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• La trombocitopenia aislada es una de las citopenias más frecuentemente encontradas en pediatría. 
• La mayoría de las veces se trata de una trombopenia de origen periférico de causa post-infecciosa o autoinmune, con 

resolución espontánea. 
• En los casos persistentes o crónicos, debe reevaluarse periódicamente la etiología, manteniendo un alto índice de sospecha. 

Presentamos el caso de una paciente con una evolución atípica, por su valor didáctico.

• La trombocitopenia en pacientes >10 años en el debut, sexo femenino, curso insidioso sin grandes descensos plaquetarios 
(>20.000/mm3) o alteración inmunológica son predictores de cronicidad.

• Si bien, la causa más frecuente trombopenia persistente/crónica en el paciente pediátrico es de origen 
periférico/autoinmune, debemos mantener un alto índice de sospecha de causas secundarias y reevaluar periódicamente.

• Las mutaciones de ASXL1 germinales/somáticas se han descrito asociadas a síndrome mielodisplásico/mieloproliferativo 
crónico y leucemias mieloides agudas. Las técnicas de diagnóstico genético permiten el diagnóstico en fases tempranas, 
pero existe incertidumbre en la evolución clínica. Como en nuestro caso, un seguimiento estrecho y la anticipación de 
futuras necesidades de tratamiento, es esencial.

COMENTARIOS

INTRODUCCIÓN

CASO CLÍNICO

q Preadolescente mujer 10 años
q Trombocitopenia moderada persistente 

con plaquetas entre 60.000-120.000/μL
q Objetivada en el contexto de una viriasis 

(considerado como desencadenante). 
q Sospecha de mecanismo periférico, con 

elevación del VPM (10.3-12.4 fL). 
q Estudio de despistaje de causas 

secundarias negativo 
q Actitud expectante

Seguimiento 
durante 18 

meses

q Durante el seguimiento no presenta clínica 
hemorrágica ni otra sintomatología, con 
reevaluación periódica de causas según protocolo 
PTI-SEHOP sin hallazgos patológicos. 

q Recuentos plaquetarios oscilaban entre 25-
80.000/mm3. 

q Aspirado médula ósea: megacariocitos 
morfológica/cuantitativamente normales e 
hipogranulación de formas precursoras mieloides.

q Ampliación panel genético

Persistencia de la 
alteración 

plaquetaria

Mutación ASXL1 (c.3306G>T;p.Glu1102Asp;COSMIC-COSV60104067).

Seguimiento posterior. 
• Dada la asociación la las mutaciones de ASXL1 con 

mielodisplasia y neoplasias mieloides se realiza seguimiento 
estrecho clínico/analítico. Se objetiva mutación en sangre 
periférica (linfocitos T), pendiente de completar en cultivo 
de fibroblastos. 

• En frotis se observan neutrófilos hipogranulados, 
pseudopelguer/hipersegmentados, con plaquetas grandes 
hipogranuladas. 

• En los sucesivos controles se observa empeoramiento de la 
displasia granulocítica. En médula aumentan al 50-60% los 
precursores mieloides hipogranulados, con asincronía 
madurativa nucleocitoplasmática; serie roja con defectos de 
hemoglobinización sin diseritropoyesis. En inmunofenotipo 
se observan alteraciones en patrón de maduración mieloide 
(CD13/CD16,CD13/CD11b, bajo SS(complejidad) de los 
granulocitos segmentados). No aumento de blastos. 
Cariotipo normal. Biopsia hipercelular (parénquima 
compacto 5/5). 

• HbF normal durante el seguimiento. 
• En últimos meses empeoramiento progresivo de los 

recuentos plaquetarios, aún sin necesidad transfusional, sin 
otras citopenias ni blastos en sangre periférica. Realizado 
HLA familiar, no donante HLA-idéntico.
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