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Trombastenia de Glanzmann desde el
nacimiento: diagnostico temprano y
seguimiento clinico en una paciente
con sangrado persistente

Glanzmann’s thrombastenia from birth: Early
diagnosis and clinical follow-up in a patient
with persistent bleeding.
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Resumen

ANTECEDENTES: La trombastenia de Glanzmann es una trombopatia hereditaria
originada por la deficiencia o disfuncién del complejo allbp3, que es decisivo para la
agregacion plaquetaria mediada por fibrinégeno. Esta enfermedad se manifiesta tipica-
mente con sangrados mucocutdneos desde etapas tempranas de la vida, con estudios
de laboratorio de rutina dentro de los valores normales.

CASO CLINICO: Paciente femenina de 21 afios con antecedentes de sangrado desde
el nacimiento, cuyo primer episodio fue una hemorragia prolongada tras la administra-
cién de vitamina K intramuscular. Los estudios iniciales descartaron trombocitopenia y
déficit del factor de Von Willebrand, mientras que la citometria de flujo revel6 ausencia
de CD41 y CD61, lo que confirmé el diagndstico de trombastenia de Glanzmann.
CONCLUSIONES: La trombastenia de Glanzmann, aunque poco frecuente, debe sos-
pecharse en pacientes con sangrados persistentes y estudios de coagulacién normales.
El diagnéstico temprano mediante pruebas especializadas, como la citometria de flujo,
es fundamental para una adecuada atencion, especialmente en paises con recursos
limitados en los que el acceso a pruebas especificas puede retrasarse.

PALABRAS CLAVE: Trombastenia; hemorragia; citometria de flujo; glucoproteina pla-
quetaria; agregacion plaquetaria.
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BACKGROUND: Glanzmann’s thrombasthenia is a hereditary thrombopathy caused
by deficiency or dysfunction of the allbf3 complex, which is essential for fibrinogen-

mediated platelet aggregation. This condition typically presents with mucocutaneous Recibido: 18 de agosto 2025
bleeding from early life stages, with routine laboratory tests within normal limits. Aceptado: 22 de octubre 2025
CLINICAL CASE: A 21-year-old female patient with a history of bleeding since birth,

whose first episode was a prolonged hemorrhage following intramuscular vitamin K Correspondencia

administration. Initial studies ruled out thrombocytopenia and Von Willebrand factor Emiliano Gémez Montafiez
deficiency, while flow cytometry revealed absence of CD41 and CD61, confirming the emgomez177566@gmail.com
diagnosis of Glanzmann’s thrombasthenia.
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patients with persistent bleeding and normal coagulation studies. Early diagnosis through
specialized tests such as flow cytometry is essential for proper clinical management,
particularly in low-resource settings where access to diagnostic tools may be limited.
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ANTECEDENTES

Las trombopatias hereditarias representan un
grupo raro de trastornos hemorragicos que se
caracterizan por defectos funcionales en las pla-
quetas a pesar de que su cantidad y morfologia
son aparentemente normales en los estudios de
rutina. Entre las trombopatias hereditarias, la
trombastenia de Glanzmann (TG) es una de las
mas reconocidas; es una enfermedad autosomica
recesiva con pérdida de las glucoproteinas Ilb
(CD41) y llla (CD61), que son componentes
esenciales del complejo allbp3." Este comple-
jo actta como receptor del fibrinégeno en la
membrana plaquetaria, por lo que su ausencia
o disfuncion impide la correcta agregacion pla-
quetaria, lo que clinicamente implica sangrados
mucocutaneos de diversa intensidad, como
epistaxis, gingivorragias, menorragia, hema-
tomas faciles y, en casos graves, hemorragias
gastrointestinales o del sistema nervioso central.?

La trombastenia de Glanzmann es poco fre-
cuente; su prevalencia varia de acuerdo con la
bibliografia consultada, con una estimacion de
1 caso por cada 200,000 personas a 1 caso por
cada 1,000,000 de habitantes, aunque se ha
reportado mayor incidencia en poblaciones con
alto grado de consanguinidad, como en ciertas
regiones de Oriente Medio, el sur de Asia y
algunas comunidades aisladas, mientras que en
América Latina no hay datos epidemiol6gicos
concisos, probablemente por la falta de cono-
cimiento médico y de sospecha diagndstica.?

El diagnostico de la trombastenia de Glanzmann
es complicado en etapas tempranas de la vida
debido a que los tiempos de coagulacién y el
conteo de plaquetas suelen estar dentro de ran-
gos normales, lo cual puede generar un falso
negativo; sin embargo, ante un cuadro clinico
de sangrado atipico y persistente, es importante
practicar pruebas funcionales como los estudios
de agregacion plaquetaria y, de forma comple-
mentaria y definitiva, la citometria de flujo para
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evaluar la expresion de CD41 y CD61 en la
superficie plaquetaria.*

CASO CLiNICO

Paciente femenina de 21 afos, originaria del
poblado de La Cruz, municipio de Celaya,
Guanajuato, con historia clinica de sangrado
anormal desde el nacimiento. La primera mani-
festacion hemorragica ocurrié al recibir vitamina
K intramuscular como parte del protocolo neo-
natal, lo que gener6 un sangrado prolongado
en el sitio de puncioén, por lo que el médico
solicité estudios de laboratorio para evaluar la
hemostasia.

Los resultados iniciales mostraron tiempos de
coagulacién en Iimites normales, cantidad nor-
mal de plaquetas y concentraciones adecuadas
del factor de Von Willebrand; sin embargo, el
tiempo de sangrado estaba prolongado y la prue-
ba de agregacion plaquetaria fue marcadamente
disminuida. Ante estos hallazgos, se solicité una
citometria de flujo para evaluar la expresién de
las glucoproteinas CD41y CD61 en las plaque-
tas, que resultaron negativas, lo que permitié
establecer el diagnéstico de trombastenia de
Glanzmann.

Durante los primeros anos de vida la paciente
tuvo manifestaciones hemorragicas recurrentes,
que incluyeron epistaxis graves y frecuentes, san-
grado del tubo digestivo, aparicién de petequias
espontdneas y equimosis ante traumatismos
menores y, debido al riesgo de hemorragia
uterina severa en la adolescencia, se inicié un
tratamiento con anticonceptivos hormonales con
el fin de controlar el ciclo menstrual y prevenir
sangrados menstruales intensos.

A los 21 afios se practicé una biometria hematica
como parte de su seguimiento (Figura 1), cuyos
resultados se resumen en los Cuadros 1 a 4 y
mostraron: hemoglobina de 11.5 g/dL, hema-
tocrito de 35.9%, volumen corpuscular medio
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Volumen HEM

Figura 1. Biometria hemdtica automatizada con
alarmas morfoldgicas de microcitosis e hipocromia,
compatibles con anemia leve por pérdidas crénicas.

LEU y férmula no corregidos

rwimers | % |0 | it |

LEUn 6.08 x 103/pL
NEUTn 40.5 2.46 x 103/pL
LINFn 48.1 2.92 x 103/pL
MONORN 5.5 0.33 x 103/pL
EOSn 3.1 0.19 x 103/pL
BASOn 0.8 0.05 x 10%/pL
LUCn 2.1 0.13 x 103/pL
%MNn 47.2 %

%PMNnR 51.8 %

(VCM) de 78.6 fL, concentracién media de he-
moglobina corpuscular (CHCM) de 31.5 g/dL,
plaquetas en 197x10%L y volumen plaquetario
medio (VPM) de 10.1 fL; ademads, se identificaron
alteraciones morfolégicas: microcitosis, hipocro-
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Cuadro 2. Rutina REC

LEU 6.08 x 103/l
HEM 4.57 x 10%/pL
HGB 11.5 g/dL
HCT 35.9 %
VCM 78.6 fL
HCM 25.2 pg
CHCM 32.0 g/dL
MCHC 31.5 g/dL

HC 24.7 pg

IDM 13.6 %
IDHb 2.61 g/dL
PLQ 197 x 10%/pL
VPM 10.1 fL

Férmula LEU

imers |0 |0 | it |
LEU 6.08 x 103/pL
Neut 40.5 2.46 x 103/pL
Linf 48.1 2.92 x 103/pL
Mono 5.5 0.33 x 10%/pL
Eos 3.1 0.19 x 10%/pL
Baso 0.8 0.05 x 10%/pL
LUC 2.1 0.13 x 10%/pL
HEM N x 10°/L
IL 1.85 *
IAPM 8.9

Cuadro 4. Alarmas morfologia

Micro +
Hipo i
Desviacion izquierda ++
Plaquetas agregadas +

mia, desviacién izquierda en la serie blanca (++),
y plaquetas agregadas (+).
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El frotis de sangre periférica reveld eritrocitos
normociticos y normocrémicos con ligera ani-
socitosis, sin esquistocitos ni células en lagrima
(Figura 2). Se observaron leucocitos con leve
desviacion izquierda y plaquetas en cantidad
adecuada, con agregacion visible.

La paciente ha recibido tratamiento con me-
didas conservadoras, evitando procedimientos
invasivos innecesarios y utilizando hemostaticos
locales en eventos hemorragicos; en episodios
graves se ha recurrido a transfusiones plaqueta-
rias o antifibrinoliticos.

DISCUSION

La trombastenia de Glanzmann es una enfer-
medad plaquetaria hereditaria rara descrita por
primera vez en 1918 por Eduard Glanzmann,
que es causada por mutaciones en los genes
ITGA2B (que codifica la subunidad allb o
CD41) e ITGB3 (que codifica la subunidad B3 o
CD61), localizados en el cromosoma 17g21.31
y 17¢21.32, respectivamente.>*” La trombastenia
de Glanzmann se hereda de forma autosémi-
ca recesiva, por lo que es mas prevalente en
poblaciones con alta tasa de consanguinidad,
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Figura 2. Aumento a 100x de frotis de sangre periférica
con tincién de Wright-Giemsa de una paciente con
trombastenia de Glanzmann.
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como en paises de Oriente Medio (poblacion
judia-iraqui), Israel, Jordania, Arabia Saudita,
Italia y, en menor cantidad, en familias gitanas y
pakistanies; no obstante, se estima que el 0.5%
de la poblacién sana mundial tiene un alelo
afectado.®'" Existen tres tipos de la enfermedad:
en latipo 1, la mas comun, el receptor GPlIb/llla
esta ausente o en cantidades minimas (0-5%); en
la tipo 2 GPIIb/llla estd moderadamente reducida
(5-25%) y en la tipo 3 GPlIb/llla estd presente
(50-100%), pero es disfuncional.’

Los pacientes manifiestan una tendencia hemo-
rragica desde el nacimiento, que puede incluir
equimosis, petequias, epistaxis recurrente,
gingivorragia, menorragia y, en casos severos,
hemorragias gastrointestinales o del sistema
nervioso central. En neonatos los primeros
signos suelen aparecer tras procedimientos
como punciones para pruebas de laboratorio o
aplicacion intramuscular de vitamina K, como
en la paciente del caso.” La edad mediana de
inicio de los sintomas es al primer afio de vida,
con media a los 5.6 afios; no obstante, el 85%
de los pacientes se diagnostican a los 14 afos

de edad.™

El diagnostico se basa en un cuadro clinico suge-
rente y en estudios de laboratorio que muestran
tiempo de sangrado prolongado, con valores
normales de plaquetas, tiempo de protrombina
y tiempo parcial de tromboplastina, ademas de
estudios de agregacion plaquetaria inducida por
agonistas, como el adenosin difosfato (ADP),
colageno, adrenalina o acido araquidénico en
los que la agregacion estaria ausente o muy
disminuida, excepto en presencia de ristocetina,
que actda a través de un mecanismo indepen-
diente del complejo allbf3. El diagnéstico se
confirma por citometria de flujo, que identifica
la ausencia de los marcadores CD41y CD61 en
la membrana plaquetaria.'

La paciente del caso tuvo un cuadro clésico
de trombastenia de Glanzmann, con manifes-
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taciones hemorragicas desde el nacimiento y
diagnostico confirmado por citometria de flujo;
su seguimiento clinico ha sido conservador,
con tratamiento sintomdtico y prevencion de
sangrados; los anticonceptivos para el con-
trol del sangrado menstrual representan una
estrategia Gtil en mujeres con trombastenia
de Glanzmann, al reducir el riesgo de meno-
rragias.'

Las opciones terapéuticas en la trombastenia de
Glanzmann incluyen medidas locales para el
control del sangrado, uso de antifibrinoliticos,
como el 4cido tranexamico, y transfusiones
de plaquetas en casos severos; sin embargo,
la administracién repetida de plaquetas puede
generar aloanticuerpos contra las glucoprotei-
nas ausentes, lo que complica el tratamiento
y reduce la eficacia transfusional.’ En algunos
casos resistentes se ha administrado el factor
Vlla recombinante activado (rFVIIa) con buenos
resultados y se ha propuesto el trasplante de
médula 6sea como una alternativa curativa en
casos extremos, aunque su practica es limitada
por el riesgo asociado.'” En México no hay guias
estandarizadas para el tratamiento de la trom-
bastenia de Glanzmann, muy probablemente
por la baja prevalencia; no obstante, ha habido
consensos para su diagndstico y tratamiento que
destacan el uso de las pruebas mencionadas, del
tiempo de oclusion y de la prueba de retraccién
del coagulo.™

Desde el punto de vista hematolégico, la co-
municacién de este caso es ilustrativa por la
correlacién entre los datos clinicos y los ha-
[lazgos de laboratorio. La biometria hematica
mostré una anemia leve de tipo hipocromica
microcitica compatible con pérdidas crénicas
de sangre; este estudio, aunque de rutina, no
aporta informacién definitiva del diagnéstico.
La expresion de los marcadores CD41 y CD61
fue negativa, lo que confirma la deficiencia del
complejo allbp3.
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CONCLUSIONES

La trombastenia de Glanzmann es una causa
rara pero importante de sangrados mucocuta-
neos severos desde la infancia; su diagnéstico
requiere una alta sospecha clinica y el uso de
pruebas especializadas. Este articulo muestra
la manifestacién, diagnostico y tratamiento
de una paciente con trombastenia de Glanz-
mann, con insistencia en el seguimiento
multidisciplinario y personalizado para evitar
complicaciones hemorragicas y mejorar el
prondstico a largo plazo. Asimismo, resalta la
necesidad de fortalecer el diagnéstico molecu-
lar y el establecimiento de registros nacionales
de trombopatias hereditarias en México, con
el fin de mejorar la deteccion y el tratamiento
integral de estos pacientes.
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