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RESUMEN 

 

El Síndrome de Bernard-Soulier es un trastorno hemorrágico hereditario poco común 

causado por la deficiencia del complejo GPIb-IX-V, principal receptor del factor de von 

Willebrand y esencial para la adhesión plaquetaria. Se caracteriza principalmente por 

presencia de macroplaquetas y trombocitopenia. El objetivo del proyecto fue investigar las 

características clínicas y análisis de laboratorio para el diagnóstico de esta patología 

mediante una búsqueda bibliográfica. Este informe se llevó a cabo mediante un enfoque 

cualitativo, nivel descriptivo de diseño documental no experimental, corte transversal y de 

tipo retrospectivo. La información se recolectó en varias bases de datos como PubMed, 

SciELO, Elsevier, Blood Research, entre otros, con una población conformada por 52 

bibliografías en la cual según con los criterios de inclusión y exclusión se seleccionó una 

muestra de 30 artículos. Se evidenció que en esta enfermedad la edad no es un factor 

importante y que los síntomas más importantes son epistaxis (25%), sangrado gingival 

(22,5%), menorragia (17,5%), seguido de otras como hematomas, sangrado gastrointestinal. 

Por otra parte, entre los exámenes más utilizados fueron el hemograma (16,9%), extendido 

de sangre periférica (16,9%), pruebas de agregación plaquetaria (18%) y citometría de flujo 

(14,4%). También se destacaron los cambios presentes en este síndrome como 

macrotrombocitopenia, déficit en el complejo de la glucoproteína Ib y disfunción de la 

agregación con ristocetina. En conclusión, la identificación precisa de las manifestaciones 

clínicas en conjunto con los exámenes adecuados contribuye a una detección oportuna de 

esta patología.     

 

Palabras claves: Síndrome, Bernard-Soulier, Trombocitopenia, Plaquetas gigantes, GPIb-

IX-V, Pruebas de Laboratorio.   
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CAPÍTULO I. INTRODUCCION 

 

El presente trabajo se trató acerca del Síndrome de Bernard-Soulier, pruebas de laboratorio 

y características clínicas para determinar información de esta patología, que poco común y 

que se le clasifica como un desorden de la coagulación. La principal característica es la 

disfunción de las plaquetas, que son las encargadas del proceso de coagulación sanguínea, 

resultando en una trombocitopatía. Para que un hijo desarrolle este síndrome, es necesario 

que tanto el padre como la madre aporten el gen, lo que indica que esta afección es hereditaria 

y se transmite a través de un patrón autosómico recesivo1. 

 

El Síndrome de Bernard-Soulier es una condición poco común que, trasmitida de forma 

autosómica recesiva, aunque presenta una variante aparentemente dominante y se encuentra 

en el séptimo puesto entre las alteraciones más prevalentes de coagulación. Sus causas se 

deben a un déficit de función o una ausencia del complejo de glicoproteina Ib-IX-V, receptor 

principal del factor de von Willebrand, fundamental para la adhesión de las plaquetas al 

subendotelio. Este complejo está compuesto por cuatro péptidos: GPIbα, GPIbβ, GPIX y 

GPV, los cuales se originan de diferentes genes que pueden sufrir cambios2.  

 

Los trombocitos desempeñan un papel importante en diversos procesos, tales como la 

respuesta inmunitaria, cicatrización y el cáncer, aunque su función primordial se centra en 

el control de la hemostasia primaria. Cuando se presenta una lesión de vasos sanguíneos, las 

células del endotelio se separan, lo que revela las fibras de colágeno y membrana basal. El 

factor von Willebrand (VWF) se adhiere a estas fibras creando un complejo que es 

identificado por el receptor GPIb-V-IX en la superficie plaquetaria3.  

 

Esta conexión provoca que las plaquetas que están en circulación disminuyan su velocidad 

al alcanzar la zona lesionada, deteniéndose con el tiempo. Este proceso activa, atrae y agrupa 

las plaquetas que están cerca del área afectada, formando un tapón plaquetario que, en 

combinación con los factores de coagulación, ayuda a detener la pérdida de sangre3. 

Sangrados nasales recurrentes o duraderas, moretones, y hemorragias gingivales son 

indicativos iniciales del síndrome de Bernard-Soulier. Análisis de agregación plaquetaria y 

citometría de flujo (que examina la posible falta de la glucoproteína Ib en las plaquetas) son 

exámenes que facilitan la determinación de esta patología1. 
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Se presenta trombocitopenia, macroplaquetas, y modificaciones en el funcionamiento a 

causa de la disfunción de dicho receptor, lo que provoca sangrados que se manifiesta 

fácilmente desde hematomas generados con facilidad hasta hemorragias graves durante 

procedimientos quirúrgicos. En pacientes heterocigotos, el Síndrome de Bernard-Soulier se 

relaciona con macrotrombocitopenia que puede causar síntomas leves o ser asintomático2. 

Debido al rol fundamental de la GPIb-V-IX en el proceso hemostático, que contribuye a 

guiar a las plaquetas al área lesionada, un funcionamiento inadecuado de estas células 

incrementa considerablemente el riesgo de sangrado3. 

 

Alrededor de todo el mundo, este padecimiento ha sido reportado casi exclusivamente en la 

descendencia de padres consanguíneos. En países europeos y asiáticos hay una prevalencia 

estimada en menos de 1 caso por cada 1 000 000 de personas, con mayor predominio del 

género femenino con un 56% 2. No obstante, en una investigación realizada en una pequeña 

población islandesa de 320.000 habitantes, se han reportado 12 pacientes con esta patología, 

lo que refleja una prevalencia mayor, 4 por cada 100 000 individuos4.  

 

En un estudio realizado en Irán, se calculó una prevalencia, de 1 en 600 000 habitantes. Sin 

embargo, la incidencia podría ser aún mayor, cerca de 1 por cada 1 000 000 de habitantes, 

esto debido a problemas en su detección, cuando los pacientes no presentan sintomatología 

o los análisis no son definitivos, complicando su identificación2. 

 

En América del Norte, estudios han indicado que la frecuencia del Síndrome de Bernard-

Soulier ha sido estimada en 1 por cada 1 000 000 de personas, razón por la cual se afirma 

que es una enfermedad infrecuente y en concordancia con otros autores, esto se debe a 

diagnósticos erróneos lo que obstaculiza en gran manera su investigación clínica5. 

 

En Ecuador, no se encontraron datos o estudios que aporten a la investigación acerca del 

Síndrome de Bernard-Soulier, pruebas de laboratorio y características clínicas, esto tras una 

búsqueda de información en bases científicas como Scopus, Redalyc, PubMed, Google 

Schoolar, Dialnet, Scielo.  
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Después de la revisión de la literatura científica en diversas bases de datos, no se observaron 

datos comprobados acerca de este síndrome en Chimborazo y Riobamba. Por lo mencionado 

anteriormente se planteó el desarrollo de la presente investigación buscando identificar 

clínicas mediante una búsqueda bibliográfica de información las características asociadas a 

este trastorno y los análisis de laboratorio que contribuyan a su descubrimiento. 

 

En el capítulo II se recopiló información científica acerca del tema de investigación 

planteado, incorporando los temas más importantes en base de libros y artículos para la 

sustentación del marco teórico. 

 

El capítulo III describió la metodología que se utilizó para esta investigación, resaltando el 

enfoque, el nivel, diseño, secuencia, cronología de los hechos, criterios de inclusión y 

exclusión, población, muestra, método de estudio, técnicas, procedimientos y 

consideraciones éticas. 

 

El capítulo IV agrupó los datos a partir de bibliografía científica, los mismos que se 

sintetizaron en tablas de resultados junto con su análisis y discusión correspondiente. 

 

El capítulo V expuso las conclusiones a las que se llegaron luego de realizar el trabajo, 

además se añadieron las referencias bibliográficas y anexos vinculados al trabajo de 

investigación. 

 

El desorden en estudio surge debido a cambios genéticos que no permite la creación del 

complejo por medio del retículo endoplasmático y aparato de Golgi. Se produce una serie de 

cambios cuando hay una mutación en el receptor, lo que impide que el dominio N-terminal 

de Gplba (que actúa como el sitio de unión para diferentes proteínas de adhesión, receptores 

y factores de la coagulación) se conecte al factor de von Willebrand. Esto afecta 

principalmente la hemostasia primaria, lo que impide la captura de plaquetas en el lugar de 

lesión, además de limitar a la trombina en su función de activar las plaquetas2.  

 

La enfermedad se presenta regularmente en la infancia con síntomas como hematomas, 

hemorragias gingivales y púrpuras. En la mayoría de los casos, los pacientes pueden 
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experimentar sangrados gastrointestinales y hematuria. Aquellos con desórdenes 

hereditarios de la hemostasia tienden a tener hemorragias abundantes durante la cirugía2. 

 

En un estudio global realizado por Orsini y su equipo, se llegó a la conclusión que la cantidad 

en el sangrado quirúrgico en individuos con problemas plaquetarios disminuye cuando se 

aplican terapias antihemorrágicas. se observó que los pacientes que no recibieron dicha 

intervención tienen un sangrado más severo en comparación de aquellos que si lo recibieron. 

Con un tratamiento adecuado este tipo de problemas se pueden mitigarse2.  

 

En el Capítulo 1 de la Ley Orgánica de Salud destaca que “la atención integral se llevará a 

cabo a través de la acción colaborativa de todos los miembros del Sistema Nacional de Salud, 

especialmente en lo que respecta al control de enfermedades no transmisibles, congénitas, 

crónico-degenerativas, hereditarias y otros problemas prioritarios de salud pública. Incluirá 

la investigación de sus causas, impacto y magnitud sobre la salud, vigilancia epidemiológica, 

fomento de hábitos saludables, prevención, recuperación, rehabilitación, reintegración social 

de los afectados”6. 

 

Capitulo II artículo 1 de la Ley Orgánica de Salud establece que “Se llevarán a cabo las 

medidas requeridas para el aseguramiento de salud, con el objetivo de incrementar su 

esperanza y elevar su calidad de vida, siguiendo principios de disponibilidad, accesibilidad, 

calidad y amabilidad con normas de excelencia, en la promoción, prevención, diagnóstico, 

tratamiento, rehabilitación y sanación. Aquellos que padezcan estas condiciones serán 

considerados en situaciones de doble vulnerabilidad”6. 

 

La realización de este estudio es fundamental para comprender mejor las características 

clínicas que se van a presentar en pacientes que son diagnosticados con la patología en 

estudio, además el diagnóstico temprano y el manejo adecuado son cruciales para mejorar la 

calidad de vida de los pacientes afectados.  

 

En base a esto se realizó la siguiente pregunta: ¿Es de utilidad investigar las características 

clínicas y pruebas de laboratorio del Síndrome de Bernard-Soulier 
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Debido a que los síntomas son similares con otras enfermedades hemorrágicas y a su baja 

prevalencia, su diagnóstico puede ser complicado y tardío. Además, con la falta de 

conocimiento generalizado sobre el síndrome, conlleva a la aplicación de tratamientos 

insuficientes e inadecuados, aumentando el riesgo de hemorragias graves entre otras 

complicaciones. Por ello, es de suma importancia profundizar en el conocimiento de los 

análisis junto con las manifestaciones clínicas asociados a esta patología. 

 

Este trabajo de investigación permitirá consolidar la información disponible e identificar 

parámetros de detección claros y precisos para la enfermedad. Al realizar esta revisión, se 

podrá ofrecer un recurso valioso para los profesionales de la salud, que facilite la 

identificación temprana del trastorno. Esto no solo permitirá un diagnóstico más oportuno, 

sino también un tratamiento adecuado, mejorando así el pronóstico y la calidad de vida de 

los pacientes afectados por esta rara disfunción plaquetaria. 

 

Los beneficiarios principales de esta investigación serán los profesionales de la salud que 

día a día se enfrentan a la necesidad de reconocer trastornos hemorrágicos raros. Mediante 

la identificación de las manifestaciones clínicas más frecuentes y los exámenes de 

laboratorio, este estudio ofrecerá herramientas útiles para optimizar la detección temprana y 

evitar de esta forma, complicaciones derivadas de un tratamiento inadecuado. De la misma 

manera, los pacientes que tienen esta enfermedad serán indirectamente beneficiados al 

recibir diagnósticos más precisos y oportunos, reduciendo el riesgo de eventos hemorrágicos 

graves que comprometan su calidad de vida. 

 

Este trabajo buscará ampliar el conocimiento de los mecanismos patológicos y las 

manifestaciones clínicas del síndrome de Bernard-Soulier, consolidando los hallazgos de la 

literatura científica disponible. Desde una perspectiva práctica, el estudio proporcionará 

información sobre las pruebas de laboratorio que permitan mejorar la precisión diagnóstica, 

fortaleciendo el manejo clínico de los pacientes. La presente investigación tendrá un impacto 

significativo ya que, puede facilitar a los avances en el diagnóstico y manejo de esta afección, 

mejorando la calidad de atención de los pacientes afectados por esta enfermedad poco 

conocida pero potencialmente grave. 
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El objetivo fue investigar las características clínicas y las pruebas de laboratorio para el 

diagnóstico del Síndrome de Bernard-Soulier mediante una búsqueda bibliográfica, 

estableciendo los siguientes objetivos específicos: 

 

 Analizar las manifestaciones clínicas más frecuentes en pacientes diagnosticados con 

el Síndrome de Bernard-Soulier, mediante la recopilación de la literatura científica. 

 Destacar las pruebas de laboratorio más utilizadas que contribuyan al diagnóstico del 

Síndrome de Bernard-Soulier a través del análisis documental de artículos 

científicos. 

 Distinguir las alteraciones plaquetarias en pacientes con el Síndrome de Bernard-

Soulier mediante la revisión de documentos científicos. 
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CAPÍTULO II.  MARCO TEÓRICO  

 

Hematopoyesis 

 

La hematopoyesis es un conjunto de procesos biológicos que desencadenan en la producción 

de células sanguíneas, tales como glóbulos rojos, glóbulos blancos y plaquetas. Estas células 

tienen un ciclo de vida breve, por lo que es necesario un proceso continuo de renovación que 

se adapte a las necesidades del organismo para mantener sus niveles balanceados a lo largo 

de la vida7 (Anexo 1).  

 

Los hematíes se generan en la médula ósea a través de un mecanismo denominado 

“eritropoyesis”. La célula madre que da lugar a los eritrocitos se conoce como unidad 

formadora de brotes eritroides con gran capacidad de multiplicarse. Esta célula da lugar a 

las unidades de colonias eritroides, que poseen un limitado potencial de producción. Bajo la 

influencia de varios factores, como la eritropoyetina, se desarrollan los precursores que 

tienen una diferenciación morfológica reconocible siendo el proeritroblasto, eritroblasto 

basófilo, eritroblasto policromatófilo, eritroblasto ortocromático, reticulocito y por último el 

glóbulo rojo maduro8. 

 

La formación, multiplicación y desarrollo que da lugar a los distintos tipos de las células 

hemáticas blancas se conoce como leucopoyesis, y varía según el tipo celular que provienen. 

Los granulocitos son productos de las Unidades formadoras de colonias granulocitos, 

eritrocitos, macrófagos y megacariocitos (UFC-GEMM), que a su vez dan origen a las UFC-

G iniciando la formación de los precursores: mieloblastos, promielocitos, mielocitos, 

metamielocitos, células en cayado y finalmente leucocitos completamente formados 

(neutrófilos, eosinófilos y basófilos) 8.  

 

Durante la monopoyesis, las UFC-GEMM producen las unidades formadoras de colonias 

monocíticas (UFC-M) que llevan a la generación de monoblastos, promonocitos y 

monocitos. En la fase de creación de linfocítica, la célula progenitora se origina de la célula 

madre pluripotente resultando en linfoblastos, prolinfocitos y linfocitos, que maduran en 

diferentes sitios, entre ellos: la médula ósea, bazo, ganglios linfáticos y timo8.  
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Megacariopoyesis  

 

A lo largo del tiempo se ha aceptado que los trombocitos se derivan de los megacariocitos, 

sin embargo, los mecanismos por los que se forman y liberan al torrente sanguíneo continúa 

siendo un tema controvertido. En la última fase de formación megarariocítica, se produce la 

maduración de su citoplasma, que dará lugar a la formación y su posterior liberación de las 

plaquetas9 (Anexo 2). 

 

El antecesor inicial es la unidad formadora de ráfagas megacariocíticas (BFUMK), 

produciendo grandes colonias de megacariocitos, después está el CFU-MK, que tiene una 

capacidad de proliferación más limitada y genera colonias de menor tamaño. Estos se 

diferencian, alcanzan la madurez y pasan por un proceso de poliploidización hasta 

convertirse en megacariocitos desarrollados, listos para una producción efectiva de plaquetas 

promovida por la trombopoyetina y ciertas interleuquinas como la IL-3, IL-6, IL-78,10. 

 

Trombopoyesis 

 

Una vez que el megacariocito alcanza plena madurez, genera largas extensiones de su 

citoplasma, llamadas proplaquetas, que más tarde se fraccionarán. El último proceso de 

división puede suceder dentro del torrente sanguíneo, favorecido por la presión del flujo de 

sangre. Recientemente se ha identificado la existencia de formas intermedias denominadas 

preplaquetas, que tienen una forma discoidal relativamente más grandes que la plaqueta10.  

 

La trombopoyesis finaliza en corto periodo de horas, en el cual casi todo el citoplasma se 

transforma, dando origen a alrededor de 1000-5000 trombocitos cada uno. La interacción 

con el colágeno tipo I en el primer espacio restringe la producción prematura de proplaquetas 

y la liberación al compartimento medular10. 

 

Plaquetas 

 

Los fragmentos celulares que desempeñan un papel importante para el desarrollo de la 

hemostasia son las plaquetas, ellas cumplen una función clave en los desórdenes 
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hemorrágicos y trombóticos. Estas células anucleadas se originan debido a la fragmentación 

citoplasmática del megacariocito y su fisiología se regula de acuerdo con su estructura, 

mecanismos de señalización y su sistema metabólico. Su participación en muchas funciones 

homeostáticas, así como su fácil obtención para investigaciones, ha justificado su utilización 

como modelo experimental resultando de gran valor en los campos de la biología celular9. 

 

Las plaquetas son células sin núcleo con una forma discoide que miden aproximadamente 

0.5 - 3.0 µm. Su desarrollo proviene de los megacariocitos mediante un proceso conocido 

como endomitosis. La hormona responsable de garantizar el correcto desarrollo de los 

trombocitos es la trombopoyetina. A diferencia de la eritropoyetina que se produce 

principalmente en el hígado y en el riñón, la trombopoyetina se sintetiza en la médula ósea 

y el músculo liso, que a su vez se elimina por medio de las mismas plaquetas que genera, lo 

que significa que, a mayor destrucción de plaquetas, se encontrará mayor concentración de 

trombopoyetina en la circulación7,11 (Anexo 3). 

 

Cada uno de los megacariocitos genera alrededor de 2.000 plaquetas después de un proceso 

de maduración en la médula que dura entre 4 y 5 días. Tras ser liberadas de la médula ósea, 

estas células ingresan al torrente sanguíneo donde sus valores normales oscilan entre 150 a 

400 mil por µL. No hay una reserva plaquetaria en la médula, y por lo general, el 20% 

permanece en el bazo, mientras que el 80% de ellas están en circulación9.  

 

La función primordial de los trombocitos es activarse al atravesar un endotelio que ha sufrido 

daños para generar agregaciones. Presentan rápidamente receptores en su membrana y 

pseudópodos, mientras se unen a componentes del subendotelio y construyen el tapón 

hemostático. Dado que las plaquetas poseen una vida media cerca de diez días, un adulto 

promedio necesita producir alrededor de 1 x 1011 plaquetas diariamente, una tasa de 

fabricación que puede elevarse de 10 a 20 veces en situaciones de necesidad9. 

 

Las plaquetas contienen diversos organelos importantes, entre los cuales se destacan los 

lisosomas, mitocondrias, peroxisomas, gránulos alfa y gránulos densos. Estos últimos 

desempeñan un papel crucial en la coagulación, ya que tienen factores esenciales. Los 

gránulos alfa contienen los factores V, VIII, factor de von Willebrand, selectina P, 

fibronectina, trombospondina, fibrinógeno, β-tromboglobulina, factor plaquetario y el factor 
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de crecimiento derivado de plaquetas (PDGF). Por otro lado, los gránulos densos albergan 

adenosín difosfato (ADP), serotonina y calcio. Además, el citoplasma puede incluir otros 

compuestos como eponefrina, norepinefrina citocinas y óxido nítrico11 (Anexo 4). 

 

Hemostasia  

 

El proceso que se encarga de mantener circulación de la sangre dentro de los vasos 

sanguíneos se lo conoce como hemostasia. Este mecanismo abarca tanto las funciones 

anticoagulantes, como las reacciones que se producen cuando un vaso sanguíneo se lesiona, 

incluyendo la coagulación y su disolución.  La hemostasia constituye un mecanismo que, a 

través de un proceso intrincado, realiza dos funciones fundamentales12,13 (Anexo 5). 

 

 Evitar la coagulación sanguínea en el organismo, de manera que permita la 

circulación adecuada del fluido en los vasos sanguíneos. 

 Eliminar fugas de sangre del espacio intravascular que ocurre por medio de la 

lesión en un vaso sanguíneo comprometiendo su continuidad. 

 

Esta última función se lleva a cabo por medio de la creación de una red de fibrina que 

también suministrará los componentes necesarios para restaurar las paredes del vaso, y 

cuando ya no es requerida, este mismo mecanismo se encargará de su eliminación mediante 

el proceso de destrucción. Este procedimiento debe ejecutarse de forma rápida, específica y 

con un control preciso, ya que, una falla conlleva graves consecuencias produciendo 

hemorragias y trombosis7. Su estudio, se clasifica en varias etapas que son: la fase vascular, 

hemostasia primaria, hemostasia secundaria, regulación antitrombótica y la fibrinólisis. Sin 

embargo, es esencial tener en cuenta que todas las etapas se realizan casi al mismo tiempo12.  

 

Fase vascular  

 

El endotelio saludable genera las moléculas clave que previenen la trombosis, además de 

sintetizar compuestos que actúan contra las plaquetas, que evitan la coagulación y elementos 

antiinflamatorios. En un endotelio en buen estado, se desarrollan elementos como 

prostaciclina (PGI2) el óxido nítrico (NO), que son sustancias que dilatan los vasos y 

mantienen a las plaquetas en reposo e inactivas12.  
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La primera reacción que ocurre tras la ruptura del vaso sanguíneo es la constricción del 

mismo, lo que ayuda a minimizar la pérdida de sangre. Al romperse el endotelio, libera al 

factor de von Willebrand (FvW) almacenado en los cuerpos de Weibel-Palade, que es 

necesario para que las plaquetas se activen y se adhieran al colágeno. También se libera 

factor tisular (TF), que es fundamental para el inicio del proceso de coagulación12. 

 

Hemostasia primaria 

 

Este proceso comienza apenas unos segundos tras la lesión, con la unión de las plaquetas a 

las paredes vasculares para frenar la pérdida de sangre en vénulas, pequeñas arteriolas y 

capilares. Se lleva a cabo una vasoconstricción que desvía la sangre de la zona dañada, 

mientras que los trombocitos se fijan a la pared del vaso afectado, liberando el contenido de 

los gránulos e interactuando con otras plaquetas, estableciendo la base del primer tapón 

plaquetario. Asimismo, estas células juegan un rol en la activación de coagulación al ofrecer 

una superficie adecuada para la formación de complejos enzimáticos. El tapón plaquetario 

se genera a través de la combinación de varios mecanismos13,14:  

 

 Adhesión plaquetaria al subendotelio vascular que ha sufrido daño (facilitada por el 

factor de von Willebrand). 

 Agregación primaria de las plaquetas cuando se activa el receptor glucoprotéico 

IIb/IIIa, lo que permite que se conecten entre sí. 

 Agregación secundaria de otras plaquetas al tapón formado a causa de la liberación 

de compuestos intraplaquetarios. 

 Consolidación del coágulo y su retracción. 

 Establecimiento del tapón hemostático final mediante la creación del polímero de 

fibrina. 

 Finalización del sangrado y comienzo de los procesos de restauración del vaso 

afectado. 
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Hemostasia secundaria 

 

Se distingue por la activación del proceso de coagulación, en el que se identifican dos vías 

primordiales: la vía extrínseca, que comienza por lesión en el tejido, y la vía intrínseca, que 

se activa al entrar en contacto con superficies irregulares de los vasos. Ambas operan de 

manera conjunta para asegurar una respuesta adecuada ante un daño en los vasos sanguíneos. 

Las dos vías se unen en la vía común, donde se activa el factor X lo que lleva a la producción 

de trombina, una enzima esencial en la creación de fibrina15. 

 

Cascada de la coagulación  

  

Es un procedimiento que facilitará a la activación de los elementos de coagulación, crucial 

para detener la hemorragia cuando ocurre una herida. Esta conversión es posible gracias a la 

trombina que actúa directamente sobre el fibrinógeno, una proteína soluble del plasma, 

convirtiéndose en fibrina y crea una red que refuerza el tapón inicial, estabilizando así el 

coagulo15 (Anexo 6). 

 

Vía extrínseca: Todo comienza con la interacción del factor tisular (FT) en circulación con 

el factor VII, luego los factores IX y X se activan con la asistencia del complejo FVIIa-FT, 

transformándose en FIXa y FXa lo que intensifica en sistema activado del factor VII. El 

factor Xa desempeña un papel vital en este proceso de la coagulación ya que se encarga de 

activar la protrombina15. 

 

Vía intrínseca: Se origina con la activación del factor XII, el cimógeno AMP, la 

precalicreína y el factor XI. Posteriormente, el factor XIa activará el FXI y formará un 

complejo con el FVIII, que está unido al factor von Willebrand. Juntos, estos activarán el 

factor X, integrándolo en la vía común para estimular la protrombina15.  

 

Vía común: Forma la trombina, actúa sobre el fibrinógeno promoviendo su polimerización 

y desarrollando redes de fibrina, activando el FXIII, el cual consolida el coágulo. Esta 

trombina estimulará los FVIII y FV que son importantes en la activación del FX, FII y FXI 

contribuyendo a la agregación irreversible. Esto retroalimenta la vía intrínseca impulsando 
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el inhibidor de la fibrinolisis por trombina, evitando que la plasmina detenga la 

coagulación16.  

 

Regulación antitrombótica  

 

El endotelio saludable desempeña un papel esencial en esta regulación. El inhibidor del 

factor tisular (IFT) se asocia con el factor Xa, neutralizándolo e inhiben al FT, contribuyendo 

así a evitar la producción de trombina. Por otro lado, la trombina también posee propiedades 

que ayudan a prevenir la trombosis; al unirse a la trombomodulina (TM) facilita la activación 

de la proteína C, que, junto a la proteína S, que es su cofactor, se ocupa de hidrolizar los 

factores V y VIII de la coagulación limitando así la formación del coágulo12.  

 

Además, la antitrombina (AT) actúa inhibiendo a la trombina de manera directa, y su 

actividad se ve incrementada al unirse a un glucosaminoglucano (GAG), que puede ser el 

heparán sulfato o la heparina. Las proteínas que pueden regular el proceso antirombótico 

como IFT, TM y AT son producidas por el endotelio. En el hígado se sintetiza la Proteína C 

y la Proteína S12. 

 

Fibrinólisis  

 

Este es el mecanismo de degradación del trombo. Los almacenamientos de fibrina son 

descompuestos por una enzima se genera a partir del plasminógeno a través del activador 

tisular de plasminógeno (t-PA), el cual es la plasmina. La urokinasa (u-PA) también actúa 

como un activador de la plasmina. Esta enzima actúa en los polímeros del fibrinógeno, 

resultando en productos derivados de fibrinógeno, así como en la fibrina estable, es decir, 

aquella que tiene enlaces cruzados gracias al factor XIII, lo que produce los dímeros-D12.  

 

Estos se encuentran de manera habitual en el plasma, sin que necesariamente indiquen la 

existencia de un coágulo, cualquier situación que cause un aumento de trombina puede 

generar cantidades diminutas de fibrina y provocar la creación de dímeros-D, como en casos 

observados de cáncer, durante el embarazo e incluso asociado con la edad. Cuando sus 

niveles superan lo considerado normal por los laboratorios (<500 ng/ml) se interpretan como 

un indicativo del tamaño de un coágulo reciente. Además, existen factores que inhiben la 
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fibrinólisis como el inhibidor del activador de plasmina 1 (PAI-1) que impide la acción al u-

PA o t-PA y, así como también, la α2-antiplasmina que actúa sobre la plasmina12 (Anexo 7). 

 

Síndrome de Bernard-Soulier (BSS) 

 

Este padecimiento (descrito en 1948 por primera vez por los hematólogos franceses Jean 

Bernard y Jean-Pierre Soulier), es el resultado de una falta de la glicoproteína lb, 

que actúa como receptor para el factor de von Willebrand. Como consecuencia, las 

plaquetas no logran adherirse adecuadamente a la zona donde se produce la herida como 

sería lo habitual. Aquellos que sufren de BSS presentan plaquetas significativamente más 

grandes del tamaño promedio1,17,18. 

 

La enfermedad se trata de una condición rara que se hereda de manera autosómica recesiva, 

aunque existe una variante que parece ser de herencia dominante, y esta ocupa entre los 

trastornos de coagulación más frecuentes apenas el séptimo puesto; Se presenta una 

alteración o falta del complejo de glicoproteína (GP) Ib-IX-V, que actúa como el principal 

receptor del factor de von Willebrand, esencial para la adhesión de las plaquetas al 

subendotelio. Este complejo se compone de cuatro péptidos: GPIbα, GPIbβ, GPIX y GPV, 

los cuales provienen de diferentes genes que pueden sufrir cambios2,17,18. 

 

A causa de la falla en ese receptor, la patología se caracteriza por la presencia de 

trombocitopenia, macroplaquetas y alteraciones en la función plaquetaria lo que da lugar a 

hemorragias que se expresan a través de hematomas generados con mucha facilidad y 

sangrados graves durante procedimientos quirúrgicos. En individuos heterocigotos, la 

disfunción se relaciona con síntomas leves o ausencia de ellos y tiene una función plaquetaria 

aparentemente normal2. 

 

Etiología 

 

En las cuatro partes del complejo, se observan alteraciones genéticas en las tres siguientes: 

GPIb-alfa, GPIb-beta y GPIX.  En investigaciones llevadas a cabo en 211 familias con BSS, 

se localizaron aproximadamente 112 mutaciones.  Estas eran homocigotas y se originaban a 
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partir de matrimonios entre parientes, lo que ocurre debido a que estas personas son 

portadoras, pero que no presentan sintomatología19,20.   

 

La mutación se hereda de manera autosómica dominante, y se localiza principalmente en los 

genes GP1BA, GP1BB, GP9, que pueden ocurrir son heterogéneas y estas pueden 

manifestarse por deleciones, inserciones, con cambios en el marco, sentido erróneo. Han 

existido casos raros de herencia autosómica dominante que se han heredado con patrones 

autosómicos recesivos19. 

 

El síndrome de Bernard Soulier bialélico (SBSb) se refiere a aquellos individuos que 

presentan alteraciones en ambos alelos (herencia autosómica recesivo). Por el contrario, el 

monoalélico (SBSm) se caracteriza por tener una mutación en un solo alelo (herencia 

autosómica dominante). Cuando hay un déficit funcional en variantes bialélicas debido a 

deleciones, inserciones o mutaciones sin sentido, se genera una disfunción en el complejo 

GPIb, lo que impide su interacción con el receptor de von Willebrand y la trombina19. 

 

Epidemiología 

 

Al ser una enfermedad poco frecuente, solo se han informado 100 casos en poblaciones como 

Japón, Europa y América del norte, ya que esta afección es extremadamente rara es probable 

que sea mayor debido a diagnósticos erróneos fácilmente confundibles con otras 

enfermedades y falta de notificación de casos, pero se ha estimado una prevalencia inferior 

a 1/1 000000, y, debido a que son mutaciones de origen autosómico, suele presentarse tanto 

en mujeres como en hombres20,21,22.  

 

Manifestaciones Clínicas  

 

Los pacientes con BSS muestran un conjunto de síntomas como hemorragias nasales 

(epistaxis), sangrado habitual en la piel y encías junto con hemorragias severas como 

resultado de lesiones, traumatismos e intervenciones quirúrgicas. Los episodios de sangrado 

suelen ser prolongados, que, por lo general llegan a tener un número de plaquetas reducido 

(trombocitopenia) y plaquetas de mayor tamaño en comparación con la población 

saludable6,18.   
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En situaciones raras, los afectados pueden experimentar vómito con sangre (hematemesis) o 

evacuaciones sanguinolentas a consecuencia de sangrado en el tracto digestivo. Durante la 

juventud, el síndrome de Bernard-Soulier tiende a provocar más complicaciones en el género 

femenino que en el masculino, ya que durante la menstruación y el parto existe un alto riesgo 

de sangrado abundante23. Esto se determina mediante el número de trombocitos que tiene 

cada paciente ya que se han observado recuentos que van de 20.000/uL a 140.000/uL24. 

 

Este trastorno puede pasar desapercibido en los pacientes hasta que el valor de plaquetas 

disminuye y se presentan los síntomas antes descritos, también existen los sangrados severos 

post quirúrgicos o posterior a algún trauma. Los pacientes en algunos casos llegan a 

desarrollar anemia ya que esto se da por consecuencia de sangrados frecuentes como en los 

periodos menstruales en mujeres24. 

 

Diagnóstico 

 

En la actualidad, no hay un acuerdo sobre una única evaluación que pueda identificar todos 

los trastornos relacionados con la funcionalidad de las plaquetas, por lo que, es necesario 

contar con un historial clínico exhaustivo y realizar varios exámenes bajo la supervisión de 

un médico especialista en los trastornos de la coagulación24 (Anexo 8). 

 

Generalmente, se observan irregularidades en diversos análisis, el tiempo de sangría suele 

ser más extenso de lo habitual. En un extendido de una muestra sanguínea bajo el 

microscopio, se puede presentar plaquetas de gran tamaño. Este análisis, suele ser 

reemplazado por exámenes más específicos; el tiempo de cierre (que evalúa el tiempo en que 

tarda en formarse un tapón plaquetario en una muestra de sangre) es más prolongado de lo 

normal23. 

 

En la prueba de agregación plaquetaria inducida por ristocetina, las plaquetas no tienden a 

agruparse como se espera. Además, exámenes como la citometría de flujo facilita la 

detección de una cantidad disminuida o la ausencia total de los receptores GPlb/IX/V del 

factor de von Willebrand en la superficie plaquetaria, siendo esta una prueba diagnóstica. 

Las pruebas genéticas también ayudan a corroborar su detección23. 



 

 

 

 

29 

 

Tratamiento 

 

La mayoría de las personas que padecen la patología necesitan recibir atención médica antes 

de someterse a cirugías, tras sufrir lesiones o accidentes. En ciertas situaciones, se puede 

requerir medicamentos para manejar epistaxis severas u otros episodios de sangrado, como 

menstruaciones abundantes. Las alternativas de tratamiento que se pueden administrar 

son23,25:   

 

 Factor VIIa recombinante 

 Medicamentos que inhiben la fibrinolisis, como el ácido tranexámico 

 Desmopresina 

 Suplementos de hierro para combatir la anemia resultante de hemorragias 

prolongadas o excesivas. 

 Selladores de fibrina 

 Terapias hormonales, como anticonceptivos o dispositivos intrauterinos (DIU) con 

levonorgestrel, para controlar la menorragia. 

 En situaciones quirúrgicas, pueden requerirse transfusiones de plaquetas en casos 

graves de hemorragias. 

 

Pruebas de Laboratorio 

 

Hemograma y Extendido de Sangre periférica 

 

Un recuento plaquetario entre 20 y 100 mil x mm3 son característicos en la mayoría de los 

individuos con esta enfermedad. No obstante, se ha documentado valores tan bajos como 10 

mil x mm3. En un extendido sanguíneo es común observar disminución en el número de 

plaquetas, así como la presencia de macroplaquetas. Al existir incertidumbre si la cantidad 

de plaquetas ha aumentado, se puede verificar el volumen plaquetario medio (VPM) en el 

analizador hematológico. Un VPM mayor a 12,4 fl tiene una alta probabilidad de un aumento 

en su dimensión19 (Anexo 9). 

 

Una biometría hemática completa y el frotis de sangre periférica deben ser realizados como 

pruebas para obtener una orientación inicial. El conteo de plaquetas brinda datos cruciales e 
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importantes para conducir los siguientes pasos en la evaluación del diagnóstico de este tipo 

de trastornos. En caso de que el recuento sea normal, pero exista la sospecha de una afección 

hereditaria, se sugiere la revisión de la función trombocítica. La presencia de trombocitos 

con tamaño normal, pero con cifras bajas se asocia a varios trastornos plaquetarios 

hereditarios (IPDS) y adquiridos, y la macrotrombocitopenia (trombocitopenia con gran 

tamaño plaquetario) puede observarse en la enfermedad de Bernard-Soulier26.  

 

Además, los analizadores hematológicos automatizados recientes ofrecen un índice 

plaquetario adicional, conocido como la fracción de plaquetas inmaduras (IPF), en relación 

con las plaquetas maduras. Estas plaquetas son las que han sido generadas recientemente y 

se liberan en la sangre periférica desde la médula ósea, actuando de forma similar a los 

reticulocitos. La cantidad y su proporción inmadura indican la velocidad a la que se 

producen, lo que refleja la actividad trombopoyética26.  

 

La Fracción de Plaquetas Inmaduras (FPI) puede distinguir las enfermedades plaquetarias 

hereditarias debido a la insuficiencia medular adquirida. Una investigación reveló que la FPI 

tiende a ser mayor en los trastornos hereditarios que en la trombocitopenia autoinmune y 

otras razones de trombocitopenia; no obstante, es necesario realizar una evaluación más 

profunda de la sensibilidad y especificidad diagnósticas26. 

 

Los detalles sobre el tamaño, cantidad y morfología de los trombocitos pueden conseguirse 

a través de un extendido sanguíneo. Aunque la biometría hemática puede ofrecer datos sobre 

el número y dimensiones de las plaquetas, puede resultar impreciso en casos de micro y 

macrotrombocitopenia. El tamaño es significativo en cuanto al diagnóstico, especialmente 

en relación con la cantidad trombocítica presente26 (Anexo 10).  

 

Se puede estimar de manera aproximada al comparar el diámetro con los eritrocitos 

normales. La trombocitopenia acompañada de plaquetas grandes (alrededor de 3-7 um de 

diámetro, que es similar al diámetro de un glóbulo rojo normal) o gigantes (de 10-20 um de 

diámetro, que superan el tamaño normal de los hematíes) puede indicar condiciones de 

trastornos hereditarios macrotrombocitopénicos26.  
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Volumen Plaquetario Medio  

 

El tamaño de las plaquetas se puede estimar a través del volumen plaquetario medio (VPM) 

y la identificación de plaquetas relativamente grandes, normalmente se señala mediante 

analizadores hematológicos automatizados. Según un estudio, un MPV superior a 12,4 fL 

mostró una especificidad del 89% y una sensibilidad del 83% para distinguir los trastornos 

plaquetarios hereditarios de la púrpura trombocitopénica inmune (ITP)26.  

 

Tiempo de Sangría 

 

Establece el tiempo que necesita para que se detenga el sangrado provocado por un corte 

realizado en pequeños vasos sanguíneos superficiales. Se divide en dos procedimientos que 

se describirán a continuación: 

 

Técnica de Ivy 

 

Inicia desinfectando el área del antebrazo con alcohol al 80%, luego se colocar un 

esfigmomanómetro con una presión constante de 40 mmHg. A continuación, se realiza una 

incisión con una lanceta desechable (1 mm de ancho por 1 cm de largo). Finalmente se activa 

el cronómetro y para absorber las gotas de sangre usar papel filtro cada 30 segundos sin tocar 

el borde de la herida para impedir la separación del coágulo hasta que el sangrado se detenga. 

Los valores de referencia son de 2 a 5 minutos27. 

 

Técnica de Duke 

 

Primeramente, se desinfecta el lóbulo de la oreja con alcohol al 80%, después se utiliza una 

lanceta para realizar una punción, Luego se debe recoger cada gota de sangre con papel filtro, 

cada 30 segundos sin tocar la herida. El tiempo es contabilizado por un cronómetro desde 

que inicia la técnica hasta que cese la hemorragia. Sus valores normales oscilan entre 1 a 3 

minutos27. 
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Exámenes de función plaquetaria 

 

Agregometría por transmisión de luz 

 

La agregometría por transmisión de luz (LTA) se considera el examen más común para 

evaluar la función plaquetaria. Esta técnica utiliza el plasma rico en plaquetas junto a varios 

activadores plaquetarios como adenosín difosfato (ADP), epinefrina, ácido araquidónico 

(AA), colágeno, y ristocetina. De acuerdo con las directrices de la Sociedad Internacional de 

Trombosis y Hemostasia (ISTH), se puede implementar un "panel de extensión" de 

activadores plaquetarios, que incluye el péptido que activa el receptor de trombina TRAP-6 

(PAR1) (PAR1-AP), y el mimético del tromboxano A2, U4661926.  

 

La LTA evalúa las alteraciones en la turbidez o densidad óptica que los agonistas provocan 

en el plasma rico en plaquetas. Entre los aspectos evaluados se encuentra la velocidad de 

agregación plaquetaria, el cambio de forma, porcentaje de agregación al final del tiempo de 

observación, la duración de la fase de retraso, el porcentaje máximo de agregación, 

desagregación y la presencia de una "onda secundaria" provocada por epinefrina. Un 

deterioro en la agregación plaquetaria al reaccionar con más de un activador indica un 

trastorno hereditario plaquetario. La falta de respuesta a la ristocetina indica el síndrome de 

Bernard-Soulier26 (Anexo 11).  

 

El incremento de la agregación de las plaquetas al responder a concentraciones reducidas de 

ristocetina sugiere la enfermedad de von Willebrand (vWD) de tipo plaquetario, originada 

por un fenotipo de ganancia de función de la GPIbα, que exhibe mayor afinidad por el vWF, 

lo que resulta a la adhesión de los multímeros de vWF más grandes a las plaquetas en reposo, 

así como su retiro del flujo sanguíneo, diferenciándolo así del Síndrome de Bernard-

Soulier26. 

 

Agregación plaquetaria con Ristocetina 

 

Los estudios de agregación plaquetaria (conocidas también como agregometría por 

transmisión de luz) muestran una mínima respuesta al uso de la ristocetina, la cual no se 

normaliza con la incorporación de plasma normal. Esta particularidad es útil para diferenciar 
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el síndrome de Bernard-Soulier de la enfermedad de von Willebrand. Las reacciones al 

colágeno, al ADP, y al ácido araquidónico se encuentran normales. Por el contrario, hay 

algunos pacientes en los que la agregación plaquetaria en respuesta a la trombina es inferior3. 

 

La evaluación de la agregación plaquetaria inducida por ristocetina (RIPA) se emplea como 

un análisis in vitro para verificar la existencia y la correcta función del complejo de la 

glucoproteína plaquetaria GP Ibα-V-IX y el factor de von Willebrand (VWF) y generalmente 

se efectúa usando el plasma rico en plaquetas (PRP). La alteración en la respuesta de 

VWF/GPIbα-V-IX se cuantifica en relación con varias concentraciones de ristocetina y 

puede señalar deficiencias en la actividad del GPIbα-V-IX o en el factor VWF28 (Anexo 12).  

 

Los ensayos que se basan en RIPA comprenden un método adicional para examinar esta 

conexión, ayudando a determinar si los defectos hallados a través de RIPA residen en el 

VWF o en GPIbα-V-IX. En otras palabras, la recuperación de un rastro anormal de RIPA 

después de mezclar el plasma rico en plaquetas con plasma normal y volver a ponerlo en 

contacto con ristocetina a 1,0 mg/ml sugiere una alteración en la función/cantidad de VWF28. 

 

Citometría de Flujo 

 

La citometría de flujo aplicada a la glucoproteína plaquetaria actúa como la prueba que 

confirma el diagnóstico. Revela una disminución significativa de las proteínas CD42a 

(GPIX) y CD42b (GPIb-alfa). Debido a que este procedimiento solo necesita pequeñas 

cantidades de sangre, esta se adapta muy bien a pacientes recién nacidos, bebés y niños 

pequeños3. 

 

Esta técnica evalúa las densidades específicas de los receptores de los trombocitos, siendo 

muy valiosa para identificar el síndrome de Bernard-Soulier, ya que se vincula con la 

carencia de una glicoproteína en lugar de su funcionalidad. Este procedimiento permite 

examinar la capacidad de expresión de las proteínas superficiales de las plaquetas en el BSS24 

(Anexo 13). 

 

La citometría de flujo es fundamental puesto que se detecta una interacción normal con los 

anticuerpos anti-CD41 (GPIIb) y CD61 (GPIIIa), mientras que la conexión es anormal con 
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CD42a (GPIX), CD42b (GPIbα), CD42c (GPIbβ) y CD42d (GPV), lo que indica la presencia 

de esta patología. Asimismo, ofrece información clave sobre el conteo de plaquetas y 

plaquetas reticuladas, las cuales son aquellas formas inmaduras que tienen un mayor tamaño 

que las plaquetas envejecidas24,29. 

 

Microscopía Electrónica 

 

Aunque no es una prueba en sí, la investigación en biología de las plaquetas a través de 

técnicas de microscopía electrónica cuenta con una historia extensa y significativa. Poco 

tiempo después de que se comenzara a utilizar el microscopio electrónico, aparecieron los 

primeros análisis estructurales de los trombocitos usando este procedimiento. En la 

microscopía electrónica de transmisión (MET), un haz de electrones se envía por medio de 

una sección delgada para examinar las estructuras internas. A través de esta técnica, se 

pueden revelar las alteraciones ultraestructurales de las plaquetas, que llevan al diagnóstico 

de enfermedades2,30. 

 

 Con el desarrollo de apropiados protocolos de fijación, la EM se ha convertido en una 

herramienta esencial para el estudio las plaquetas, tanto para investigaciones como para 

diagnósticos clínicos. En la actualidad, estas técnicas siguen siendo instrumentos relevantes 

en los estudios de la hemostasia ya que, mientras las técnicas de microscopía electrónica 

continúan avanzando, surgen nuevas modalidades de imágenes contribuyendo de mejor 

manera a la detección de patologías30. 

 

Pruebas Moleculares 

 

Aunque las pruebas para medir la funcionalidad plaquetaria han sido muy costosas y 

complejas, generalmente los resultados no suelen ser definitivos en los individuos evaluados. 

Es por esta razón que los análisis genéticos son de gran ayuda en estos pacientes, pero debido 

al alto número de los genes existen inconvenientes. La creación métodos de secuenciación 

de nueva generación ha incrementado la eficiencia y reducido los costos en el diagnóstico 

de diversas afectaciones como el BSS2.  
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Los análisis moleculares que también pueden ser cruciales en la detección del síndrome de 

Bernard-Soulier se basan en la secuenciación de las áreas codificantes y no codificantes de 

los genes GPIbα, GPIbβ y GPIX. Recientemente, la secuenciación de nueva generación 

(Next-Generation sequencing) se ha adaptado para funcionar como un método de 

diagnóstico molecular2,31 (Anexo 14). 

 

De este modo, un número creciente de laboratorios y empresas a través de diversos ensayos 

han logrado ofrecer servicios que abarcan desde la identificación y caracterización de 

microorganismos causantes de enfermedad, diagnóstico de cáncer, detección de 

polimorfismos genéticos, etc. Los estudios genéticos y de la biología molecular sigue en 

constante evolución y es posible que se pueda distinguir muchas variantes más del síndrome 

de Bernard-Soulier que aún son desconocidas31. 
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CAPÍTULO III. METODOLOGÍA 

 

Enfoque 

 

El proyecto tuvo un enfoque cualitativo puesto que se centró en obtener información 

actualizada en las diferentes bases de datos científicas sobre las pruebas de laboratorio y 

características clínicas de la enfermedad. No se aplicó la estadística como base 

metodológica, lo que descartó la utilización de grandes cantidades de datos numéricos. 

 

Tipo de investigación  

 

Según el nivel: Este estudio fue de tipo descriptivo, debido a que se analizó las 

características clínicas y pruebas de laboratorio para el diagnóstico la patología a través de 

una revisión bibliográfica.  

  

Según el diseño: Documental no experimental, puesto que se basó en la búsqueda, análisis 

e interpretación de la información y no se vieron afectadas las variables.  

 

Según la secuencia temporal: La investigación fue de corte transversal, puesto que se llevó 

a cabo en un solo momento, en el cual se recopilaron los datos para su análisis, obteniendo 

un solo grupo de resultados. 

 

Según la cronología de los hechos: De tipo retrospectivo, puesto que se analizó la 

información en las bases de datos científicas publicadas en años anteriores. 

 

Población y Muestra 

 

Población 

 

En la presente investigación, la población de estudio estuvo comprendida de 52 artículos 

científicos publicadas en las diversas bases de datos científicas que contengan información 

relevante acerca de las manifestaciones clínicas y pruebas de laboratorio de la patología. 
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Muestra 

 

Luego de aplicar criterios de selección, la muestra estuvo comprendida de 30 artículos 

científicos relacionados tema de investigación de hasta 10 años de ser publicadas y se 

seleccionó de acuerdo con los criterios de inclusión y exclusión. 

 

Criterios de inclusión y exclusión   

 

Criterios de inclusión 

 

• Artículos científicos que proporcionen información relevante acerca del Síndrome 

de Bernard-Soulier, las pruebas de laboratorio y características clínicas. 

• Revisiones bibliográficas publicadas desde el 2014 hasta el 2024. 

• Artículos que se encuentren disponibles en las diversas bases de datos científicas. 

 

Criterios de exclusión 

 

• Artículos publicados hace más de diez años en las bases de datos científicas. 

• Revisiones bibliográficas que no tengan fuentes confiables 

• Artículos científicos con información incompleta acerca del tema. 

 

Método de Estudio  

 

Se desarrolló un análisis y una síntesis de la información obtenida de diversos artículos 

científicos, libros, revistas, vinculados con la temática de la investigación. 

 

Técnicas y Procedimientos para la recolección de datos 

 

Técnica: Observación y recolección de datos. 

 

Instrumento: Se revisaron los artículos obtenidos en las bases de datos científicas para su 

respectiva recolección y análisis de la información. 
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Consideraciones Éticas 

 

El presente proyecto de investigación fue de revisión bibliográfica, y se centró en la 

recolección de datos en fuentes confiables, por lo que no fue necesario un comité de ética 

puesto que no se manipularon muestras biológicas. 
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DIAGRAMA DE FLUJO 

PARA BÚSQUEDA 

¿Es de utilidad investigar las 

características clínicas y 

pruebas de laboratorio del 

Síndrome de Bernard-Soulier? 

 

Búsqueda de fuentes de 

información 

Bases de datos científicas: 

PubMed, Scielo, American Journal 

Hematology, Blood Research, 

British Journal Hematology, 

Elsevier, Hematología, Libros, 

Repositorios, Journal of clinical 

Medicine, Orphanet, Wiley. 

 

Cumple con los criterios de 

inclusión: 30 artículos relacionados 

con el tema, confiables, que 

contienen información útil y 

relevante publicados en los últimos 

10 años. 

Artículos seleccionados: 30 

PubMed (15), Scielo (3), American 

Journal Hematology (4), Blood 

Research (2), British Journal 

Hematology (2), Elsevier (1), 

Hematología (2), Journal of clinical 

Medicine (1). 

Análisis, parafraseo de la 

información y cita en normas 

Vancouver: 24 artículos. 

Investigar las características 

clínicas y pruebas de laboratorio 

para el diagnóstico del Síndrome 

de Bernard-Soulier  

Identificación de conceptos: 

Síndrome de Bernard-Soulier, 

Trombocitopenia, Plaquetas 

gigantes, Hemorragia, GPIb-IX-V. 

Elección de idioma: español 

e inglés. 

Revisadas: 52 

PubMed (27), Scielo (4), American 

Journal Hematology (4), Blood 

Research (2), British Journal 

Hematology (2), Elsevier (4), 

Hematología (2), Libros (1), 

Repositorios (1), Journal of clinical 

Medicine (1), Orphanet (1), Wiley (3). 

Aplicar criterios de selección 

No cumplen con los criterios de 

inclusión: 22 

Se excluyen debido a que no son de 

fuentes confiables, poseen 

información incompleta, irrelevante 

y están fuera del tiempo de estudio. 

Artículos excluidos: 22 

PubMed (12), Scielo (1), Elsevier 

(3), Libros (1), Repositorios (1), 

Orphanet (1), Wiley (3). 

Descartar artículos: 22. 
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CAPÍTULO IV. RESULTADOS Y DISCUSIÓN 

 

En base a la revisión bibliográfica de artículos y el análisis de los mismos, en el presente 

capítulo se presentan los resultados obtenidos, dando de esta manera el cumplimiento a los 

objetivos planteados. 

 

En la Tabla 1 se pueden observar las manifestaciones clínicas más frecuentes que se 

presentan en la afección de acuerdo con diversas fuentes bibliográficas que se analizaron. 
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Tabla 1. Principales manifestaciones clínicas en pacientes con Síndrome de Bernard-Soulier 

 

 

 

N° 

 

 

Autor 

 

 

Año 

 

 

Población 

Género  

 

Edad 

 

 

Características Clínicas 

M
a
sc

u
li

n
o

 

F
em

en
in

o
 

 

1 

 

Sahoo et al32. 

 

2019 

 

426 

pacientes 

 

403 

 

23 

 

De >1 a <7 años 
 Epistaxis 

 Sangrado de mucosas (oral y encías) 

 Sangrado Gastrointestinal 

 Hematomas 

2 Blaauwgeers et al33. 2020 96 pacientes 35 61 De 28 a 57 años  Menorragia 

 Hemorragia posparto  

 

3 

 

Bragadottir et al4. 

 

2015 

 

60 pacientes 

 

34 

 

26 

 

De 12 a 77 años 

 Hematomas 

 Epistaxis 

 Sangrado gingival 

 Menorragia 

 Anemia 

4 Shahverdi et al34. 2017 1 paciente - 1 3 años  Epistaxis 

 Hematomas corporales 

 

5 

 

Ghallussi et al35. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

1 

 

- 

 

< 1 año 

 Epistaxis 

 Petequias 

 Sangrado gingival 

 

6 

 

Demirci et al38. 

 

2022 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

24 años 

 Epistaxis 
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 Sangrado gastrointestinal 

 Sangrado gingival 

7 Durai et al39. 2023 1 paciente - 1 26 años  Epistaxis 

 Sangrado gingival 

 Menorragia 

 Anemia 

 

8 

 

Bhadra & Chakraborty40. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

31 años 

 Epistaxis 

 Sangrado gingival 

 Sangrado gastrointestinal 

 Anemia 

 

9 

 

Kanda et al42. 

 

2017 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

14 años 

 Menorragia 

 Anemia 

 Palidez 

 

10 

 

Bhayva et al43. 

 

2023 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

20 años 

 Epistaxis 

 Sangrado gingival 

 Menorragia 

 Meleno 

 

 

11 

 

 

Sánchez et al44. 

 

 

2014 

 

 

8 pacientes 

 

 

2 

 

 

6 

 

 

De 20 a 60 años 

 Epistaxis 

 Sangrado gingival 

 Sangrado gastrointestinal 

 Menorragia 

 

12 

 

Karaman et al45. 

 

2016 

 

50 pacientes 

 

- 

 

50 

 

 

De 12 a 17 años 
 Anemia 

 Epistaxis 

 Menorragia 

 Sangrado gingival 
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Análisis 

 

En la tabla 1 se resaltan las características clínicas más frecuentes en pacientes con Síndrome 

de Bernard-Soulier. Entre las manifestaciones se presenta la epistaxis (25%) y sangrado 

gingival (22,5%), siendo estas las principales características en los pacientes, seguido por 

menorragia (17,5%), hematomas (10%), sangrado gastrointestinal (10%) y anemia (10%). 

Petequias (2,5%) y hemorragias posparto (2,5%) son los hallazgos clínicos que se encuentran 

en menor proporción. Además, se evidenció que los síntomas predominan en el género 

femenino debido a la menstruación y parto con un rango de edad variable, por lo que se 

puede decir que la patología se presenta en cualquier etapa de vida. 

 

Discusión 

 

Autores como Sahoo et al.32, Shahverdi et al.34 y Demirci et al.38, concuerdan que la 

manifestación clínica más frecuente que se presenta en los pacientes con la enfermedad es 

la Epistaxis, al igual que Bhadra et al.40, Bhayva et al.43. Sánchez et al.44 afirma que esta 

manifestación clínica suele estar presente en las trombopatías ocasionando en algunos casos 

complicaciones de origen hemostático. Karaman et al.45 por su parte señalan que el sangrado 

nasal recurrente es el síntoma con mayor frecuencia en este tipo de patología. Del mismo 

modo, estos autores junto con Durai et al.39, recalcan que otra característica clínica que suele 

presentarse con mayor regularidad en el BSS es el Sangrado gingival.  

 

Sahoo et al.32 y Ghallussi et al.35 coinciden en sus estudios, que los hematomas también son 

signos frecuentes para tomar en cuenta en el diagnóstico de la afección. En menor 

predominancia, Blaauwgeers et al.33, Bragadottir et al.4, Durai et al.39, Bhadra et al.40, Kanda 

et al.42, Sánchez et al.44 y Karaman et al.45, afirman que las manifestaciones clínicas como 

hemorragias graves, menorragia y anemia también forman parte de las características 

clínicas que se pueden presentar en esta enfermedad, mientras que Bhayva et al.43, también 

incluye la hemorragia gastrointestinal cuando existen complicaciones graves. 

 

En la Tabla 2, se destacaron las pruebas de laboratorio utilizadas para el diagnóstico del 

Síndrome de Bernard-Soulier, a través de la revisión de documentos científicos. 
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Tabla 2. Pruebas de Laboratorio para el diagnóstico del Síndrome de Bernard-Soulier 

 

N.° Autor Año Población Pruebas de Laboratorio 

BH ES VPM CF PAP PM TS TC Total 

RIPA LTA 

 

1 

 

Blaauwgeers et al33. 

 

2020 

 

96 pacientes 

 

X 

 

X 

  

 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

 

6 

 

2 

 

Roldán et al2. 

 

2019 

 

1 paciente 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

 

X 

   

6 

 

3 

 

Bragadottir et al4. 

 

2015 

 

14 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

 

X 

 

 

 

 

 

X 

 

X 

 

6 

 

4 

 

Sahoo et al32. 

 

2019 

 

426 pacientes 

 

X 

 

X 

  

X 

 

 

 

X 

  

X 

 

X 

 

6 

 

5 

 

Bohyun47. 

 

2022 

 

14 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

 

 

 

X 

  

X 

  

5 

 

6 

 

Busonero et al36. 

 

2020 

6528 

pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

   

X 

 

 

  

5 

 

7 

 

Martínez et al48. 

 

2015 

 

4 pacientes 

    

X 

 

X 

     

2 

 

8 

 

Heller et al49. 

 

2020 

 

114 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

  

X 

 

X 

  

7 

 

9 

Kontogiannis et 

al37. 

 

2023 

 

14 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

  

X 

  

X 

 

X 

 

6 
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10 

 

Durai et al39. 

 

2023 

 

1 paciente 

 

X 

 

X 

  

X 

 

X 

     

4 

 

11 

 

Mohan et al41. 

 

2021 

 

5 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

  

X 

     

4 

 

12 

 

Minkov et al51. 

 

2021 

 

3 pacientes 

 

X 

 

X 

  

X 

 

X 

  

X 

  

X 

 

6 

 

13 

 

Morera et al24. 

 

2023 

 

1 paciente 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

    

X 

  

5 

 

14 

 

Gómez et al13. 

 

2018 

 

5 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

  

 

 

X 

  

X 

  

5 

 

15 

 

Rubak et al52. 

 

2016 

 

25 pacientes 

    

X 

 

 

     

1 

 

16 

 

Kaufmann et al53. 

 

2020 

 

555 pacientes 

 

X 

 

X 

 

X 

 

X 

 

 

 

X 

  

X 

 

X 

 

7 

 

17 

 

Langer et al54. 

 

2018 

 

110 pacientes 

 

 

    

 

 

X 

    

1 

 

18 

 

Ballmaier et al55. 

 

2015 

 

46 pacientes 

 

 

   

X 

      

1 

Total 14 14 9 12 8 7 5 9 5 83 

% 16.9% 16.9% 10.8% 14.4% 9.6% 8.4% 6.02% 10.8% 6.02% 100% 

 

BH: Biometría Hemática, ES: Extendido Sanguíneo, VPM: Volumen Plaquetario Medio, CF: Citometría de Flujo, PAP: Pruebas de Agregación 

Plaquetaria, RIPA: Agregación Plaquetaria Inducida por Ristocetina, LTA: Agregometría por Transmisión de Luz, PM: Pruebas Moleculares, TS: 

Tiempo de Sangría, TC: Tiempos de Coagulación.
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Análisis 

 

En la tabla 2 se destacan las pruebas de laboratorio para la detección de la patología. La 

Biometría hemática y extendido sanguíneo son mencionados como exámenes iniciales para 

el BSS ambos con un 16,9%, otros autores describen la agregación plaquetaria como análisis 

confirmatorios más utilizados con el 18%. Citometría de flujo ocupa el tercer lugar con el 

14,4%. La determinación del volumen plaquetario medio y tiempo de sangría indican un 

aspecto importante al ser utilizado en un 10,8% respectivamente, mientras que los ensayos 

moleculares alcanzaron el 6,02%. Tiempos de coagulación se citan con un 6,02%, sin 

embargo, esta prueba no tiene mucha relevancia ya que sus valores suelen ser normales, 

siendo de esta forma la menos utilizada. 

 

Discusión 

 

La mayoría de los autores como Blaauwgeers et al.33, Bragadottir et al.4, Shahverdi et al.34, 

Holyome et al.46, Bohyun47, Ghallussi et al.35, Bhadra et al.40, Kontogiannis et al.37, Demirci 

et al.38 y Kaufmann et al.53, destacan que el hemograma es una prueba inicial muy importante 

para observar las alteraciones sanguíneas en los pacientes con Síndrome de Bernard-Soulier, 

al igual que Durai et al.39, Mohan et al.41, Minkov et al.51, Roldán et al.2 y Gómez et al.13 

quienes señalan que este examen de laboratorio sirve como guía para otras pruebas 

confirmatorias. 

 

De la misma manera, Morera et al.24 y Gómez et al.13, consideran muy importante que, junto 

al hemograma, el frotis de sangre periférica representa una gran ayuda para orientar al 

diagnóstico del síndrome. Bohyun47 y Kaufmann et al.53 concuerdan con lo postulado con 

los demás autores, al tomar en cuenta el extendido sanguíneo como un fundamento clínico 

que servirá a la detección de esta enfermedad. 

 

Minkov et al.51, Kaufmann et al.53, y Ballmaier et al.55 en sus análisis afirman que la 

citometría de flujo representa una de las pruebas más importantes en la determinación del 

BSS, ya que, gracias a este examen, se puede observar alteraciones en la membrana 

plaquetaria compatibles con la afección.   
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Rubak et al.52, Kaufmann et al.53, y Langer et al.54, concuerdan que las pruebas de agregación 

plaquetarias son consideradas como confirmatorias en el Síndrome de Bernard-Soulier ya 

que, presenta una agregación normal al adenosin difosfato (ADP), epinefrina, colágeno, pero 

hay un déficit o falta de agregación plaquetaria con ristocetina, confirmando el diagnóstico 

del BSS. 

 

Holyome et al.46, Heller et al.49 y Minkov et al.51, en sus estudios destacan las pruebas 

moleculares como las más importantes para confirmar el Síndrome de Bernard-Soulier en 

los pacientes, ya que, de esta forma, se pueden detectar mutaciones que ocurren en la 

membrana plaquetaria. Shahverdi et al.34 asegura que los tiempos de coagulación pueden 

presentar valores normales, por lo que no tiene relevancia en la detección de la enfermedad, 

mientras que Busonero et al.36 afirma que el tiempo de sangría es un análisis que puede 

ayudar a la detección de la enfermedad 

 

En la Tabla 3, se distinguen las alteraciones plaquetarias presentes en los pacientes con 

Síndrome de Bernard-Soulier con sus causas a través de la búsqueda y análisis de artículos 

científicos. 
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Tabla 3. Alteraciones plaquetarias en el Síndrome de Bernard-Soulier 

 

 

 

N° 

 

 

Autor 

 

 

Año 

 

 

Población 

Género  

 

Edad 

 

 

Alteraciones 

plaquetarias 

 

 

Causas 

M
a
sc

u
li

n
o

 

F
em

en
in

o
 

 

1 

 

Holyome et 

al46. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

1 

 

- 

 

8 años 

 Plaquetas grandes 

 Agregados 

plaquetarios 

sueltos 

 Trombocitopenia 

Una variante homocigótica 

en GP1BB: c.47 T > C, 

p.(Leu16Pro).  

Ausencia de expresión de la 

glucoproteína plaquetaria Ib 

(CD42) 

 

 

2 

 

 

Bohyun47. 

 

 

2022 

 

 

14 

pacientes 

 

 

 

5 

 

 

 

 

 

9 

 

 

De 1 a 

40 años 

 Plaquetas grandes 

 Agregación 

plaquetaria 

ausente con 

ristocetina 

 Trombocitopenia 

Afectación en los genes de 

GPIBA, GPIBB, GPIX. 

 

Expresión defectuosa de 

GPIb/IX 

 

3 

 

Ghallussi et 

al35. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

1 

 

- 

 

< 1 año 

 

 Trombocitopenia 

 Plaquetas grandes 

 Déficit de 

adhesión a 

Ristocetina 

 

Variaciones homocigóticas de 

matrimonios consanguíneos en 

GP1BA, GPIBB y GP9. 
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4 

 

 

Kontogiannis 

et al37. 

 

 

2023 

 

 

14 

pacientes 

 

 

 

- 

 

 

14 

 

 

De 14 a 

40 años 

 

 Macroplaquetas 

 Trombocitopenia 

 Agregación 

ausente con 

Ristocetina 

 

Disfunción plaquetaria debido a 

mutaciones del complejo génico 

GPIB-IX-V 

5 Demirci et 

al38. 

2022 1 paciente 

 

- 1 24 años  Trombocitopenia 

 Plaquetas grandes 

Disminución importante en la 

expresión de CD42b.  

Mutación homocigótica 

en GP1BA  

 

6 

 

Nurden et al50. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

 

1 

 

- 

 

48 años 

 Plaquetas 

gigantes 

 Trombocitopenia 

 Agregación 

plaquetaria 

ausente con 

ristocetina 

 

Mutaciones en GP1BB y GP9 

impidiendo la expresión 

superficial de GPIbα 

 

7 

 

Bhadra & 

Chakraborty40. 

 

2020 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

31 años 

 

 Plaquetas 

gigantes 

 Trombocitopenia 

Fluorescencia muy reducida en 

citometría de flujo con el 

anticuerpo anti-GpIb IX y anti-

GpIb, mostrando deficiencias de 

ambas glucoproteínas 

 

8 

 

Mohan et al41. 

 

2021 

 

27 

pacientes 

 

15 

 

12 

 

De 25 a 

70 años 

 Trombocitopenia 

 Plaquetas grandes 

 Ahesión fallida a 

Ristocetina 

Defectos cualitativos o 

cuantitativos del complejo de 

glucoproteína IbIX/V 

(GPIbIX/V) 



 

 

 

 

50 

 

 

9 

 

Goncalvez et 

al56. 

 

2024 

 

1 paciente 

 

- 

 

1 

 

75 

 Macroplaquetas 

con forma 

irregular 

 Trombocitopenia 

Las mutaciones genéticas del 

complejo glucoproteína Ib-IX-V 

 

10 

 

Mekchay et 

al57. 

 

2020 

 

7 

pacientes 

 

- 

 

7 

 

De 14 a 

48 años 

 Trombocitopenia 

 Plaquetas grandes 

Anomalías en la expresión de 

genes GP1BA, GP1BB o GP9 
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Análisis 

 

En la Tabla 3 se describen las principales alteraciones plaquetarias que ocurren en la 

afección. Se puede reflejar concordancia en todos los autores al destacar la trombocitopenia 

y presencia de plaquetas gigantes en los análisis. También se observa una agregación 

plaquetaria ausente en respuesta a la ristocetina, lo que refleja un defecto funcional 

característico. Esta disfunción se debe a mutaciones en el complejo GPIb-IX-V, fundamental 

para la adhesión plaquetaria al subendotelio vascular. 

 

Discusión 

 

Holyome et al.32, Bohyun47 y Ghallussi et al.35 postulan que la alteración más frecuente en 

pacientes con BSS es la presencia de macroplaquetas o plaquetas gigantes, por lo que, 

observarlas es un signo de alarma de la enfermedad. Kontogiannis et al.37, Demirci et al.38, 

Nurden et al.49, Mohan et al.41, Goncalvez et al.56 y Mekchay et al.57 afirman que en la 

mayoría de los individuos diagnosticados con esta enfermedad presentan trombocitopenia, 

esta alteración puede presentarse de forma leve (120 000 xmm3 a 150 000 xmm3), moderada 

(50 000 xmm3 a 100 000 xmm3) o severa (<50 0000 xmm3). 

 

Por su parte, Bhadra et al.40 afirma que la trombocitopenia puede o no presentarse en el 

trastorno, ya que, en algunos casos, los valores son normales en el hemograma y en otros 

casos llega a ser leve, por lo que no es representativo de la enfermedad, pero al presentase 

en conjunto con macroplaquetas, si pueden ser considerados como características 

importantes. 

 

Además, Bohyun47 y Mekchay et al57, afirman en sus postulados que, en pacientes con BSS, 

existe una alteración muy importante en el complejo de la Glucoproteína GPIb-IX-V, de la 

membrana plaquetaria, imposibilitando de esta forma, que estas pierdan la capacidad de 

adherirse a otras plaquetas, causando problemas en la hemostasia primaria.  
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CAPÍTULO V.  CONCLUSIONES  

 

Se concluye que: 

 

 A través de la revisión de artículos científicos, se ha identificado que el Síndrome de 

Bernard-Soulier es un trastorno hemorrágico que se caracteriza por presentar 

alteraciones plaquetarias en el complejo GPIb-IX-V. De acuerdo con el estudio 

realizado se comprobó que puede aparecer en cualquier edad y tiene mayor 

prevalencia a presentar sintomatología en mujeres que en hombres debido a 

sangrados menstruales y el parto. Entre las manifestaciones clínicas observadas en 

los pacientes que padecen esta enfermedad se encuentran hematomas, hemorragia 

gingival, epistaxis, sangrado gastrointestinal, menorragia y petequias. Estas 

manifestaciones corresponden el punto de partida para el diagnóstico oportuno y 

toma de decisiones. 

 

 Se destacaron las pruebas de laboratorio que contribuyen a la detección de la 

enfermedad, como el hemograma, en el que se puede observar la disminución en el 

conteo de plaquetas y elevación del Volumen Plaquetario Medio (VPM), así como 

el frotis de sangre periférica en el que se muestran alteraciones morfológicas son las 

más utilizadas como orientación para el diagnóstico. Sin embargo, las pruebas de 

agregación plaquetaria y citometría de flujo son esenciales ya que revelan los 

trastornos característicos de este síndrome. Otra prueba confirmatoria es la 

valoración molecular, ya que identifica mutaciones en el gen que codifica el 

complejo GP Ib-IX-V.  

 

 La alteración plaquetaria más común en el trastorno de estudio es la ausencia o déficit 

del complejo GP Ib-IX-V, dificultando el proceso de adhesión plaquetaria, 

observándose cambios morfológicos como la presencia de trombocitos gigantes 

acompañadas de trombocitopenia, provocando episodios de sangrado recurrentes 

resaltados en las manifestaciones clínicas mencionadas anteriormente, por lo que, la 

identificación precisa de estos cambios es fundamental para el diagnóstico del 

Síndrome de Bernard-Soulier y su correcto tratamiento.  
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ANEXOS 

 

Anexo 1. Hematopoyesis 

 

 
 

Fuente: https://apunty.com/doc/hematopoyesis-docx-quimica-biologica-bioquimica 

 

 

Anexo 2. Trombopoyesis 

 

Fuente: https://www.elrincondelamedicinainterna.com/2010/05/trombopoyesis.html 

https://apunty.com/doc/hematopoyesis-docx-quimica-biologica-bioquimica
https://www.elrincondelamedicinainterna.com/2010/05/trombopoyesis.html
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Anexo 3.  Estructura Plaquetaria 

 

Fuente: https://es.slideshare.net/slideshow/iv-bserie-trombocitica-2021i-

1ppt/266794182#5 

 

Anexo 4. Principales receptores y ligandos de las plaquetas 

 

Fuente: https://www.scielo.org.mx/pdf/mim/v34n2/0186-4866-mim-34-02-244.pdf 

 

https://es.slideshare.net/slideshow/iv-bserie-trombocitica-2021i-1ppt/266794182#5
https://es.slideshare.net/slideshow/iv-bserie-trombocitica-2021i-1ppt/266794182#5
https://www.scielo.org.mx/pdf/mim/v34n2/0186-4866-mim-34-02-244.pdf
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Anexo 5. Hemostasia 

 

Fuente: https://es.slideshare.net/slideshow/hemostasia-y-coagulacion-76677236/76677236 

 

Anexo 6. Cascada de la Coagulación 

 

Fuente: https://pediatriaintegral.es/wp-content/uploads/2021/xxv05/05/n5-242-

253_HermeGlez.pdf 

https://es.slideshare.net/slideshow/hemostasia-y-coagulacion-76677236/76677236
https://pediatriaintegral.es/wp-content/uploads/2021/xxv05/05/n5-242-253_HermeGlez.pdf
https://pediatriaintegral.es/wp-content/uploads/2021/xxv05/05/n5-242-253_HermeGlez.pdf
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Anexo 7: Fisiología de la Hemostasia 

 

Fuente: https://www.scielo.org.mx/pdf/facmed/v63n5/2448-4865-facmed-63-05-45.pdf  

 

 

 

https://www.scielo.org.mx/pdf/facmed/v63n5/2448-4865-facmed-63-05-45.pdf
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Anexo 8. Protocolo de diagnóstico  

 

 

Fuente: https://www.coagulationassays.com/es_es/home/diagnosis-monitoring/bernard-

soulier-syndrome.html  

 

 

Anexo 9. Comparación de frotis de sangre de donante sano y paciente con síndrome de 

Bernard-Soulier. 

 

Fuente: https://digibug.ugr.es/handle/10481/84671 

 

https://www.coagulationassays.com/es_es/home/diagnosis-monitoring/bernard-soulier-syndrome.html
https://www.coagulationassays.com/es_es/home/diagnosis-monitoring/bernard-soulier-syndrome.html
https://digibug.ugr.es/handle/10481/84671
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Anexo 10: Técnica de frotis de sangre periférica y guía de la tinción Wright 

 

 

Fuente: https://www.udocz.com/apuntes/388526/tincion-de-wrigth#pf1 

 

Anexo 11: Agregometría por Transmisión de Luz (LTA) 

 

 

Fuente: https://lajclinsci.com/vD-6-51 

https://www.udocz.com/apuntes/388526/tincion-de-wrigth#pf1
https://lajclinsci.com/vD-6-51
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Anexo 12: Inserto de prueba de agregación plaquetaria inducida por Ristocetina 
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Fuente: https://www.abpcorp.com/wp-content/uploads/2016/03/Ristocetin-Co-Factor-

Assay-Kit-Package-Insert-ref.-ABP-RCOF-LIT-Rev-0-Feb-11.pdf 

https://www.abpcorp.com/wp-content/uploads/2016/03/Ristocetin-Co-Factor-Assay-Kit-Package-Insert-ref.-ABP-RCOF-LIT-Rev-0-Feb-11.pdf
https://www.abpcorp.com/wp-content/uploads/2016/03/Ristocetin-Co-Factor-Assay-Kit-Package-Insert-ref.-ABP-RCOF-LIT-Rev-0-Feb-11.pdf
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Anexo 13: Citometría de Flujo 

 

Fuente: https://www.sysmex.es/academia/centro-de-conocimiento/sysmex-

blog/urianalisis/la-cff-en-el-estudio-del-sedimento-urinario/ 

 

 

Anexo 14: Pruebas Moleculares para el diagnóstico de la enfermedad 

 
Fuente: https://blog.mendelics.com.br/es/secuenciacion-de-nueva-generacion-ngs/ 

https://www.sysmex.es/academia/centro-de-conocimiento/sysmex-blog/urianalisis/la-cff-en-el-estudio-del-sedimento-urinario/
https://www.sysmex.es/academia/centro-de-conocimiento/sysmex-blog/urianalisis/la-cff-en-el-estudio-del-sedimento-urinario/
https://blog.mendelics.com.br/es/secuenciacion-de-nueva-generacion-ngs/
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