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introducere: Desi la copii cele mai frecvente trombocitopenii sunt cele prin distructie
imuna sau non imuna, cele de cauze infectioase sau secundare infiltratiei medulare, exista
trombocitopenii rare care trebuie diagnosticate din timp pentru abordarea lor terapeutica
diferita.

Material si metoda: prezentdm doua situatii In care mai multe cazuri au fost
diagnosticate initial ca trombocitopenii autoimune idiopatice. Primul caz este al unei
fetite care prezinta de la virsta de 18 luni infectii recurente; este diagnosticatd cu astm
bronsic la 4 ani iar la virsta de 5 ani este diagnosticada cu purpurd trombocitopenica
autoimuna. Un an mai tirziu dezvoltd anemie hemoliticd autoimuna cind se remarca
scadera marcatd a imunoglobulinei A serice. Investigata la Clinica de Pediatrie No3 din
Timisoara se stabileste diagnosticul de imunodeficienta comund variabild. Prezintd in
continuare tiroiditd autoimuna si trombocitopenie severa. Fratele ei este diagnosticat mai
tirziu cu aceeasi afectiune manifestada prin trombocitopenie, neutropenie si tiroidita
autoimuna. Ambii copii au fost tratati cu corticoterapie si apoi gamaglobulina
intravenoasa care au influentat tranzitoriu numarul de trombocite. Splenectomia la fetita
a condus la normalizarea numarului de trombocite. In a doua situatie, 4 frati sunt
diagnosticati la virste diferite cu trombocitopenie cu macrotrombocite. Primul caz
asociaza trombocitopeniei dismorfism craniofacial, displazie scheletica si nanism si este
luat in evidenta din perioada de sugar; doua surori ale pacientului sunt diagnosticate cu
trombocitopenie la virsta de 12 si respectiv 16 ani cind au prezentat menoragie iar un
frate al pacientului este diagnosticat cu trombocitopenie cu macrotrombocite la virsta de
12 ani cind a prezentat un epistaxis abundent soldat cu anemie. Trombocitopenia cu
mcrotrombocite a aparut episodic in simptomatologia celor 4 frati iar incadrarea intr-o
entitate familiara de trombocitopenie a rdamas o provocare din cauza inconstantei unor
rezultate ale investigatiilor la frati. Trombocitopenia a fost tratatd cu substitutie si
concentrate de factor von Willebrand.

Concluzii: stabilirea corectd a diagnosticului unei trombocitopenii are implicatii
terapeutice importante. Numarul trombocitopeniilor familiare cu macrotrombocite
diagnosticate este 1n crestere dar diagnosticul lor implicd mijloace sofisticate de abordare,
inclusiv genetice.



