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TROMBOCITOPENIA CRONICA ASOCIADA A MUTACION DE ASXL1 CON DESARROLLO PROGRESIVO DE
DISPLASIA GRANULOCITICA. CLAVES DIAGNOSTICAS Y REVISION DE LA LITERATURA.
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INTRODUCCION

| a trombocitopenia aislada es una de las citopenias mas frecuentemente encontradas en pediatria.

.3 mayoria de las veces se trata de una trombopenia de origen periférico de causa post-infecciosa o autoinmune, con
resolucion espontanea.

En los casos persistentes o cronicos, debe reevaluarse periodicamente la etiologia, manteniendo un alto indice de sospecha.
Presentamos el caso de una paciente con una evolucion atipica, por su valor didactico.

CASO CLINICO

Seguimiento
durante 18
meses

)

Persistencia de |la
alteracion
plaquetaria

Mutacion ASXL1 (c.3306G>T;p.Glul1102Asp;COSMIC-COSV60104067).

Seguimiento posterior.

Dada la asociacion la las mutaciones de ASXL1 con

mielodisplasia y neoplasias mieloides se realiza seguimiento oe
estrecho clinico/analitico. Se objetiva mutacidon en sangre
periférica (linfocitos T), pendiente de completar en cultivo
de fibroblastos.

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

En los sucesivos controles se observa empeoramiento de la
displasia granulocitica. En médula aumentan al 50-60% los
precursores mieloides hipogranulados, con asincronia
madurativa nucleocitoplasmatica; serie roja con defectos de
hemoglobinizacion sin diseritropoyesis. En inmunofenotipo
se observan alteraciones en patron de maduracion 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 ultimos meses empeoramiento progresivo de los
recuentos plaquetarios, aun sin necesidad transfusional, sin
otras citopenias ni blastos en sangre periférica. Realizado __
HLA familiar, no donante HLA-idéntico. e m e
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ASXL1-WT state

COMENTARIOS

La trombocitopenia eﬂii!bacientes >10 afios en el debut, sexo femenino, curso insidioso sin grandes descensos plaguetarios
(>20. OO()fmmB) 0 aItefacuon inmunoldgica son predictores de cronicidad.
Si bien, \a causa me sﬁcuente trombopenia persistente/crénica en el pauent o ﬂ ét r' h es:c;l igen
per'ferm au m ur tﬂ”ebemos mantener un alto indice de sospeche d q’i“ ;?ﬁ :y'riévaluar'peric’)di mente.
germlnales/somatlcas se han descrito asocie o e QT’L} Lﬂ‘ CC pr iferativo
._.-,,, }“' 1
nieloides agudas. Las técnicas de d|agnost|é‘q ofs #’?_ﬂ'l 3‘ dig :“'r" +f"! H 2Mpranas,
- re"'en la evolucion clinica. Comae en nuestro ¢ B—r S€ ‘ mie 0 estre _ ant F_ acion de
de tratamiento, es esencial. | - B
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