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Eilnrodiiccion

- Es una enfermedad hematologica rara definido
por deficiencia o anormalidad del complejo de
glicoproteinas (GP) llb-llla (ausencia, reduccidn
o disfuncion del receptor)

. Patron de herencia autosomico recesivo
- Incidencia 1/1000000
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. Se identifican 3 subtipos:

- Tipo | (el mas frecuente): <6% de valores normales del
receptor implicado

- Tipo Il 5-20% del valor normal
- Tipo variante: receptores disftuncionantes
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2. Fisiopatologio

Primero... jtoca repasar !
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2.1Fisiologia: hemostasia

Hemostasia primaria

NS

Espasmo vascular

h 4

Formacion de tapon plaguetario

Adhesion plaguetaria ‘ Agregacion plaqguetaria

Hemostasia secundaria

NI

Formacion de protrombinasa

NI

Formacion de frombina

NI

Formacion de fibrina
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Hemostasia primario
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Dano vascular
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INICIACION Vaso sanguineo

Plaquetas en reposo

GP Ib/IX

Colageno of FvW

A4

b 4 .
EXTENSION A ADP, serotonina,

fibrinégeno, trombina

Cambio de forma Liberacién de granulos
R

PERPETUACION

Trombo plaquetario
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Hemostasia secundaria
- modelo de cascada cldasica
- conhcepto actual
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Modelo cldsico
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Concepto actual

= Factor tisular (FT) iniciador del proceso de coagulacion

= Se diferencian 3 fases:
= |niciacion: complejo FT/FVIla
= Amplificacion
= Propagacion

= Esencial en la formacion del codgulo las superficies celulares

https://www.thrombosisadviser.com/cascada-de-la-coagulacion/
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L Qué ocurre en la
Tromboastenia de Glanzmann?
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GP
la/lla

No se forma (o de forma insuficiente) el
tapon plaguetario
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S &lleliae

- Hemorragias mucosas (> frecuente epistaxis)
. Graves hemorragias postoperatorias
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4. Diagnostico

- Pruebas de laboratorio

- Estudio genético confirma el diagnédstico

Evaluacién de hemostasia primaria

Recuento
plaquetas

Morfologia
plaguetar

Tiempo de
hemorragia

Estudio de
funcion
plaguetar

Se recomienda hemograma heparinizado (evitar pseudotrombocitopenia dependiente de
EDTA)

Sangre periférica \/

Incision en antebrazo con un manguito de presion 40mmHg

PFA-100: sangre citratada se hace pasar por tubo capilar hasta una membrana de colageno

(ADP o epinefrina), determinandose el tiempo de obturacion

X

Citometria de flujo: valora la expresion de glicoproteinas y la secrecion granular x g




Oftros datos de
utilidad en caso
de estudio de
hemorragias

Prueba

Rango normal

Alteraciones mas frecuentes

Recuento de

150-400 x 10%/1

Trombocitopenia; trombocitosis

plaquetas
Tiempo de | 3-9 minutos Trombocitopenia; trombopatias; enfermedad
hemorragia de Von Willebrand
Colageno/epinefrina | Trombocitopenia; trombopatias; enfermedad
PFA-100 < 180 segundos de Von Willebrand
Colageno/ADP < 20
segundos
TTPA 29-37 segundos Deficiencia o inhibidores contra factores V,
VIIL, IX, X, XI, X, protrombina y fibrinégeno;
anticoagulante ltpico; heparina
P 70-120% Deficiencia de vitamina K; deficiencia o inhibidores
contra factores Il, V, VII, X y fibrinégeno;
anticoagulantes orales, hepatopatia; anticoagulante
lGpico; altas concentraciones de heparina
TPy TTPA Prolongados Anticoagulante ltpico; hepatopatia;
anticoagulantes (acenocumarol y heparina), CID,
hipofibrinogenemia/disfibrinogenemia
1T 18-22 segundos Hipofibrinogenemia/disfibrinogenemia;
inhibidores de trombina; presencia de PDF
Fibrinégeno | 150-350 mg/dI Afibrinogenemia; hipofibrinogenemia/
disfibrinogenemia; inhibidores de trombina
Factor VIII 60-125 U/dl Hemofilia A; enfermedad de Von Willebrand, inhi-
bidores contra el factor VIl
PDF/DD 0-5 pg/ml CID; hiperfibrinélisis; tratamiento trombolitico; f,ega'lggr?;

hepatopatia, disfibrinogenemia
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5. Tratamiento

- Tratamiento habitual;

Si ferropenia: hierro oral

- Tratamiento agudo en hemorragias:

Oximetazolina : agonista &, — adrenérgico - vasoconstriccion local
(epistaxis)

Acido tranexdmico (Amchafibrin)-> inhibidor fibrinolisis
- Oral: 15-25 mg/kg/dosis cada 6-8 horas

Infravenosa: 10-15 mg/kg/dosis cada 6-8 horas.

Factor Vlla recombinante (Novoseven): 90mcg/kg iv (no dosis maxima,
repetir dosis cada 2-3horas los 2 primeros dias si hemorragia no controladal)

Transfusion de concetrado de plaguetas: evitar cuando sea posible
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6 iCasoclinice

Neonato de 19 dias trasladada H. Elda por epistaxis bilateral

Acudia a Urgencias por sangrado de unas doce horas de
evolucion sin cese del mismo. Lavados nasales en dias previos

Antecedentes personales: embarazo controlado y normoevolutivo
Factores de riesgo infeccioso: bolsa rota 18horas, EGB +

Parto eutdécico. RNT 39 SG. Apgar 9/10
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- Antecedentes familiares
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Bisabuelos

Abuelos

Padres/ tios
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- En hospital de procedencia:
- Se administra vitamina K
- Taponamiento intfermitente
- Es valorada por ORL quien solicita traslado
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A suU llegada

. Exploracion fisica: palidez cutdnea. Sangrado en babeo en
ambas fosas nasales. Leve hemorragia conjuntival
pericorneal en ojo izquierdo

- Pruebas de laboratorio:

Coagulacion: normal

Hemograma: Leucocitos 14.130 (formula normal); Ho 11,7g/dl;
plaguetas 426.00

Estudio de funcidon plaquetaria:
- PFA-100: alargado ambos canales

- Citometria de flujo compatible con Tromboastenia de Glanzmann, tipo |
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« Valoracion por ORL: no objetiva punto de sangrado,
recomienda uso de vasoconstrictor local (oximetazolina)
cada 8 horas

« Valoracion por Hematologia: tras diagnostico
programan seguimiento por su parte

Evolucion:

A su llegada se realiza transfusion de concentrado de
hematies y se inicia tratamiento con dacido tranexdmico. Se
continua oximetazolina hasta cese de epistaxis. Ceden
signos sangrado el segundo dia. Se mantiene acido

tranexamico durante 4 dias
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/. Conclusiones

Tromboastenia de Glanzmann es una enfermedad hematoldgica
rara hereditaria con patron autosdmico recesivo

La clinica de hemorragias puede ser variable en funcidn del subtipo
En el momento actual no existe tratamiento curativo

El fratamiento se fundamenta en los episodios de hemorragia
aguda en funcion de la gravedad de la misma

Se estdn obteniendo grandes resulfados en hemorragias agudas
graves con Factor Vlla recombinante

Siempre que sea posible, se debe evitar transfusion de concentrado
de plaquetas
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