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RESUMEN

La trombastenia de Glanzmann, es una enfermedad provocada por alteraciones de
los receptores de la membrana plaquetaria que provoca sintomas tales como
hemorragias importantes y hematomas en el area facial del paciente, en particular
alrededor de los ojos y la boca. Esta enfermedad es considerada como enfermedad
rara y afecta a 1 x 1.000.000 de personas y se presenta en mayor medida en ciertas
zonas de Africa y paises asiaticos como Pakistan, es una enfermedad de dificil
diagndstico dado su presentacion inusual y por lo que requiere pruebas
especializadas y complejas para lograr un diagnostico diferencial adecuado (3). Los
tratamientos deben ir enfocados a procurar que los pacientes debidamente
diagnosticados tengan una buena higiene dental para evitar situaciones de
sangrado como gingivitis y conozcan las situaciones en las que podria tener
incidencia el trastorno, como por ejemplo el sangrado menstrual en las mujeres. En
caso de hemorragia se utiliza plaquetas endovenosa como medida terapéutica. En
el presente reporte de caso se describe un caso de una paciente pediatrica con
diagnostico de trombastenia de Glanzmann, quien desarroll6 hemorragias
mucocutaneas, subconjuntival y digestivas, que fue manejada con acido
tranexamico. El objetivo de este reporte de caso es dar a conocer la patologia, e
ilustrar el adecuado abordaje diagnostico y terapéutico, asi como,sus
principales manifestaciones clinicas.

Palabras clave: trombastenia Glanzmann, diagndstico, hematoncolégica, defecto
plaquetas, agregacion de plaquetas.



ABSTRACT

Glanzmann's thrombasthenia is a disease caused by alterations in platelet
membrane receptors that causes symptoms such as significant bleeding and
bruising in the patient's facial area, particularly around the eyes and mouth. This
disease is considered a rare disease and affects 1 x 1,000,000 people and occurs to
a greater extent in certain areas of Africa and Asian countries such as Pakistan, it is
a disease that is difficult to diagnose given its unusual presentation and therefore
requires tests specialized and complex to achieve an adequate differential diagnosis
(3). Treatments should be focused on ensuring that duly diagnosed patients have
good dental hygiene to avoid bleeding situations such as gingivitis and are aware of
situations in which the disorder could have an incidence, such as menstrual bleeding
in women. In case of bleeding, intravenous platelets are used as a therapeutic
measure. This case report describes a case of a pediatric patient diagnosed with
Glanzmann's thrombasthenia, who developed mucocutaneous, subconjunctival, and
digestive hemorrhages, which was managed with tranexamic acid. The objective of
this case report is to present the pathology and illustrate the appropriate diagnostic
and therapeutic approach, as well as its main clinical manifestations.

Key words: Glanzmann thrombasthenia, diagnosis, hematocologic, platelet defect,
platelet aggregation.

INTRODUCCION

En condiciones normales, cuando una persona sufre una lesién en la piel, las
plaquetas responden rapidamente para prevenir la pérdida abundante de sangre,
ademas de su participacion en la trombosis, las plaquetas son factores importantes
en la separacion de los sistemas sanguineo y linfatico. Cualquier alteracion en estos
elementos puede causar problemas hemorragicos o trombdtico dentro de estas
alteraciones estan las anomalias cualitativas o cuantitativas de la integrina allb o 33,
conocida como trombastenia de Glanzmann, la cual fue documentada por primera
vez en 1918 por el doctor Eduard Glanzmann. Consiste en un trastorno hemorragico
hereditario, que se caracteriza por una reduccidn grave o la ausencia de la
agregacion plaquetaria a pesar del estimulo de los multiples agonistas
fisiologicos.(1)

La trombastenia de Glanzmann es un trastorno autosdémico recesivo, se suele
presentar en sociedades donde son padres con algun grado de consanguinidad,
afecta de igual manera a ambos sexos. Existen tres tipos: tipo 1 en la que se carece
de GP llIb-llla, la tipo 2, en la que solo hay 10 - 20 % de esta GP normal en la
superficie plaquetaria y la tipo 3, caracterizada por presentar disfuncién de los
receptores, con niveles normales de la GP. El receptor de integrina allb B3 de la
plaqueta se requiere para la agregacién plaquetaria inducida por los agonistas



fisioldgicos, la alteracion ya sea en la integrina allb como de la integrina 33, resultan
en el mismo defecto funcional, porque son necesarias ambas subunidades para la
funcién normal del receptor.(2)

Los trastornos plaquetarios de este tipo son de dificil diagndstico y requieren de
pruebas de laboratorio, ya que el conteo sanguineo y la medicion de los tiempos de
coagulacion pueden ser normales al igual que el conteo cuantitativo de las
plaquetas, por lo tanto, se deben realizar otras pruebas de tipo cualitativo que
resultan costosas y complejas en su interpretacion como la agregometria
plaquetaria siendo esta su prueba gold estandar.(3)

Las manifestaciones clinicas son variables, dependen de la edad, del sexo y se
consideran un trastorno hemorragico grave, ya que la mayoria de los pacientes (75
%) requieren transfusion de sangre o plaquetas durante su vida. Los sintomas
comunes generalizados incluyen hemorragias mucocutaneas y gastrointestinales,
que pueden ser potencialmente mortales, y se pueden desencadenar de manera
espontanea o por traumatismos inducidos.(4)

Basados en la clasificacion de la edad pediatrica, las manifestaciones clinicas
pueden variar, en los neonatos, se puede presentar purpura inmediatamente
después del nacimiento; en los lactantes e infantes los primeros signos son las
petequias en la cara y hemorragia subconjuntival asociada con el llanto; los nifios
por su parte, tienden a presentar un cuadro clinico grave de hemorragia que incluye
hematomas en las yemas de los dedos, hemorragia en los sitios de vacunacion y
episodios recurrentes o graves de epistaxis o sangrado gingival. En las mujeres
adolescentes se presenta cuadros de menorragia.(5)

Existen varios diagndsticos diferenciales que deben ser considerados cuando se
sospecha de trombastenia de Glanzmann. Algunos de ellos pueden incluir:
Sindrome de Bernard-Soulier, enfermedad de von Willebrand trastornos
autoinmunitarios: Algunas enfermedades autoinmunitarias pueden producir
anticuerpos que alteran la funcion de las plaquetas. En estos casos, los sintomas
pueden ser similares a los de la trombastenia de Glanzmann. Teniendo en cuenta
que el cuadro clinico de la paciente es especifico, pero considerando que las
patologias que se reflejan con hemorragias pueden ser multifactoriales, se realiza
confirmacion diagndstica con historia clinica, sintomatologia y paraclinicos
realizados; por los cuales se realiza el diagndstico de trombastenia de
glanzmann.(6)

Es importante tener en cuenta que en pacientes que padecen dicha patologia, los
tratamientos son dirigidos al control hemorragico que como en este caso puede
poner en peligro la vida del paciente de ahi la importancia de la adherencia al
tratamiento.



En el manejo de la Trombastenia de Glanzmann se prioriza la prevencién de la
hemorragia, se debe tener un adecuado cuidado dental para evitar
microtraumatismos produciendo episodios de gingivitis, en el caso de las mujeres
presentan sangrado abundante durante el periodo, se recomienda no usar farmacos
como aines y aspirinas, en caso de hemorragia abundante los pacientes son
tratados con infusion intravenosa de plaquetas normales.(7)

A continuacién se describe el caso de una paciente femenina de 4 afios con
diagndstico de Trombastenia de Glanzmann,teniendo su primer episodio post
aplicacion de la vacuna a los 2 meses de vida.

CASO CLINICO

Se presenta caso clinico de paciente preescolar femenina femenina de 4 afos de
edad, raza afrodescendiente, precedente de la ciudad de Palmira en el
departamento Del Valle del Cauca con antecedentes personales de prematurez con
nacimiento a las 36 semanas de gestacion por oligohidramnios con maduracion
pulmonar por ruptura prematura de membranas, medidas antropométricas de peso:
2830 gr. Talla: 19 cm perimetro cefalico: 34 cm, perimetro toracico 32 cm,
antecedentes patoldgicos de sangrados recurrentes de dificil hemostasia con primer
episodio a los 2 meses de vida posterior a la aplicacibn de vacuna, segundo
episodio a los 6 meses de vida al inicio del proceso de denticion, hematomas en
piernas por el gateo, antecedentes familiares de dismenorrea por parte de tia y
abuela materna y anemia por miomatosis. Por cuadro de sangrados recurrentes
desde los dos afios de vida se encontraba siendo valorada por pediatria
realizandose examenes para estudiar posible trastorno coagulopatico (Sospecha de
enfermedad de Von Willebrand) contando con estudios de antigeno de Von
Willebrand 37%, Factor VIII deficiente 37%, Niveles de factor Xl normales.

Ingresa a urgencias el 02 de octubre del 2021 por cuadro clinico de 1 semana de
evolucion consistente en dolor abdominal, asociado a emesis y diarrea, posterior a
esto presenta deposiciones melénicas en 3 ocasiones y en 1 ocasién emesis en
concho de café por lo cual consulta al hospital Raul Orejuela bueno en Palmira valle,
al examen fisico de ingreso se evidencié leve palidez mucocutanea, presencia de
sangrado continuo en base de molar inferior izquierdo con leve edema gingival.
Presenta abdomen blando, depresible, doloroso a la palpacion. Hematoma de
aproximadamente 8x6 cm en antebrazo derecho regién media de cara posterior. Se
le realiza toma de paraclinicos los cuales reportan tiempo de coagulacién con PT
13.2 seg, INR 1, PTT 28.9 seg, y un hemograma sin leucocitosis, sin neutrofilia,
hemoglobina 7 g/dl, con anemia moderada normocitica normocrémica, plaquetas de
366.000 Ul, en esta institucién dan manejo con acido tranexamico 140 mg, cada 8
horas.



Por cuadro clinico de sospecha de Sindrome de Von Willebrand fue remitida a un
centro de mayor complejidad, al cual ingresa el 03 de octubre del 2021 con un
diagndstico de exacerbacion de sangrado de tipo gastrointestinal, realizan toma de
estudios donde evidencian hemoglobina de 5.8 g/dl, tiempo de coagulacion con PT
13.80 seg, INR 1.10, PTT 29.27 seg por lo que realizan transfusion de 1 unidad de
glébulos rojos con reporte de hemograma postransfusional de 10.10 g/dI. ver tabla 1

Tabla 1. resultados de paraclinicos antes del diagnéstico

HEMOGRAMA 61.30% Edad/ 2 - 6 afios
03/10/2021 Neutrdfilos 5230 31.00% 25-55%

Linfocitos 2650 0.20% 45-70%

Eosindfilos 0.02 5.8 g\dl 0-7%

Hemoglobina 18.90% 10.5-14%g/dl

Hematocrito 298 10x3/uL 32.0-45.0%

Plaquetas 150-450
03/10/2021 TIEMPOS DE Edad/ 1-3 afios

COAGULACION 13.80 seg

PT 1.10 10-14 seg

INR 29.90 seg 0.9-1.1

PTT 22-37 seg
03/10/2021 Fibrindgeno 253.0 mg/ dl Edad/ 1-3 afios
03/10/2021 ANTICUERPOS

IRREGULARES Negativo

Células | Negativo

Células Il

Fuente: elaboracion propia

Es valorada por hematologia dentro de la institucién quien considera alta sospecha
de enfermedad de Von Willebrand por intervalo entre 30-50% indica tratamiento con
acido tranexamico; ademas por sangrado de vias digestivas se indica toma de
endoscopia pero al ser valorada por gastroenterologia considera que su sangrado
es secundario a trastorno couaguloapatico anulando realizacion de este examen,
posterior a mejoria del cuadro clinico y de cumplir 48 horas sin presentar nuevos
eventos de hematemesis o hematoquecia ni melenas se da egreso del centro
meédico con acido tranexamico 140 mg cada 8 horas durante 5-7 dias y control por
parte de hematologia pediatrica.

De forma ambulatoria se realiza examen de actividad de factor de Von Willebran
para hacer clasificacion del tipo de la enfermedad y diferenciar entre la tipo | y tipo Il
pero estos estudios de laboratorio reporta dos pruebas consecutivas negativas, ver
tabla 2, por lo cual se descart6 esta enfermedad en la paciente, sin embargo, por
persistencia de sangrado recurrente se amplian estudios documentando curva de



agregacion plaquetaria compatible con trombastenia de Glanzman, ver figura 1,
haciendo a la edad de 3 afios el diagnostico definitivo.

Tabla 2. paraclinicos diagnéstico diferencial

01/09/2021 Edad/ 1-3 afios
Niveles de antigeno de Von
Willebrand
37% 50-150%
Factor VIl de coagulacion
37% 50-150%
Factor Xl
126% 70-130%
03/10/2021 Edad/ 1-3 afios
Antigeno de Von Willebrand
157% 50-150%
Factor Vlll de la .
coagulacion 157% 50-150%
25/10/2021 Edad/ 1-3 afios
Antigeno de Factor Von
Willebrand 97.8 % 50-150%
Factor VIl de la coagulacion | 196.8 % 50-150%
_ o,
Factor Xl 126% 70-130%

Fuente: elaboracion propia

Figura 1. curva de agregacion plaquetaria

Sarva No, D gel Paciente Hombre del Paciente Madico Remitents
16025 1114012580 Susana Sanchez Ibarra
16026 1114012590 Susana Sanches lbarra
16027 1114012850 Susana Sanchez bama
4 16028 1114012890 Susana Sanchez Ibarra
Caal  Beaciivo Lote No, Concentracion del Reactive Unidades  PPP PRP
Aderoane Diphcaphats 521 -] uM oSt 0,503
Collagen 1-20 L] upiml 0,048 0,534
Epmephnne =21 300 uM 0.082 0,554
Ristacatin 1-20 15 mgimL o4 0,537
ozl ol Valar do Raterencia
59 NORMAL >50%, DISMINUIDO 30-50%, AUSENTE <30%
1.7 NORMAL =50%, DISMINUIDO 30-50%, AUSENTE <30%
4 NORMAL >50%, DISMINUIDO 30-50%, AUSENTE <30%
4 50.5 NORMAL >50%, DISMINUIDO 30-50%, AUSENTE <30%
Canal Comantanas

Curva de Agregacitn plaquetaria para SANGRADO con ADP ausents.
Curva de Agregacion plaquetaria pars SANGRADO con COLAGEND ausents.
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Curva de Agregacion Plaquetaria 18/11/2021

ADP Concentracion 10 Um: Curva Ausente.

Colageno Concentracion 10 Curva Ug/MI Ausente
Epinefrina Concentracion 300 Um Curva Ausente
Ristocetina Concentracion 1,5 Mg/MI Curva Normal 59,5%

‘XXX

tras la confirmacién del diagndstico hemato oncologia pediatrica define que el
tratamiento estara solamente limitado al control de los episodios de sangrado, sin
requerimiento de tratamiento especifico para la enfermedad con indicacién de recibir
acido tranexamico 250 mg via oral, cada 12 horas en episodios de sangrado,
sulfato ferroso jarabe 4 ml cada 24 horas, indefinido y acido félico tabletas 1 mg,
administrado cada 24 horas, indefinido, ademas de estar en constante seguimiento
meédico por parte de hemato-oncologia pediatrica y odontologia pediatrica.

Un ano después del diagnéstico la paciente ha presentado en promedio 3 episodios
gingivales posterior al cepillado dental y epistaxis, autolimitado sin requerimiento
farmacolégico. En los episodios de sangrado que son mas profusos se hace
necesario el uso de acido tranexamico a dosis indicada, tras lo cual se logra un
adecuado control de sangrado. Nueve meses después del diagndstico la paciente
tuvo una hospitalizacion por un episodio de sangrado gingival que no cedi6é a la
administracion de acido tranexamico, la paciente continua en controles trimestrales
por parte de hematooncologia pediatrica. La paciente ha presentado un desarrollo
fisico mental y social adecuado para su edad sin mayores restricciones por su
condicion clinica mas alla de las recomendaciones nutricionales y de seguridad
basicas.

FORTALEZAS Y LIMITACION.

Dentro de las fortalezas encontramos el acceso oportuno, claro, y completo a la
historia clinica del paciente e informacion por parte de la madre la paciente, se
obtuvo registro fotografico. Encontramos fuentes bibliograficas actualizadas,
adecuado manejo y ampliacién de métodos diagndsticos (paraclinicos). Ademas,
paciente adherente al tratamiento farmacolégico establecido. En cuanto a las
limitaciones encontramos articulos con algun costo a los cuales nos fue dificil
acceder, articulos en idiomas diferentes, contamos con tiempo limitado para
realizacion del proyecto.



PERCEPCION DEL PACIENTE

Se indaga a la madre quien comenta gran afectacion emocional, psicologica,
econdmica debido a diferentes situaciones vividas que hacen complejo en manejo
de su patologia ya que no cuenta con los recursos necesarios para un adecuado
abordaje, también refiere multiples barreras de acceso por parte de su aseguradora
lo cual ha generado falta de continuidad en su tratamiento y la ha llevado a
interponer medidas legales. De otra parte manifiesta que la paciente no ha tenido
afectaciones importantes en el desarrollo de sus ciclos vitales.

DISCUSION.

El analisis del caso presentado en relacidon con la literatura revisada permite generar
los siguientes puntos de discusion:

Segun el consenso mexicano, en la gaceta médica 2022 (8), describen que por
tratarse de una enfermedad hereditaria, los pacientes tienen una historia familiar
positiva para trastornos hemorragicos, suelen presentarse con mayor incidencia en
poblaciones en las que el matrimonio entre parientes cercanos es una costumbre
aceptada. En el caso de la paciente, la madre comenta no tener vinculo de
consanguinidad con el padre, ni existe antecedente familiar, siendo la unica hasta el
momento quien presenta esta patologia.

PRESENTACION CLINICA

Segun Revdosdic 2022 articulo de revisidn (9), menciona la importancia de aclarar
que, a diferencia de los pacientes con trastornos hemorragicos mas comunes, como
hemofilia congénita A o B, los pacientes con trombastenia de Glanzmann tienden a
tener mas hemorragias mucocutaneas o hemorragias que involucran membranas
mucosas nasales, oral, gastrica y piel, pero no tienden a presentar lesiones
articulares o sangrado en el cual se involucra el tejido muscular

De acuerdo a la revista Cubana de Hematologia, Inmunologia y Hemoterapia en

2019, (10), las manifestaciones clinicas son variables, dependen de la edad, del
sexo y se consideran un trastorno hemorragico grave, ya que la mayoria de los
pacientes (75 %) requieren transfusion de sangre o plaquetas durante su vida. Los
sintomas comunes incluyen hemorragias mucocutaneas y gastrointestinales, que
pueden ser potencialmente mortales, y se pueden desencadenar de manera
espontanea o por traumatismos. Ademas, puede existir presencia de hemartrosis,
hemorragia intracraneal y hematoma visceral que son los menos frecuentes.



Ademas la revista se basa en la clasificacion de la edad pediatrica, en la cual las
manifestaciones clinicas pueden variar, en los recién nacidos o neonatos (primeros
28 dias), se puede presentar purpura inmediatamente después del nacimiento, pero
a menudo no son dramaticas; en los lactantes e infantes (desde 28 dias hasta 23
semanas) los primeros signos son las petequias en la cara y hemorragia
subconjuntival asociada con el llanto; los nifios (2 a 11 afios) por su parte, tienden a
presentar un cuadro clinico grave de hemorragia que incluye hematomas en las
yemas de los dedos, hemorragia en los sitios de vacunacion y episodios recurrentes
0 graves de epistaxis o0 sangrado gingival, que no responden al manejo
convencional.

En nuestro caso las manifestaciones clinicas al comienzo y durante el curso de la
enfermedad estuvieron dadas por epistaxis, gingivorragia, sangrado en piel
posvacunal y un episodio de sangrado gastrointestinal, llama la atencién que la
paciente curs6 con la presencia de hematomas en miembros inferiores por gateo y
en antebrazo por trauma, no se ha reportado la presencia hemartrosis ni
hemorragias intracraneales, subconjuntivales ni petequias.

TRATAMIENTO

En el articulo de Pacheco CG, (11), refiere que existen tratamientos antifibrinoliticos
derivados de la lisina que impide la fibrinolisis favoreciendo el cese del sangrado,
como acido tranexamico o el acido epsilon-aminocaproico y dentro de las
prioridades de abordaje terapéutico se debe considerar la prevencidén de sangrados
gingivales por medio de adecuadas técnicas de cepillado, prevencion de traumas
osteomusculares,

Alexander Lopez y Carolina Lopez, en la revista colombiana de anestesiologia(12),
manifiestan que actualmente, no hay cura para esta enfermedad, pero existen
tratamientos que pueden ayudar a reducir la gravedad de los sintomas y prevenir
complicaciones. En el abordaje de tratamiento incluye: transfusion de plaquetas, en
caso de no existir adherencia a este manejo se puede utilizar el factor Vlla
recombinante

Para la paciente reportada en el caso el abordaje farmacoldgico se ha limitado a la
administracion de acido tranexamico via oral y topico, exclusivamente en episodios
de sangrado logrando un control adecuado, pero no en todo los casos, pues como
se menciond la paciente ha presentado episodios de sangrado profuso que la ha
llevado a consultar en los servicios de urgencias donde se le ha administrado acido
tranexamico endovenoso y factor Vlla recombinante, en cuanto al abordaje
preventivo se ha basado en la definicion de recomendaciones de cepillado dental y
medidas de seguridad para evitar traumatismos de tejidos blandos vy
recomendaciones nutricionales.



Grainger JD, Thachil J, Will AM, (27), concluyen que esta patologia es un trastorno
con el que los pacientes cursan toda la vida, la condicion no empeora con la edad,
la mayoria de los pacientes tienen una tasa de mortalidad similar a la poblacién
normal. En estos pacientes se debe tener en cuenta que los episodios
hemorragicos pueden poner en riesgo la vida y desencadenar complicaciones
mortales.

En el articulo de Caen JP, Castaldi, Leclerc JC (12), refieren que los pacientes
pediatricos con esta enfermedad pueden experimentar hemorragias que son
dificiles de tratar y que pueden poner en riesgo su vida.

La paciente del caso reportado, se le han realizado procedimientos dentales en
varias ocasiones con éxito y llegando al nivel minimo de sangrado, sin embargo de
manera frecuente presenta hemorragias gingivales limitadas asociadas al cepillado,
sin embargo, en varias ocasiones ha consultado a los servicios de urgencias por
episodios de sangrado profuso que no han podido ser controlados con el tratamiento
ambulatorio, por lo cual ha requerido manejo con transfusion de plaquetas o en caso
de ser necesario el factor Vlla recombinante.

CONCLUSION.

El trastorno de Glanzmann es una enfermedad calificada desde el punto de vista
genético como infrecuente, autosdémica recesiva, se encuentra presente en familias
que comparten algun grado de consanguinidad, afecta de igual manera a ambos
sexos. Esta patologia tiene como base la alteracidn plaquetaria lo que provoca
riesgo de hemorragias localizadas principalmente en piel y mucosas, este es su
signo principal. El tratamiento se enfoca en controlar los sintomas agudos con
antifibrinoliticos, transfusiones plaquetarias todo con el fin de prolongar y mejorar la
calidad de vida de los pacientes

Una anamnesis cuidadosa y minuciosa, un analisis del arbol genealdgico, la historia
familiar y un examen sistémico y oral completos proporcionaran las pistas
necesarias para el diagnostico. La deteccién temprana y el tratamiento oportuno
ofrecen la mejor oportunidad para una mejor calidad de vida. Un abordaje
interdisciplinario con un equipo de Pediatra e Inmunohematologia facilita el camino
del diagnostico.

Cualquier demora indebida en el diagnéstico, puede incluso ocasionar episodios
fatales que pongan en peligro la vida. EI médico de urgencias a menudo puede ser
el primer médico en evaluar la epistaxis de un paciente y, por lo tanto, debe
reconocer las indicaciones clinicas para las pruebas hematoldgicas, la consultay la
remision. El diagnostico temprano de cualquiera de estas condiciones puede
acelerar el proceso de tratamiento adecuado y, por lo tanto, mejorar el pronéstico.



Esto también requiere que el paciente busque atencion médica / dental tan pronto
como aparezcan los sintomas de presentacion. Todo odontologo debe tener esto en
cuenta al examinar estos casos y formular una evaluacién diagnostica bien
planificada. Desde el punto de vista periodontal, el examen periddico personalizado
de salud oral es un mandato en todos los casos de dicha patologia. Es necesaria
una educacion en higiene bucal preventiva con practicas de higiene bucal
traumaticas para evitar emergencias injustificadas y llevar una vida segura.

CONSIDERACIONES ETICAS.

Para este reporte de caso en cumplimiento de los requerimientos de la Universidad
Santiago de Cali para la presentacion de monografias se acataran los fundamentos
éticos promulgados en la Declaracion de Helsinki y sus posteriores revisiones, asi
como la Resolucion 8430 de octubre de 4 1993 que regula la investigacion con
seres humanos en Colombia. Lo anterior contextualizado en las diferentes
normativas vigentes en la Universidad Santiago de Cali y las instituciones de salud
donde se encuentre el paciente.

Los familiares del paciente seran debidamente informados y se realizara la
retroalimentaciéon necesaria con el fin lograr avances en la investigacion de esta rara
enfermedad, para que asi puedan participar libremente en los procesos facilitando la
informacion que sea pertinente.

NORMATIVIDAD ETICA APLICABLE.

En este reporte de caso tipo monografia se aplicaran tres normativas, la primera es
el codigo de Nuremberg, la Declaracion de Helsinki de caracter internacional y la
Resolucion 8430 de octubre de 1993 de caracter nacional, la informacion
diligenciada en el siguiente reporte de caso es netamente con fines académicos
para persona de salud, la informacion del paciente sera empleada con absoluta
confidencialidad de las cuales se ampliara un poco a continuacion:

Cédigo de Niiremberg: El gran peso de la evidencia ante nosotros demuestra que
algunos tipos de experimentos médicos, en humanos, cuando se mantienen dentro
de limites bien definidos, satisfacen -generalmente- la ética de la profesion médica.
Los protagonistas de la practica de experimentos en humanos justifican sus puntos
de vista basandose en que tales experimentos dan resultados provechosos para la
sociedad, que no pueden ser procurados mediante otro método de estudio. Todos
estan de acuerdo, sin embargo, en que deben conservarse ciertos principios basicos

para poder satisfacer conceptos morales, éticos y legales



Declaracion de Helsinki: fue declarada en 1964 por la Asociacion Médica Mundial
(AMM) en la 18% Asamblea Médica Mundial, desde entonces ha sido adoptada por
diferentes asambleas con algunas revisiones, cada uno de los parrafos de la
declaraciéon se considera como un todo por lo cual debe ser considerado en relacion
con los otros. Por este motivo se tendran en cuenta los siguientes apartados (6):

El propdsito principal de la investigacion médica en seres humanos es
comprender las causas, evolucion y efectos de las enfermedades y mejorar
las intervenciones preventivas, diagndsticas y terapéuticas (métodos,
procedimientos y tratamientos).

Al tratarse de un enfermedad rara como la trombastenia de Glanzmann es
importante contar con un diagnostico diferenciado acertado, asi como la eleccion de
los tratamientos de acuerdo a la realidad del paciente esto es importante de sefalar
aun cuando en el reporte de caso que se realiza no se pretende llevar a la practica
tratamientos o pruebas diagndsticas.

Algunos grupos y personas sometidas a la investigacion son particularmente
vulnerables y pueden tener mas posibilidades de sufrir abusos o dafio
adicional.

Todos los grupos y personas vulnerables deben recibir proteccién especifica.

En este reporte de caso se trata de un paciente pediatrico por lo cual deben tomarse
todas las medidas necesarias tendientes a proteger la infancia y minimizar asi los
dafos o abusos que se pudieran presentar, asi mismo realizar el acompanamiento
respectivo con los familiares para que todos puedan trabajar en comun acuerdo
hacia esos objetivos.

La investigacibn médica en seres humanos debe conformarse con los
principios cientificos generalmente aceptados y debe apoyarse en un
profundo conocimiento de la bibliografia cientifica, en otras fuentes de
informacion pertinentes.

Es vital en este reporte de caso tipo monografia tener en cuenta la bibliografia
meédica sobre la trombastenia de Glanzmann ya que se trata de una enfermedad
poco usual y de dificil diagndstico y una adecuada revision a dicha bibliografia nos
ayudara a poder comparar los diferentes casos con el que estamos estudiando y
poder buscar los métodos mas adecuados de diagndstico y tratamiento.

Estos apartados de la Declaracion de Helsinki se han especificado por parecernos
pertinentes a nuestro reporte de caso, pero se debe reiterar que conforman un todo
con los demas. En cuanto al panorama nacional la normativa tendremos en cuenta
los siguiente:



Resolucion 8430/93: que aborda lo concerniente a las normatividad técnica y
administrativas de la investigacion médica, el capitulo Ill toco lo concerniente en
investigaciones a menores y a continuacion se resumen algunos de sus articulos(7):

Para la realizacion de investigaciones en menores o en discapacitados
fisicos y mentales debera, en todo caso, obtenerse, ademas del
Consentimiento Informado de quienes ejerzan la patria potestad o la
representacion legal del menor o del discapacitado de que se trate,
certificaciéon de un neurdlogo, siquiatra o sicélogo, sobre la capacidad de
entendimiento, razonamiento y I6gica del sujeto.

Cuando la capacidad mental y el estado sicologico del menor o del
discapacitado lo permitan, debera obtenerse, ademas, su aceptacion para
ser sujeto de investigacion después de explicarle lo que se pretende hacer.

Las investigaciones clasificadas como de riesgo y sin beneficio directo al
menor o al discapacitado, seran admisibles cuando el riesgo sea menor o
mayor al minimo, en caso de ser menor la intervencion o procedimiento
debera tener alta probabilidad de obtener resultados positivos o
conocimientos generalizables sobre la condicion o enfermedad del menor o
del discapacitado que sean de gran importancia para comprender el
trastorno o para lograr su mejoria en otros sujetos, en caso de ser mayor el
Comité de Etica en Investigacion de la institucion investigadora, establecera
una supervisién estricta para determinar si aumenta la magnitud de los
riesgos previstos o0 surgen otros y suspendera la investigacion en el
momento en que el riesgo pudiera afectar el bienestar bioldgico, psicoldgico
o social del menor o del discapacitado.
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