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Introduccion . Se han descrito en las mujeres que padecen anemia de Fanconi menstruaciones
irregulares y menopausia precoz . Se han publicado alrededor de 20 casos de nifios nacidos
vivos de madres con anemia de Fanconi .

Presentamos el caso de un nifio nacido de madre con anemia de Fanconi en el que tambien se
ha diagnosticado dicho cuadro de fracaso medular.

Caso clinico .Varon nacido tras embarazo y parto normales .Madre de 26 afios diagnosticada
de anemia de Fanconi a los 10 afios de edad y sometida en nuestro Centro dos afios mas tarde
a un trasplante alogénico de médula osea procedente de un hermano sano Padre de 32 afios
sano . No consanguinidad entre los padres , que proceden de dos pueblos diferentes de
Extremadura.

El nifio no presentaba malformaciones y tuvo un desarrollo normal salvo un episodio de
espasmos del lactante.

A los dos afios de edad en situacion de normalidad clinica y analitica se efectud un estudio de
fragilidad cromosémica con Mitomicina C , observandose un 7% de roturas cromosomitas
con una media de 0,07 de roturas / célula.

Se efectuo posteriormente estudio molecular del paciente que evidenci6 que éste pertenece al
grupo de complemento FA-A En el momento actual tiene 2 afios y 10 meses y persiste en
situacion de normalidad clinica y hematologica.

Se va a realizar estudio molecular a la madre , a la que no se la habia efectuado previamente (
en células de piel ) y al padre .

Comentarios —Se trata segin nuestros datos del primer nifio con anemia de Fanconi nacido de
madre afecta de la enfermedad .

Se ha situado en 1/300 la incidencia de heterozigotia a la anemia de Fanconi en la poblacion
de Europa y Estados Unidos , auque cabe subrayar en el caso la ausencia de consanguinidad
entre los padres asi como la ausencia de antecedentes (incluidas malformaciones ) en la
familia paterna.
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