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Olgu Sunumu
Case Report

Bloom Sendromlu Bir Olgu Sunumu

A case with Bloom Syndrome

Nida Kagar, Murat Kadri Erdogan*, Berna Sanli Erdogan,
MuUnevver Atmaca*, Fisun Duzcan*
Pamukkale Universitesi Tip Fakultesi, Dermatoloji, *Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Denizli, Turkiye

Ozet

Bloom sendromu (BS) telenjiyektaziler, fotosensitivite, blytme geriligi, immunyetmezlik, maliniteler ve diabete yatkinlkla karak-
terize otozomal resesif gecisli nadir gorilen bir sendromdur. Geng yaslarda neoplazi gelisimi agisindan yuksek risk bulunmaktadir.
Belirgin genetik kararsizlik gésteren BS'da mitotik hticrelerde kromozom kiriklari ve kardes kromatid degisiminde artma gozlenir.
On alti yasinda erkek hasta ytztinde bebeklik doneminden beri mevcut olan kizariklik yakinmasi ile bagvurdu. Gelisme geriligi sap-
tanan hastanin fizik muayenesinde ince uzun yuiz, prognatizm, ytizde her iki malar bélge, burun dorsali, alin ve sakaklari kaplayan
retikUler tarzda, basmakla yer yer solan ve telenjiyektaziler iceren eritemli yama mevcuttu. Sitogenetik analizde kardes kromatid
kingi sayisi ortalama 107/huicre olarak saptanan hastaya fenotipik bulgulariyla birlikte BS tanisi konuldu. Aileye genetik danisma
verilerek olgu kanser gelisme riski acisindan takibe alindi. (Turkderm 2008; 42: 94-6)

Anahtar Kelimeler: Bloom sendromu

Summary

BS is a rare, autosomal recessive disorder characterized by telangiectasias, photosensitivity, growth deficiency of prenatal
onset, immunodeficiency, increased susceptibility to malignancies and diabetes mellitus. There is an increased risk of develop-
ing neoplasia at early ages. Chromosomal fractures and an increase in sister chromatid exchanges are observed in BS that pre-
sents prominent genetic instability. A sixteen year old boy applied to our clinic with complaint of erythema on his face having
existed since infancy. In physical examination of the patient in whom growth retardancy has been determined, a narrow, long
face, prognatism, an erythematous telangiectatic blanchable patch involving malar areas, nose, forehead, and temples have
been established. The patient whose sister chromatid exchange number was determined as 107/cell in cytogenetic analyse, was
cited as BS together with his phenotypic findings. The patient has been taken into follow-up in terms of cancer risk and the
family was genetically informed. (Turkderm 2008; 42: 94-6)
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Giris

Bloom sendromu (BS) telenjiyektaziler, fotosensitivi-
te, buyume geriligi, immunyetmezlik ve malinitelere
ve diabete artmis yatkinlikla karakterize otozomal
resesif gecisli nadir gortlen bir sendromdur'?. Ger-
man tarafindan 1995 yilinda 165 olguluk bir seri ra-
por edilmistir’. Ulkemizden de olgu bildirileri mev-
cuttur*®, Burada “Sister Chromatid Exchange” (SCE)
analizi ve klinik 6zellikleri dogrultusunda BS’u tanisi
konmus bir olgu sunulmaktadir.

Olgu

On alti yasinda erkek hasta, 1 haftalik bebeklik déne-
minden beri yGzinde bulunan ve gunesli havalarda
artan kizariklik yakinmasi ile basvurdu. Anne ve baba
arasinda 1. derece akraba evliligi mevcut olan hasta-
nin dogum agirlhigr 1200g (<%3), su andaki kilosu 27
kg (<%3) ve boyu 139.5 cm (<%3) olarak 6lculda.
Hastanin fizik muayenesinde ince uzun ylz, progna-
tizm, gingivada eroziv |6koplazi, el parmaklarinda ko-
niklesme, sag ayak 2. ve 3. parmak arasi derisinde sin-
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daktili, testisler bilateral palpable fakat hafif hipoplazik ola-
rak saptandi. Deri bulgulari olarak ytzde her iki malar bélge,
burun dorsali, alin ve sakaklari kaplayan retikiler tarzda, bas-
makla yer yer solan ve telenjiyektaziler iceren eritemli yama,
oral mukozada alt ve Ust gingivalarda eroziv I6koplazi g6z-
lendi (Sekil 1). Isitme glcligu olan hastada ileti tipi isitme
kaybi saptandi. Gézde patolojik bulguya rastlanmadi. Sitoge-
netik analizde; GTG bantlama ile ¢ok sayida farkli kromozo-
mal kiriklar ve yeni yapilanmalar gozlendi (Sekil 2). SCE kirik
sayisl, incelenen metafazlarda ortalama 107/hlcre olarak sap-
tandi. Hastaya fenotipik bulgulariyla birlikte BS tanisi kondu.
Laboratuar incelemelerinde immunglobulin G ve immuinglo-
bulin A normal sinirlarda, immunglobulin M degeri dustk
olarak bulundu (IgG: 1202.6 mg/dl, IgA: 134.3 mg/dl, IgM: 24
mg/dl). Tam kan sayimindaki hemoglobin (12.6g/dl) ve he-
matokrit (%37.3) dusuklugu disinda diger biyokimya, sedi-
mentasyon, tam idrar, CA19-9, CEA, testiktler AFP ve HCG
tahlilleri normal sinirlardaydi. Periferik yayma akut |6koz ile
uyumluydu. Gaitada gizli kan negatifti. Yetmis bes gram
glukoz ile yapilan oral glukoz tolerans testi normal sinirlar-
daydi. Skrotal USG ile bilateral testislerde, mediastinum tes-
tis komsulugunda milimetrik ekojeniteler, skrotal doppler
USG ile bilateral testis boyutlarinda azalma, parankim eko-
jenitelerinde azalma, bilateral testis parankiminde mikrolit-
yazis ile uyumlu olabilecek fokal ekojen alanlar saptandi.
Toraks BT ile sag alt lobda laterobazal segmentte nonspesi-
fik parankimal nodul, sag aortik ark varyasyonu rapor edil-

Sekil 1. Yizde retikiiler tarzda eritem ve telenjiyektaziler
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Sekil 2. GTG bantlamada kromozomal kiriklar ve yeniden
diizenlenimler

di. Batin BT normal sinirlardaydi. Tim bu incelemeler sonu-
cunda hastada malinite saptanmadi. Aileye genetik danisma
verilerek kanser gelisme riski agisindan takibe alindi.

Tartisma

BS dermatologlar tarafindan ‘clicelerde lupus eritematozusu
andiran konjenital telenjiyektazik eritem’ olarak tanimlan-
mis, kromozom kararsizligi olan kalitsal hastaliklardan biri-
dir. Sendromdan sorumlu gen lokusu 15g26.1 olarak kayde-
dilmistir. BLM olarak isimlendirilen bu gen DNA onariminda
o6nemli rol oynayan “RecQ DNA helicase” enzimini kodlar.
Bu enzim aktivitesinin eksikligi sonucu tim hucre tiplerinde
ortaya cikan asiri kromozomal yapilanmalar fazla miktarda
somatik mutasyonlara yol acarak bir¢cok neoplazi ve diger
anomalilerin gelisimine sebep olur'.

BS’lu hastalar dustk dogum agirligi ile dogarlar ve orantili
bir blytime geriligi gosterirler. Burun ve kulaklarin belirgin
oldugu karakteristik dar bir yiz yapisina sahiptirler ve yasa-
min ilk yillarinda, genellikle ilk birkac ay icerisinde 6zellikle
yuzde olmak Uzere agik alanlarda glnes 15191 ile alevlenen
telenjiyektazik eritem bulunur. Hipogonadizm ve infertilite
siktir. Degisen siddette generalize bir immunyetmezlik geli-
sir. Buna bagli yasamin erken dénemlerinde agir kulak, solu-
num yolu ve gastrointestinal infeksiyonlar meydana gelir. Ti-
pik olarak IgG, IgA ve IgM seviyelerinde dastkluk olur. Sik-
likla otuzlu yaslarda olmak Uzere geng yaslarda neoplazi ge-
lisimi acisindan yuksek risk tasirlar. Erken 6lUum siktir ve cogu
hasta yirmili yaslarin ortalarinda hayatini kaybeder?¢%. Hasta-
larda ¢esitli g6z bulgulari da bildirilmistirs.

Hastamizin fenotipik 6zellikleri, ytizdeki telenjiyektazik eri-
temli lezyonlari ve biytime geriliginin varligi BS ile uyumluy-
du. IgM duzeyi disik seviyelerdeydi. ileti tipi isitme kaybi
gecirilmis orta kulak infeksiyonlarina isaret ediyordu.
Bununla birlikte hastamizi diger genomik instabilite sen-
dromlari olan Rothmund-Thomson sendromu, Cockayne
sendromu, Kseroderma pigmentozum (KP), Fanconi anemisi
(FA), Ataksi-Telenjiyektazi (AT), Werner sendromu yénun-
den de degerlendirdik. Fotosensitif bir dermatoz olan KP'da
1-2 yaslarinda baslayan acik kahve-siyah renkte cillenmeler
veya aktinik keratozlar hastamizda mevcut degildi. Cockay-
ne sendromu ve AT'de izlenen ataksi, i¢ kulak sagirhgi gibi
noérolojik belirtilerin olmamasiyla bu hastaliklar dislandi.
Kardiyak, renal veya ekstremite malformasyonlari ve pansi-
topeni olmamasi nedeniyle FA'i dastnilmedi. Rothmund-
Thomson sendromunun temel 6ézelliklerinden olan iskelet ve
dis anomalileri, saclarda seyrelme, katarakt ve deri karsi-
nomlari hastamizda saptanmadi. Werner sendromunda go6-
rilen sklerodermaya benzer deri bulgulari, ayak Ulserleri
yoktu ve poikilodermat6z degisiklikler Werner sendromuna
gore erken yasta baslamisti™*®'". Sitogenetik analizde artmis
SCE sayisi saptadigimiz hastamiza fenotipik bulgulariyla bir-
likte BS tanisi koyduk.

Hastada diabetes mellitus ve herhangi bir neoplazi saptan-
madi. Gingival lezyonlar skuaméz hicreli karsinom gelisimi
acisindan klinik takibe alindi.

BS’lu hastalarda neoplaziye yatkinlik nedeniyle erken tani ko-
nulmasi ve hastalarin yakindan takip edilmesi ¢cok énemlidir.
Olgumuz nadir gorulen bu sendromdaki erken yas baslangic-
I malinite riskine dikkat cekmek amaciyla sunulmustur.
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