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Hematomas desde
inicio gateo.
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DESCRIPCION CASO
cLiNlco

« Nina de 12 anos en la actualidad.

2 ANos 4 anos

Plaguetas 4000/mm3. VPM
normal->
Diagndstico de
trombocitopeniainmune
primaria en contexto de
infeccidn por VEB.

RESPUESTA PARCIAL
VPM 19
Mdximo valor 50000/mm3
plaguetas en el
seguimiento.

Corticoides

Inmunoglobulinas
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Peles a(m, A5 o 2,344 dejoe do 2002

Estudio trombopenia hereditaria
y funcion plaguetaria:
Citometria de flujo: ausencia de
unién plaquetar a FvW con
ristocetina y Western Blot déficit

de GPlba-GPIX




SINDROME B

ENFERMEDAD RARA:
HERENCIA

AUTOSOMICA RECESIVA

Deficiencia:
tromboastenia
de Glanzmann

DISFUNCION ADHESION

PLAQUETARIA

Sangrado
mucocutdneo

—_— ‘
Disminucion &=
adhesidn con

ristocetina 9 ‘
Trombopenia . (,’ i
con plaguetas 6 3 .d

gigantes . O s
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Complejo
Gpllb-llla

Endotelio

Subendotelio

ADP induce <
un cambio
de forma

Deficiencia:
sindrome de

Bernard-Soulier

/ Fibrinégeno

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

Factor von
Willebrand

|

Deficiencia:
enfermedad de
von Willebrand

CRNARD SOULIER

Alteraciones genéticas del complejo de
glicoproteina (GP)Ib/IX /V
**Requerido para la unioén al factor Von
Willebrand (FVYW).
**Mutaciones principalmente en GP1BA,
GP1BB y GP9.

Nuevas técnicas de biologia
molecular-> nuevas mutaciones:
- Conocer mejor la fisiopatologia de la
enfermedad.
- Correlacion genética-fenotipica.
- Mejor manejo.
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4 anos

CONTINUACION CASO cLINICO

10 anos

. Persisten recuentos

<20.000/mm3 con VPM elevado

(20-22).

@ sangrados mucocuténeos

leves excepto 1 episodio de
epistaxis de dificil control.
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EXOMA DIRIGIDO:
Negativo
* No incluye GP1BB

DERIVACION A CENTRO
DE REFERENCIA PARA
AMPLIAR ESTUDIO
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ESTUDPIO EN CENTRO DE REFERENCIA
@OO(XXW\M ““““““““
- TECNOLOGIA DE SECUENCIACION DE
ALTO RENDIMIENTO (HTS): M%
Homocigosis variante genética
C.22DUP[P.Ala8Glyfster24] en GP11B que

codifica para la glicoproteina Ibp del
complejo GPIbIX, principal receptor Madre fallecids
. linfoma

plaguetario del FvW.
- T‘O CRH 21-020 T
ADN 21-045

CRH 21-022 CRH 21021 CRH 21-019
ADN 21-047 ADIM 21-046 ADMN21-D44
A\mr
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ESTUDIO EN CENTRO D

REFERENCIA

WBC RBC Hb Hto | Plaquetas | VPM
(x10°/L) | (x10%%/L) | (g/dL) | (%) | (x10°/L)
PACIENTE 21-068 4.14 4.79 13.7 | 42.0 8 -
PADRE (| 21-069 7.26 5.72 17.0 | 52.5 51 14.4*%
HERMANO 21-070 6.25 5.24 15.5 | 47.0 105 14.1
HERMANO 21-071 6.49 5.52 16.6 | 494 134 13.0
CONTROL
PARALELO 21-072 5.38 4.84 13.8 | 42.0 243 10.9

TABLA 1. VALORES HEMOGRAMA FAMILIA DE PACIENTE AFECTA SBS

Homocigosis variante genética

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

* En nuestro caso se detecta una nueva variante genética:
C.22DUP[P.Ala8Glyfster24] en GP11B no detectada previamente en ningun
paciente afecto de SBS.

* Gracias a las nuevas técnicas de secuenciacion se detectan nuevas alteraciones

genéticas que permiten tipificar mejor la fisiopatologia de diversas patologias;
favoreciendo una mayor correlacion clinico-genética, un buen manejo
terapéutico, guias de seguimiento individualizadas y consejo genético.
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