sindrome de

Bloom.

Tratamiento

El sindrome de Bloom no tiene cura, y su tratamiento se centra en el manejo de los sintomas

y la reduccion de riesgos

1. Prevencién del dafio cutaneo:

e Minimizar la exposicion al sol para prevenir erupciones cutdneas y dafios en la piel.

e Uso regular de bloqueador solar de amplio espectro.

2. Seguimiento oncoldgico:

e Las personas con sindrome de Bloom tienen un riesgo significativamente mayor de
desarrollar varios tipos de cancer a edades tempranas. Es esencial un seguimiento
médico regular para detectar de forma temprana cualquier signo de malignidad,
incluyendo pruebas de imagen y andlisis especificos segun las necesidades

individuales.

3. Monitoreo y manejo de complicaciones metabdlicas:

e Se realiza un seguimiento del crecimiento y desarrollo, especialmente en nifios, ya
que el sindrome se asocia con baja estatura y bajo peso.

e Evaluaciones regulares para manejar posibles complicaciones como diabetes.

4. Apoyo genético y familiar:

o Consejeria genética para las familias, ya que el sindrome de Bloom es hereditario y

sigue un patrén autosémico recesivo.

5. Tratamiento de infecciones:

e Inmunizaciéon y manejo agresivo de infecciones recurrentes, ya que los pacientes

pueden presentar inmunodeficiencia moderada.
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Resumen
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
present6 retraso en el crecimiento, cara estrecha y alargada con poiquilodermia,

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)

Corresponding author: Jorge Ocampo-Candiani, jocampo2000@yahoo.com.mx
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Paciente femenina de 5 afios de edad, mexicana, nacida de padres y abuelos mexicanos
no consanguineos a las 42 semanas de gestacion, con un peso de 2,140 g, una altura de
44 cm y una circunferencia cefélica de 29 cm. Referida a endocrinologia pediatrica debido
a baja estatura. El examen fisico revelé 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 cefalica de 43 cm (< 5.2 SD media). Presentaba una cara estrecha y
alargada, frente corta, epicanto, nariz prominente y voz aguda (Fig. 1 A) El examen
dermatolégico mostré multiples maculas de color café ovales, de 5-30 mm de diametro, en
la cara posterior del tronco (Fig. 1 C), y poiquilodermia en la region malar y en el puente de
la nariz (Fig. 1 B). La evaluacién genética encontré que la edad 6sea 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 célula en 25 metafases analizadas, lo que confirmo
el diagnéstico de sindrome de Bloom (Fig. 2) La paciente se ha mantenido bajo vigilancia
regular para el desarrollo 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 inestabilidad cromos6mica subyacente. Fue descrito por primera vez en
1954 por David Bloom.1 También puede estar asociado con otras afecciones, como
diabetes mellitus, hipogonadismo, infertilidad y trastornos oculares2,3. Hasta la fecha se
han reportado pocos casos en diversos paises, con un tercio de los casos en poblacién
judia asquenazil. La prueba de intercambio de cromatidas hermanas es actualmente el
método de referencia para confirmar el diagnostico de sindrome de Bloom4. Los
diagnésticos  diferenciales incluyen el sindrome Rothmund-Thomson, la protoporfiria
eritropoyética y el sindrome de Cockayne5. Es fundamental el diagnéstico precoz, ya que
el sindrome de Bloom tiene un mal prondstico, con una alta mortalidad secundaria a
tumores malignos. El manejo de los pacientes suele ser sintomatico y con un enfoque
multidisciplinario. Es importante realizar un seguimiento estrecho para la deteccidén

oportuna de tumores malignos e infecciones.



Figura 1. A: Cara larga y estrecha, frente corta, implantacion profunda de los ojos y una

nariz prominente. B: poiquilodermia en las mejillas. C: Multiples méculas cafés ovales de 5-

30 mm de didametro en el tronco
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Figura 2. Prueba de intercambio de cromatides hermanas por inmunofluorescencia directa

gue mostré mas de 25 intercambios por célula.
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