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Resumo: A sindrome de Bloom é uma doenca autossomica recessiva rara, causada pela mutagdo no gene
BLM (15026.1), responsavel pela estabilidade cromossdmica. Sua alteragdo gera danos aos
cromossomos, resultando manifestacdes clinicas diversas, sendo o desenvolvimento de neoplasias
a complicacdo mais temida. Sem tratamento especifico disponivel, o acompanhamento
multidisciplinar € essencial para reduzir os impactos a salde. Pela raridade dessa patologia,
relatamos o caso de um paciente diagnosticada com sindrome de Bloom, cujas alteracdes clinicas
iniciaram desde o0 nascimento.Menina, 11 anos de idade, prematura e pegquena para a idade
gestacional, filha de pais ndo consanguineos e higidos. Ao nascer, apresentava faixa de poliose
em regido occipital de couro cabeludo, mancha hipocrédmica em dorso de méo e café com leite
em pé. Evoluiu com baixo ganho pondero-estatural, hipotireoidismo, surgimento de novas
manchas hipocromicas e café com leite disseminadas, além de eritema fotossensivel, com
telangiectasia central, em face e outros locais do corpo. Observado fendtipo tipico, com face
triangular. Necessitou de multiplas internagdes hospitalares por infecces e evoluiu com diarreia
crénica, voémitos e disturbio de degluticdo. O exame genético revelou 47,XX,+mar[5]/46,X X (45),
indicando a presenca de um cromossomo marcador. Identificado no cari6tipo com e sem DEB
falhas e quebras cromossdmicas e presenca de figura radial entre cromossomos homélogos. O
cariétipo dos pais era normal. Exames mostraram IgM e IgG abaixo do normal, sem diagndstico
definitivo de imunodeficiéncia até o momento. Diagndstico clinico confirmou sindrome de
Bloom. Atualmente, esta sob vigilancia para malignidades, com recomendacdo de fotoprotecdo.A
prevaléncia da sindrome de Bloom na populagdo geral € desconhecida. A doenca caracteriza-se
por face triangular e ateracdes dermatologicas que surgem na infancia, incluindo eritemas
telangiectésicos fotossensivel's, manchas café com leite e maculas hipocrémicas (twin spots). Em
associacdo, manifestam-se disturbio de crescimento pré e pés-natal, disfuncbes gastrointestinais,
alteraces tireoidiana e sinais de imunodeficiéncia, conforme encontrado no caso relatado. O
risco de neoplasias precoces € elevado, sendo a principal causa de 6bito, especiamente leucemia
e tumores solidos, como colorretal, de mama e pele. O diagnéstico é clinico, confirmado pelo
aumento de trocas entre crométides irmas e analise mutacional. Estudos genéticos moleculares
ndo foram realizados por indisponibilidade. As manifestacbes clinicas caracteristicas
confirmaram a sindrome. Os diagnosticos diferenciais incluem LUpus Eritematoso, Sindrome de
Russell-Silver e Anemia de Fanconi. A raridade da sindrome, suas multiplas manifestacfes e a
dificuldade de acesso a exames genéticos tornam o diagndstico desafiador, reforcando a
importancia do reconhecimento clinico. O diagndstico precoce e 0 acompanhamento
multidisciplinar sdo fundamentais para garantir uma melhor qualidade de vida.
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