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Importance of Skin Lesions in the Early
Diagnosis of Glanzmann Trombasthenia:
A Case Report

Sr. Director:

Entre las causas de purpura en la infancia existen numerosas
entidades, entre ellas la tromboastenia de Glanzmann (TG).
Es excepcional que los pacientes con TG sean valorados ini-
cialmente por el dermatélogo. Describimos a continuacion
una lactante que fue evaluada por unas lesiones cutaneas
equimdticas y un eccema facial sangrante, que fueron cla-
ves en el diagnostico precoz de la alteracion plaquetaria
subyacente’.

Una lactante de 2 meses, primogénita, atopica, hija de
padres sanos consanguineos de origen marroqui, fue eva-
luada en la consulta de Dermatologia para la valoracion de
unas maculas purpdricas en el muslo derecho de 2 dias de
evolucion que sus padres relacionaban con un traumatismo
leve (fig. 1). Los padres referian que habia tenido lesiones
similares al nacer. También tenia eccemas en la cara y en
la region retroauricular. Se realiz6 una ecografia de partes
blandas, que descarté una malformacion venosa en la extre-
midad inferior. El recuento plaquetario, el INR, el tiempo
de protrombina y la extension de sangre periférica fueron
normales.

El estudio histologico mostro la presencia de extravasa-
cion de hematies y se descartaron tumores y malformaciones
vasculares.

Un mes después, consultd por hemorragias en las pla-
cas de eccema (fig. 2) y equimosis en las zonas de presion
(fig. 3), por lo que se amplid el estudio hematoldgico. La
agregacion plaquetaria resulté anormal para todos los ago-
nistas, a excepcion de la ristocetina, y el fenotipo celular
fue negativo para CD61 (integrina mb). En el estudio molecu-
lar se identificaron mutaciones en el gen ITGB3, no descritas
previamente. Con estos hallazgos se plante6 el diagnostico
de TG. Se realiz6 consejo genético a los padres, que tienen

https://doi.org/10.1016/j.ad.2021.05.018

genéticas.

La TG es una enfermedad de herencia autosémica rece-
siva que cursa con manifestaciones hemorragicas debidas a
una disfuncion en la agregacion plaquetaria. Esta es debida
a un defecto cuantitativo o cualitativo de la integrina abp3
(glucoproteina ub/ma), que actia como receptor del fibrind-
geno en la membrana plaquetaria. Se estima una prevalencia
de 1/1.000.000 habitantes, pero en areas de alta consangui-
nidad es mucho mas elevada?=>.

El recuento, el tamafo plaquetario y los estudios de coa-
gulacion son normales, por lo que es necesaria la realizacion
de otras pruebas complementarias. El estudio de agregacion
plaquetaria es anormal con todos los agonistas, a excep-
cion de la ristocetina. Ademas, se ha descrito que valores
de PFA-100 por encima de 300 tienen un alto valor predic-
tivo negativo. En el estudio genético se han identificado
mutaciones en los genes ITGA2B e ITGB3, localizados en el
cromosoma 17, y que traducen un fenotipo muy similar®®.
Puede cursar con sintomas mas leves e iniciarse en la adoles-
cencia o la edad adulta en casos de menor penetrancia?>’.

Los primeros signos de esta enfermedad suelen aparecer
antes del segundo afio de vida, pero el diagnostico suele
retrasarse hasta los 7 anos. El signo inicial mas frecuente
en los nifos con TG es el desarrollo de hematomas frente a

Figura 1 Maculas purpdricas en la ingle y la extremidad infe-
rior derecha.
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Figura 2 Placas de eccema sangrantes en la zona retroauri-
cular (a) y el cuello (b).

Equimosis en zonas de presion.

Figura 3

traumatismos leves, aunque pueden comenzar con epistaxis,
plrpura o hemorragias®.

Por ello, el diagndstico diferencial de las lesiones cuta-
neas por TG incluye: la purpura plaquetopénica (farmacolo-
gica, inmune, infecciosa o por procesos oncohematologicos),
dolencias secundarias a alteraciones cualitativas plaque-
tarias (enfermedad de von Willebrand, el sindrome de
Bernard-Soulier o el sindrome de Chédiak-Higashi), plrpuras
vasculiticas (como el sindrome de Schonlein-Henoch), ade-
mas de traumatismos, por lo que debemos tener en cuenta
la posibilidad de abuso. Por otro lado, ante la tendencia
hemorragica de las placas de eccema, debemos descartar
el sindrome de Wiskott-Aldrich, una inmunodeficiencia que
cursa con trombocitopenia y lesiones cutaneas similares a la
dermatitis atépica’®°.

Habitualmente, los pacientes con TG solo precisan
tratamiento profilactico ante procedimientos quir(rgicos

con gran riesgo hemorragico. Se utilizan transfusiones
plaquetarias, administracion de antifibrinoliticos o agentes
hemostaticos locales, aunque en algunos casos es necesario
el trasplante alogénico de progenitores hematopoyéticos.
La transfusion de plaquetas induce con frecuencia la forma-
cion de anticuerpos contra la integrina aibB3 y/o el HLA,
por lo que podria perder su eficacia. Se ha propuesto el
uso del factor vi activado recombinante como tratamiento
y prevencion del sangrado en estos pacientes y para la
prevencion de la aloinmunizacion o el tratamiento de la
refractariedad plaquetaria establecida. Es importante la
educacion sanitaria en medidas de higiene dental y manejo
de hemorragias. En mujeres con TG se debe ofrecer con-
sejo genético, ofreciendo opciones de diagndstico prenatal
si ambos progenitores son portadores. Ademas, es necesario
advertir del riesgo de sangrado en el parto®'°.

La TG no tiene apenas protagonismo en la literatura
dermatoldgica, seguramente por la inespecificidad de sus
manifestaciones cutaneas. Sin embargo, es importante
tenerla en cuenta en el diagnéstico diferencial de un
paciente pediatrico que consulta por lesiones purpUricas, ya
que son el signo de presentacion mas frecuente en esta enti-
dad y podria ayudar a realizar un diagnéstico mas precoz.
Las hemorragias en las placas de eccema resultaron claves
en el diagnostico de esta paciente, por lo que considera-
mos que podrian ser un buen signo de sospecha de posibles
alteraciones plaquetarias.
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