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Özet

Bloom sendromu (BS) telenjiyektaziler, fotosensitivite, büyüme gerili¤i, immünyetmezlik, maliniteler ve diabete yatk›nl›kla karak-
terize otozomal resesif geçiflli nadir görülen bir sendromdur. Genç yafllarda neoplazi geliflimi aç›s›ndan yüksek risk bulunmaktad›r.
Belirgin genetik karars›zl›k gösteren BS’da mitotik hücrelerde kromozom k›r›klar› ve kardefl kromatid de¤ifliminde artma gözlenir.
On alt› yafl›nda erkek hasta yüzünde bebeklik döneminden beri mevcut olan k›zar›kl›k yak›nmas› ile baflvurdu. Geliflme gerili¤i sap-
tanan hastan›n fizik muayenesinde ince uzun yüz, prognatizm, yüzde her iki malar bölge, burun dorsali, al›n ve flakaklar› kaplayan
retiküler tarzda, basmakla yer yer solan ve telenjiyektaziler içeren eritemli yama mevcuttu. Sitogenetik analizde kardefl kromatid
k›r›¤› say›s› ortalama 107/hücre olarak saptanan hastaya fenotipik bulgular›yla birlikte BS tan›s› konuldu. Aileye genetik dan›flma
verilerek olgu kanser geliflme riski aç›s›ndan takibe al›nd›. (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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Girifl

Bloom sendromu (BS) telenjiyektaziler, fotosensitivi-
te, büyüme gerili¤i, immünyetmezlik ve malinitelere
ve diabete artm›fl yatk›nl›kla karakterize otozomal
resesif geçiflli nadir görülen bir sendromdur1,2. Ger-
man taraf›ndan 1995 y›l›nda 165 olguluk bir seri ra-
por edilmifltir3. Ülkemizden de olgu bildirileri mev-
cuttur4-6. Burada “Sister Chromatid Exchange” (SCE)
analizi ve klinik özellikleri do¤rultusunda BS’u tan›s›
konmufl bir olgu sunulmaktad›r. 

Olgu

On alt› yafl›nda erkek hasta, 1 haftal›k bebeklik döne-
minden beri yüzünde bulunan ve güneflli havalarda
artan k›zar›kl›k yak›nmas› ile baflvurdu. Anne ve baba
aras›nda 1. derece akraba evlili¤i mevcut olan hasta-
n›n do¤um a¤›rl›¤› 1200g (<%3), flu andaki kilosu 27
kg (<%3)  ve boyu 139.5 cm (<%3)  olarak ölçüldü.
Hastan›n fizik muayenesinde ince uzun yüz, progna-
tizm, gingivada eroziv lökoplazi, el parmaklar›nda ko-
nikleflme, sa¤ ayak 2. ve 3. parmak aras› derisinde sin-
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daktili, testisler bilateral palpable fakat hafif hipoplazik ola-
rak saptand›. Deri bulgular› olarak yüzde her iki malar bölge,
burun dorsali, al›n ve flakaklar› kaplayan retiküler tarzda, bas-
makla yer yer solan ve telenjiyektaziler içeren eritemli yama,
oral mukozada alt ve üst gingivalarda eroziv lökoplazi göz-
lendi (fiekil 1). ‹flitme güçlü¤ü olan hastada ileti tipi iflitme
kayb› saptand›. Gözde patolojik bulguya rastlanmad›. Sitoge-
netik analizde; GTG bantlama ile çok say›da farkl› kromozo-
mal k›r›klar ve yeni yap›lanmalar gözlendi (fiekil 2). SCE k›r›k
say›s›, incelenen metafazlarda ortalama 107/hücre olarak sap-
tand›. Hastaya fenotipik bulgular›yla birlikte BS tan›s› kondu.
Laboratuar incelemelerinde immünglobulin G ve immünglo-
bulin A normal s›n›rlarda, immünglobulin M de¤eri düflük
olarak bulundu (IgG: 1202.6 mg/dl, IgA: 134.3 mg/dl, IgM: 24
mg/dl). Tam kan say›m›ndaki hemoglobin (12.6g/dl) ve he-
matokrit (%37.3) düflüklü¤ü d›fl›nda di¤er biyokimya, sedi-
mentasyon, tam idrar, CA19-9, CEA, testiküler AFP ve HCG
tahlilleri normal s›n›rlardayd›. Periferik yayma akut lökoz ile
uyumluydu. Gaitada gizli kan negatifti. Yetmifl befl gram
glukoz ile yap›lan oral glukoz tolerans testi normal s›n›rlar-
dayd›. Skrotal USG ile bilateral testislerde, mediastinum tes-
tis komflulu¤unda milimetrik ekojeniteler, skrotal doppler
USG ile bilateral testis boyutlar›nda azalma, parankim eko-
jenitelerinde azalma, bilateral testis parankiminde mikrolit-
yazis ile uyumlu olabilecek fokal ekojen alanlar saptand›.
Toraks BT ile sa¤ alt lobda laterobazal segmentte nonspesi-
fik parankimal nodül, sa¤ aortik ark varyasyonu rapor edil-

di. Bat›n BT normal s›n›rlardayd›. Tüm bu incelemeler sonu-
cunda hastada malinite saptanmad›. Aileye genetik dan›flma
verilerek kanser geliflme riski aç›s›ndan takibe al›nd›.

Tart›flma

BS dermatologlar taraf›ndan ‘cücelerde lupus eritematozusu
and›ran konjenital telenjiyektazik eritem’ olarak tan›mlan-
m›fl, kromozom karars›zl›¤› olan kal›tsal hastal›klardan biri-
dir. Sendromdan sorumlu gen lokusu 15q26.1 olarak kayde-
dilmifltir. BLM olarak isimlendirilen bu gen DNA onar›m›nda
önemli rol oynayan “RecQ DNA helicase” enzimini kodlar.
Bu enzim aktivitesinin eksikli¤i sonucu tüm hücre tiplerinde
ortaya ç›kan afl›r› kromozomal yap›lanmalar fazla miktarda
somatik mutasyonlara yol açarak birçok neoplazi ve di¤er
anomalilerin geliflimine sebep olur1,2. 
BS’lu hastalar düflük do¤um a¤›rl›¤› ile do¤arlar ve orant›l›
bir büyüme gerili¤i gösterirler. Burun ve kulaklar›n belirgin
oldu¤u karakteristik dar bir yüz yap›s›na sahiptirler ve yafla-
m›n ilk y›llar›nda, genellikle ilk birkaç ay içerisinde özellikle
yüzde olmak üzere aç›k alanlarda günefl ›fl›¤› ile alevlenen
telenjiyektazik eritem bulunur. Hipogonadizm ve infertilite
s›kt›r. De¤iflen fliddette generalize bir immünyetmezlik geli-
flir. Buna ba¤l› yaflam›n erken dönemlerinde a¤›r kulak, solu-
num yolu ve gastrointestinal infeksiyonlar meydana gelir. Ti-
pik olarak IgG, IgA ve IgM seviyelerinde düflüklük olur. S›k-
l›kla otuzlu yafllarda olmak üzere genç yafllarda neoplazi ge-
liflimi aç›s›ndan yüksek risk tafl›rlar. Erken ölüm s›kt›r ve ço¤u
hasta yirmili yafllar›n ortalar›nda hayat›n› kaybeder2,6-8. Hasta-
larda çeflitli göz bulgular› da bildirilmifltir5,9. 
Hastam›z›n fenotipik özellikleri, yüzdeki telenjiyektazik eri-
temli lezyonlar› ve büyüme gerili¤inin varl›¤› BS ile uyumluy-
du. IgM düzeyi düflük seviyelerdeydi. ‹leti tipi iflitme kayb›
geçirilmifl orta kulak infeksiyonlar›na iflaret ediyordu.   
Bununla birlikte hastam›z› di¤er genomik instabilite sen-
dromlar› olan Rothmund-Thomson sendromu, Cockayne
sendromu, Kseroderma pigmentozum (KP), Fanconi anemisi
(FA), Ataksi-Telenjiyektazi (AT), Werner sendromu yönün-
den de de¤erlendirdik. Fotosensitif bir dermatoz olan KP’da
1-2 yafllar›nda bafllayan aç›k kahve-siyah renkte çillenmeler
veya aktinik keratozlar hastam›zda mevcut de¤ildi. Cockay-
ne sendromu ve AT’de izlenen ataksi, iç kulak sa¤›rl›¤› gibi
nörolojik belirtilerin olmamas›yla bu hastal›klar d›flland›.
Kardiyak, renal veya ekstremite malformasyonlar› ve pansi-
topeni olmamas› nedeniyle FA’i düflünülmedi. Rothmund-
Thomson sendromunun temel özelliklerinden olan iskelet ve
difl anomalileri, saçlarda seyrelme, katarakt ve deri karsi-
nomlar› hastam›zda saptanmad›. Werner sendromunda gö-
rülen sklerodermaya benzer deri bulgular›, ayak ülserleri
yoktu ve poikilodermatöz de¤ifliklikler Werner sendromuna
göre erken yaflta bafllam›flt›1,4,10,11. Sitogenetik analizde artm›fl
SCE say›s› saptad›¤›m›z hastam›za fenotipik bulgular›yla bir-
likte BS tan›s› koyduk.
Hastada diabetes mellitus ve herhangi bir neoplazi saptan-
mad›. Gingival lezyonlar skuamöz hücreli karsinom geliflimi
aç›s›ndan klinik takibe al›nd›.
BS’lu hastalarda neoplaziye yatk›nl›k nedeniyle erken tan› ko-
nulmas› ve hastalar›n yak›ndan takip edilmesi çok önemlidir.
Olgumuz nadir görülen bu sendromdaki erken yafl bafllang›ç-
l› malinite riskine dikkat çekmek amac›yla sunulmufltur.

fiekil 1.  Yüzde retiküler tarzda eritem ve telenjiyektaziler

fiekil 2. GTG bantlamada kromozomal k›r›klar ve yeniden
düzenlenimler 
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