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Introduccion

La tromboastenia de Glanzmann es una
enfermedad hematologica rara definida por
deficiencia o0 anormalidad del complejo de
glicoproteinas GP llb-llla (ausencia, reduccion o
disfuncion del receptor) de la superficie plaquetaria,
con un patron genetico autosémico recesivo.
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Descripcion del caso

Antecedentes

Gestacion controlada y normoevolutiva. RNT 39 sem, peso adecuado. Perinatal sin incidencias.

Anamnesis

Consultan por epistaxis bilateral de 12 horas de evolucion. Los padres habian realizado lavados nasales
con suero fisiologico en los dias previos.

En Hospital de origen se administra vitamina K, se realiza un taponamiento y se deriva a nuestro centro
para valoracion por ORL Infantil.

Exploracion fisica y pruebas complementarias

Destacaba palidez cutanea y sangrado retrofaringeo procedente de fosas nasales. Dentro de las pruebas
realizadas, se objetiva anemia (Hb 11,7g/dL). La cifra de plaguetas y el estudio de coagulacion basico
eran normales. Ecografia cerebral y abdominal sin hallazgos.

Curso clinico

Ante la persistencia del sangrado, la ‘ . ’J
normalidad de la cifra de plaquetas y de @ d}

la coagulacion, se realiza estudio de
funcion plaquetaria en el que se

objetiva PFA-100 alargado y citometria é
de flujo compatible con Tromboastenia
de Glanzmann tipo | (ausencia de GP

lIb/llla). Indagando en los antecedentes D b @ X é é
familiares, se detecta consanguinidad y

dos familiares de la rama materna b
afectos de esta misma enfermedad. Q
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Tratamiento

Precisé una transfusion de concentrado de hematies, se administro acido tranexamico (durante 4 dias) y
un vasoconstrictor local (oximetazolina) hasta el cese de la epistaxis.

Discusion

La tromboastenia de Glanzmann es una enfermedad hematologica rara, de herencia autosomica
recesiva, con una clinica variable de hemorragia segun el subtipo. No existe tratamiento curativo, sino
que se fundamenta en medidas de soporte durante los episodios de hemorragia (acido tranexamico y
factor Vlla recombinante si no cede). Siempre que sea posible, se debe evitar la transfusion de
concentrado de plaquetas por el frecuente desarrollo de anticuerpos antiplaquetarios.

Presentamos el caso de un debut de esta enfermedad en un recién nacido con antecedentes familiares.
El diagnodstico precoz es importante para aplicar medidas preventivas de hemorragias y el tratamiento
oportuno en caso de que ocurran.




