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DESCRIPCIÓN CASO 
CLÍNICO

• Niña de 12 años en la actualidad.

2 años                                                         4 años                                                        

Plaquetas 4000/mm3. VPM 
normal→

Diagnóstico de 
trombocitopenia inmune 
primaria en contexto de 

infección por VEB.

Corticoides
Inmunoglobulinas

RESPUESTA PARCIAL 
VPM 19

Máximo valor 50000/mm3 
plaquetas en el 

seguimiento. 

Estudio trombopenia hereditaria 
y función plaquetaria:

Citometría de flujo: ausencia de 
unión plaquetar a FvW con 

ristocetina y Western Blot déficit 
de GPIba-GPIX

SÍNDROME 

BERNARD 

SOULIER

Hematomas desde 

inicio gateo.



SÍNDROME BERNARD SOULIER

IMAGEN: https://polimatard.blogspot.com/2021/07/sindrome-de-bernard-soulier-trastorno.html

ENFERMEDAD RARA:

HERENCIA 

AUTOSÓMICA RECESIVA 

DISFUNCIÓN ADHESIÓN 

PLAQUETARIA

Sangrado 
mucocutáneo

Disminución 
adhesión con 

ristocetina

Trombopenia    
con plaquetas 

gigantes 

Alteraciones genéticas del complejo de 
glicoproteína (GP)Ib/IX /V

**Requerido para la unión al factor Von
Willebrand (FvW). 

**Mutaciones principalmente en GP1BA, 
GP1BB y GP9. 

Nuevas técnicas de biología 
molecular→ nuevas mutaciones:

- Conocer mejor la fisiopatología de la 
enfermedad.

- Correlación genética-fenotípica.
- Mejor manejo.



CONTINUACIÓN CASO CLÍNICO

Persisten recuentos 
<20.000/mm3 con VPM elevado 

(20-22).
Sangrados mucocutáneos 

leves excepto 1 episodio de 
epistaxis de difícil control.

EXOMA DIRIGIDO: 

Negativo
* No incluye GP1BB

4 años                                                    10 años 

DERIVACIÓN A CENTRO 

DE REFERENCIA PARA 

AMPLIAR ESTUDIO



ESTUDIO EN CENTRO DE REFERENCIA 

• TECNOLOGÍA DE SECUENCIACIÓN DE 

ALTO RENDIMIENTO (HTS): 

Homocigosis variante genética 

C.22DUP[P.Ala8Glyfster24] en GP11B que 

codifica para la glicoproteína Ibβ del 

complejo GPIbIX, principal receptor 

plaquetario del FvW. 

Madre fallecida 

linfoma



ESTUDIO EN CENTRO DE REFERENCIA 

Homocigosis variante genética 

C.22DUP[P.Ala8Glyfster24] en 

GP11B 



CONCLUSIÓN

• En nuestro caso se detecta una nueva variante genética: 

C.22DUP[P.Ala8Glyfster24] en GP11B no detectada previamente en ningún 

paciente afecto de SBS. 

• Gracias a las nuevas técnicas de secuenciación se detectan nuevas alteraciones 

genéticas que permiten tipificar mejor la fisiopatología de diversas patologías; 

favoreciendo una mayor correlación clínico-genética, un buen manejo 

terapéutico, guías de seguimiento individualizadas y consejo genético.




