
Resumen

Introducción: los cambios en el ácido desoxirribonucleico 
se conocen como mutaciones, estas dan lugar a los polimor-
fismos, los cuales generan variación alélica entre individuos y 
diversidad de la misma especie. Se ha sugerido que los poli-
morfismos genéticos en los mediadores inmunitarios desem-
peñan un papel fundamental en la patogénesis de muchos 
trastornos autoinmunes, como en la púrpura trombocito-
pénica inmune, siendo esta el tipo más común de púrpura 
trombocitopénica y, a menudo, se diagnostica como un tipo 
de trastorno autoinmune, debido a la destrucción de las 
plaquetas mediadas por el sistema inmunitario. 

Objetivo: realizar una revisión bibliográfica sobre el papel 
de los polimorfismos genéticos y su influencia en el desa-
rrollo de la púrpura trombocitopénica inmune. 

Métodos: se realizó revisión literaria en inglés y español en 
PubMed y Elsevier, desde marzo hasta mayo del 2021, con 
el uso de combinación de palabras clave y términos MeSH, 
como púrpura trombocitopénica y polimorfismos genéticos. 
Se realizó análisis y resumen de la literatura encontrada. 

Abstract

Introduction: Changes in deoxyribonucleic acid are known 
as mutations, these give place to polymorphisms, which 
generate allelic variation between individuals and provide 
diversity among same species. Genetic polymorphisms in 
immune mediators have been suggested to play a key role 
in the pathogenesis of many autoimmune disorders, such 
as immune thrombocytopenic purpura, this being the most 
common type of thrombocytopenic purpura and is often 
diagnosed as a type of autoimmune disorder, due to the 
destruction of platelets mediated by the immune system. 

Objective: To execute a bibliographic review on the role 
of genetic polymorphisms and their influence on the 
development of immune thrombocytopenic purpura. 

Methods: A literary review in English and Spanish was 
performed in PubMed and Elsevier from March to May 
2021, with the use of a combination of keywords and MeSH 
terms such as Thrombocytopenic Purpura and genetic poly-
morphisms. Analysis and summary of the literature found 
was executed. 
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Introducción

Los cambios en el ácido desoxirribonucleico (ADN) 
se conocen como mutaciones, las cuales pueden origi-
narse por errores en la replicación y reparación del 
ADN, así como por factores ambientales; estas muta-
ciones dan lugar a los polimorfismos, que generan 
variación alélica entre individuos.1 Para considerar una 
mutación como polimorfismo, la frecuencia de uno 
de sus alelos en la población debe ser mayor a 1 %1. 
Se han descrito varios polimorfismos genéticos de los 
genes del sistema inmunológico en la púrpura trom-
bocitopénica inmune (PTI), como las interleucinas 
(IL), los factores de necrosis tumoral alfa (FNTa) y 
beta (FNTb), y el interferón-gamma (IFN-g)2.

Por otro lado, la PTI comúnmente se diagnostica como 
un tipo de trastorno autoinmune, debido a la destrucción 
de las plaquetas mediadas por el sistema inmunitario, 
siendo considerada un tipo de enfermedad hemorrá-
gica, reflejada en un recuento bajo de plaquetas en 
sangre periférica 3.

Esta patología se expresa a menudo como una hemo-
rragia extensa en piel, membranas mucosas y órganos 
internos, recuento plaquetario bajo persistente, tiempo 
de supervivencia plaquetario corto y presencia de autoan-
ticuerpos antiplaquetarios3. Por otro lado, es impor-
tante resaltar que puede tener diferentes presentaciones 
según la duración, entre las cuales encontramos: PTI 
recién diagnosticada (menor a 3 meses), PTI persistente 
(entre 3 y 12 meses desde el diagnóstico), PTI crónica 
(más de 1 año), PTI refractaria (paciente en riesgo de 

hemorragia o presenta hemorragia a pesar de la esple-
nectomía) y la PTI severa (presencia de sangrado que 
requiere tratamiento o intensificación del tratamiento)4.

El objetivo del artículo fue realizar una revisión biblio-
gráfica sobre el papel de los polimorfismos genéticos 
y su influencia en el desarrollo de la púrpura trombo-
citopénica inmune.

Metodología

Se realizó una revisión literaria en inglés y español en 
bases de datos como PubMed y Elsevier, desde marzo 
hasta diciembre de 2021, con el uso de combinación 
de palabras clave y términos DeCS, como púrpura 
trombocitopénica y polimorfismos genéticos. Se selec-
cionaron 41 artículos, la mayoría con tiempo de publi-
cación no mayor a cinco años, de donde se extrajo la 
información para crear este artículo. Las publicaciones 
seleccionadas debían estar vinculadas con púrpura 
trombocitopénica y polimorfismos genéticos rela-
cionados; no se tuvieron en cuenta otros criterios de 
inclusión o exclusión de artículos. Se realizó análisis y 
resumen de la literatura encontrada.

Epidemiología y factores de riesgo

Actualmente, la incidencia global de la PTI en adultos 
es de aproximadamente 4,4 casos femeninos por 
100.000 habitantes por año y 3,4 casos masculinos 
por 100.000 habitantes por año en el Reino Unido, 
con diferencias especialmente destacadas por sexo 
en personas menores de 65 años, según lo mencionan 

Conclusión: la púrpura trombocitopénica inmune es 
considerada como una patología multifactorial, causada 
por factores ambientales y genéticos, dentro de los cuales se 
encuentran los polimorfismos para los mediadores inmu-
nitarios que pueden llevar a una exacerbación de la enfer-
medad o no intervenir en la misma.

Palabras clave: púrpura; púrpura trombocitopénica; poli-
morfismo genético; enfermedades hematológicas; plaquetas.

Conclusion: Immune thrombocytopenic purpura is consi-
dered a multifactorial pathology, caused by environmental 
and genetic factors, among which are polymorphisms for 
immune mediators that can lead to an exacerbation of the 
disease or not intervene in the same.

Keywords: Purpura; purpura thrombocytopenic; genetic 
polymorphisms; hematologic disease; platelets.
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Xu et al.3; mientras que en otros estudios, en diferentes 
partes del mundo, Frederiksen y Schmidt estimaron 
una incidencia de 2,7 por 100.000 habitantes al año 
en Dinamarca y realizaron una estimación reciente de 
la prevalencia de la PTI crónica en los Estados Unidos, 
utilizando una gran base de datos de reclamaciones de 
EE. UU., donde arrojó 20,3 por 100.000 habitantes5.

Por otro lado, es importante resaltar que la PTI es 
considerada una enfermedad multifactorial, causada 
por interacciones entre factores genéticos y no gené-
ticos. En varios estudios, se ha identificado una amplia 
gama de factores de riesgo ambientales para la PTI, 
que incluyen infecciones virales, bacterianas, enferme-
dades autoinmunes (en particular, los síndromes anti-
fosfolípidos) e inducción de fármacos [el polimorfismo 
FCGRA-V/V está sobrerrepresentado en las respuestas 
a Rituximab (RTX), mientras que FCGR2B-I/I se 
asocia con una mejor respuesta a la inmunoglobulina 
intravenosa (IgIV) durante la PTI pediátrica, espe-
cialmente]. Además de los factores de riesgo ambien-
tales, también se ha revelado que los factores genéticos 
desempeñan un papel fundamental en la susceptibi-
lidad a la PTI, por numerosos genes que podrían estar 
asociados con el desarrollo y la progresión de esta pato-
logía, dentro de estos factores es importante destacar 
el complejo mayor de histocompatibilidad (CMH), 
receptores Fcg (FcgR), citoquinas proinflamatorias o 
antiinflamatorias y sus receptores, los cuales muestran 
frecuentemente polimorfismos; por lo tanto, Audia et 
al. mencionan que la mayoría de estos datos se obtu-
vieron de pequeñas cohortes o de pacientes de orígenes 
étnicos específicos y, por lo tanto, debe interpretarse 
con cuidado; debido a esto se están realizando análisis 
de la secuenciación del exoma para identificar nuevos 
genes que podrían estar implicados en el desarrollo de 
la PTI3, 4.

Fisiopatología de la enfermedad

La PTI se considera una enfermedad multifactorial, 
la cual se puede dividir según el origen de sus causas 
como secundaria, cuando es provocada por otras enfer-

medades, y primaria, cuando ocurre en ausencia de 
otra patología primaria. Según su evolución, en aguda, 
cuando lleva menos de 6 meses, o crónica, cuando 
lleva más de 6 meses6.

La PTI secundaria es desencadenada por enfermedades 
heredadas o factores ambientales que causan la destruc-
ción plaquetaria y, en consecuencia, la trombocitopenia. 
Entre estas causas se encuentran las infecciones como el 
VIH y SIDA, virus de la hepatitis B, virus de la hepa-
titis C, citomegalovirus, virus del Ebstein Varr y Helico-
bacter pylori. Las enfermedades autoinmunes también 
juegan un papel importante, como el lupus eritematoso 
sistémico, artritis reumatoide o el síndrome antifosfo-
lípido7, 8. Algunos medicamentos como las quininas, 
acetaminofén, abciximab, carbamazepina, rifampicina 
y vancomicina se han visto asociados al desarrollo de 
la depleción de plaquetas9.

Por otro lado, la PTI primaria es un desorden inmune 
adquirido. Se ha asociado con polimorfismos en media-
dores inmunitarios, tales como IL-2, IFN-g, la IL-10 y 
6 y FNTa y FNTb y CD, que inciden en la formación 
de autoanticuerpos antiplaquetarios de tipo IgG, estos 
atacan los antígenos de superficie plaquetarios, como 
las glicoproteínas (GP) GPIIbIIIA y la GPIb-IX-V, 
para luego ser reconocidos por fagocitos que expresan 
FcgR y, por ende, generar la destrucción plaquetaria. 
Posteriormente, los macrófagos liberan citoquinas que 
inducen la función alterada de las células T, dando 
lugar a una aceleración y exacerbación de la respuesta 
inmune y, por consiguiente, la disminución en la 
producción y función de las plaquetas 2, 8, 10, 11.

Los polimorfismos en las citoquinas liberadas por los 
linfocitos Th1; IFN-g, IL-2 y FNT-a y FNTb y Th2, 
IL-4, IL-5, IL-6, IL-10 e IL-13 producen un desba-
lance entre los mecanismos regulatorios de la infla-
mación, lo que conduce a un aumento en la respuesta 
inmune. Entre los más comunes se encuentra la IL-18, 
estudiada por Aref et al. en población egipcia, donde 
demuestran que el polimorfismo de nucleótido simple 
en esta interleucina, ubicada en el cromosoma 11, es 
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uno de los más importantes asociados a la PTI como 
inductor del IFN-g en las células T12.

Por otro lado, los cambios genéticos en la expresión 
del FNT-a, ubicados en el cromosoma 6p21.3, en las 
células T CD8+, lleva a un aumento en la secreción de 
enzimas que terminan en la destrucción plaquetaria y 
el FNT-b, ubicado en el mismo cromosoma, activa las 
células B con la respectiva producción de anticuerpos, 
esto se puede notar en el estudio de Yadav et al.13 en 
el norte de la India. La mutación involucrada con la 
expresión del IFN-g, ubicado en el cromosoma 12, 
lleva a la producción de autoanticuerpos y la supre-
sión de factores de transcripción para la producción 
plaquetaria14.

Otros polimorfismos implicados en el desarrollo de la 
PTI, como los de las IL-10, IL-6 e IL- 4, ubicados en 
los cromosomas 1q31-32, 7p21 y 5q31–q33, respec-
tivamente, se han estudiado en investigaciones, tales 
como la de Wu et al. realizada en la población infantil 
en China, donde se demuestra que estas contribuyen al 
desarrollo de la PTI con el aumento en la producción 
de mediadores inflamatorios y producción de anti-
cuerpos15. Las diferencias en la producción de IL-10, 
mediada por polimorfismos genéticos, se ha investigado 
en varios estudios; El Ghannam et al. encontraron una 
asociación entre la gravedad de la PTI con la presencia 
del genotipo IL-10-592 AA y haplotipo ATA.16 También 
Soliman et al. realizaron un estudio en el que caracteri-
zaron la desregulación inmunológica en la PTI infantil 
e identificaron el polimorfismo del promotor de IL-10 
que controla la producción de IL-10, donde los geno-
tipos IL-10 (1082 AA, 592 AA y 592, 819, 1082 ATA/
ATA) están asociados con una menor producción de 
IL-10 y PTI de presentación más grave, junto con una 
relación CD4/CD8 y NK disminuidos17.

Los receptores Fc para inmunoglobulina G (FcgR) 
son esenciales en la respuesta inmune. En la PTI, los 
FcgRII y FcgRIII juegan un papel importante en la 
fagocitosis de autoanticuerpos plaquetarios3,18-20. Se han 
encontrado polimorfismos en estos genes, ubicados 

en el cromosoma 1q23-24, asociados con enferme-
dades autoinmunes, autoinflamatorias e infecciosas; 
también se ha observado una asociación con la eficacia 
de la inmunoterapia en pacientes con cáncer20. Los 
FcgR expresados en las plaquetas forman complejos 
inmunes que desencadenan eventos de señalización 
intracelular, que conducen a la activación y agrega-
ción plaquetarias21, 22.

Para el FcgRIIA (CD32) se ha identificado un polimor-
fismo de único nucleótido (SNP) funcional, que se atri-
buye a una sustitución de histidina (H) por arginina 
(R) en el dominio de unión, al ligando en la posición 
131 del aminoácido; esta variante interactúa de manera 
diferente con subclases de IgG19, 23. Se ha descrito otro 
polimorfismo que afecta el gen FcgRIIIA (CD16) e 
involucra una sustitución en el nucleótido, que da como 
resultado un cambio de fenilalanina (F) a valina (V) en 
la posición del aminoácido 158, y está relacionado con 
el dominio de unión a inmunoglobulina19.

En el estudio prospectivo en adultos de Brasil de Rocha 
et al. se encontró que los pacientes con PTI crónica 
secretan mayores cantidades de IL-2 que contiene el 
polimorfismo, cromosoma 4p27, encargado de la proli-
feración linfocitaria y producción de citoquinas24.

Xu et al., en su estudio, sugieren que el polimorfismo 
CD16 158F>V está estrechamente asociado con un 
mayor riesgo de PTI, mientras que el polimorfismo 
CD32 131H>R no está asociado con la susceptibilidad 
a la PTI, lo que sugiere que el polimorfismo 158F> V 
puede considerarse como un predictor potencial de 
desarrollar PTI3.

El estudio realizado por AbdelGhafar et al. mostró que 
el SNP rs1883832 del CD40 se asocia con un aumento 
en el riesgo de desarrollar PTI en población de Egipto, 
sin embargo, solo se exploraron los factores de riesgo 
relacionados con la patogénesis de la PTI en un solo 
gen y no consideraron los mecanismos moleculares 
relacionados con la progresión de la enfermedad en un 
nivel multigenético2.
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Yesil et al. encontraron que el polimorfismo del 
receptor de vitamina D (VDR), denominado Cdx-2 
(altera significativamente la actividad transcripcional 
de la región promotora de VDR), estaba sobreexpre-
sado en los pacientes con PTI que presentaban el geno-
tipo homocigoto GG y se asoció con un menor riesgo 
de PTI en niños, si se presentaba el alelo A del Cdx-225. 
Este mismo estudio sugirió que la suplementación con 
vitamina D en pacientes con deficiencia puede cambiar 
el curso clínico de la PTI crónica25.

Finalmente, se ha visto que estos polimorfismos pueden 
llevar a una exacerbación de la enfermedad o no inter-
ferir en el curso de esta26.

Manifestaciones clínicas

Los síntomas clínicos de un paciente que presenta PTI 
comienzan con conteos de plaquetas por debajo de 
100.000 células/µL y varían según la presentación de la 
enfermedad, sea por causas primarias o secundarias7.

Por lo anteriormente mencionado, los pacientes que 
tengan una púrpura secundaria presentarán síntomas 
relacionados con la patología de base que lleva al desa-
rrollo de la trombocitopenia; por un lado, se presentan 
los rashes, artralgias o artritis, sensibilidad al sol y sero-
sitis, asociados con lupus eritematoso sistémico; por 
el otro, hepatomegalia y elevación de transaminasas, 
que se relaciona con el virus de la hepatitis C; y, por 
último, fiebre, sudoración nocturna, pérdida de peso y 
linfadenopatías, asociados con infecciones o neoplasias 
malignas y sangrado posterior al inicio de algunos 
medicamentos, como suplementos o medicamentos 
herbales7, 9, 27.

A su vez, las manifestaciones clínicas de la PTI 
primaria se presentan en ausencia de otras causas de 
trombocitopenia. Uno de los síntomas más comunes e 
importantes es la hemorragia, clasificada por la nueva 
escala de sangrado de la púrpura trombocitopénica 
inmune (IBLS); se puede estadificar la severidad del 
sangrado en tres grados: el grado cero corresponde 

a los pacientes sin signos de sangrado, grado 1 los 
pacientes con 1 hasta 5 equimosis, petequias escasas, 
ampollas sanguinolentas, epistaxis, pero sin hemop-
tisis o sangrado intracerebral, y el grado dos incluye los 
pacientes con >5 equimosis o petequias abundantes, 
sangrado marcado por tracto gastrointestinal, genital, 
pulmonar e intracraneal, estos signos estudiados en 
nueve sitios anatómicos por medio del examen físico y 
la historia clínica, en los que se incluye la piel, mucosa 
oral, nasal y genital, tracto urinario y gastrointestinal, 
sistema pulmonar, y a nivel intracraneal y subconjun-
tival. Se evalúa dependiendo de la presencia y cantidad 
de hematomas y petequias en la piel (mayor o menor 
a cinco), ampollas y sangrado en mucosa oral que sea 
leve o severo, epistaxis nasal, sangre oculta en heces 
o hematoquecia, hematuria microscópica o macros-
cópica y sangrado en ausencia de período menstrual, 
todos estos que hayan cambiado o que sean de reciente 
establecimiento en las últimas dos semanas7, 28, 29.

Estudios como el de Neunert et al. y el de Page et al., 
ambos realizados en los Estados Unidos, han demos-
trado que el nivel de sangrado en pacientes con PTI es 
independiente del conteo plaquetario28, 29. Adicional-
mente, en el estudio de Piel-Julian et al. la ocurrencia de 
sangrado fue en el 86 % de los pacientes con conteo 
de plaquetas <20.000 células/µL y la más frecuente en 
el 94.8 % de los pacientes con valores de plaquetas 
<10.000 células/µL, siendo estos los límites plaquetarios 
para definir el sangrado en pacientes con PTI30.

Otros síntomas importantes incluyen fatigabilidad, 
demostrada como síntoma prevalente en los pacientes 
con PTI en el estudio realizado por Newton et al., en 
el cual el 22 % de los pacientes americanos y el 39 % 
de los del Reino Unido incluidos en el estudio presen-
taron fatiga, pero, de igual manera, su presentación 
no tiene relación con el género, edad o conteo plaque-
tario31. Estudios recientes como el de Ruggeri et al. 
han demostrado que los pacientes con púrpura trom-
bocitopénica idiopática tienen riesgo de incidencia de 
trombosis arterial del 3,2 % y 1.4 % para la venosa a 
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5 años, lo cual es mucho mayor para el riesgo que se 
espera en pacientes sanos32.

Diagnóstico de los polimorfismos genéticos y PTI

El diagnóstico de la PTI se realiza, principalmente, 
por exclusión, por lo que se deben descartar otras 
causas. Si la PTI está asociada a otras citopenias, se 
debe hacer aspirado de médula ósea y/o biopsia33. Para 
hacer un diagnóstico adecuado, es necesario realizar: 
anamnesis, exploración física, hemograma con exten-
dido de sangre periférica, además, una historia clínica 
detallada33.

La detección del polimorfismo genético 131H>R del 
gen FcγRIIA se realiza utilizando la reacción en cadena 
de polimerasa con polimorfismos de longitud de frag-
mentos de restricción (PCR - RFLP). Los sujetos con 
el gen FcγRIIA normal (tipo salvaje) presentan un 
genotipo HH y el homocigoto para la mutación del 
gen un genotipo RR, y para la mutación heterocigó-
tica del gen un genotipo HR34.

Esta misma técnica es usada en la detección del poli-
morfismo 158F>V del gen FcγRIIIA; los sujetos son 
considerados como normales para el gen FcγIIIA 
(tipo salvaje) si presentan un genotipo FF, la mutación 
homocigótica del gen FcγIIIA presenta un genotipo 
VV y la heterocigótica un genotipo FV34.

El uso de matrices de genotipado para la detección 
SNP de todo el genoma se ha convertido en un proce-
dimiento común, sin embargo, las plataformas de 
genotipado a menor escala son capaces de genotipificar 
eficazmente cientos de SNP asociados a enfermedades, 
como por ejemplo la PTI, el sistema Agena Bioscience 
MassARRAY es una de esas plataformas35.

En el trabajo realizado por Qian et al., reportaron que los 
ARN no codificante como microARN (miR) -106b-5p 
y miR-200c-3p podrían funcionar como biomarca-
dores para distinguir los pacientes con PTI de controles 
saludables, sin embargo, no hay una claridad frente al 
mecanismo de la progresión de la enfermedad36, 37.

Tratamiento de la PTI

El tratamiento para la PTI, usualmente, se inicia 
dependiendo de la presencia de signos de sangrado 
o cuando el conteo de plaquetas está por debajo de las 
20.000 células/µL4.

Entre los tratamientos de primera línea encontramos los 
esteroides, los cuales actúan como medio para reprimir 
genes implicados en la respuesta inflamatoria por parte 
de las células inmunitarias. Agentes inmunosupresores, 
como las bajas dosis de prednisona, combinada con rapa-
micina o rituximab, han ayudado a pacientes con PTI 
crónica a modular la respuesta por parte de las células T, 
por medio del incremento de las células T reguladoras 
(Tregs) y restaurando el desbalance entre los niveles 
de Th1/Th2, evidenciado en estudios como el de Li 
et al. en pacientes japoneses, que pueden generar una 
mejor respuesta frente al sangrado a largo plazo y a 
los efectos adversos de los medicamentos, lo que no 
se logra con la monoterapia convencional con predni-
sona o alta dosis de dexametasona crónica, debido a 
que la respuesta va disminuyendo con el tiempo y los 
efectos adversos aumentan10, 38, 39.

En segunda instancia, se tienen como opción los IgIV, 
los cuales actúan bloqueando la destrucción plaque-
taria por parte de los anticuerpos, mediante la satu-
ración de receptores en macrófagos, promoviendo 
de la expresión del RFcg inhibitorio o modulación de 
las células T, y aumento de las Tregs, inhibición de la 
producción de autoanticuerpos y modulación de cito-
quinas. Este tratamiento ayuda al aumento plaque-
tario en los pacientes, además en un tiempo de 
respuesta más corto que el de los esteroides39, 40.

De igual manera, los pacientes con RH+ y no esple-
nectomizados tienen la opción de ser tratados con 
anti-D policlonal intravenoso, el cual puede ser usado 
en reemplazo de los IgIV y disminuyen el riesgo de 
esplenectomía a futuro40.

Si en los pacientes con PTI fracasan los tratamientos 
de primera línea o recaen, se acude a tratamientos de 
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segunda línea para controlar la enfermedad, encon-
trando, principalmente, la esplenectomía8, considerada 
como tratamiento fundamental para la PTI, debido a 
que restaura los recuentos fisiológicos de plaquetas en 
estos pacientes. Presenta una respuesta prolongada 
aproximadamente en el 60-70 % de los casos, actúa 
mediante la eliminación del sitio de destrucción de las 
plaquetas, por lo tanto, los pacientes que responden 
a la esplenectomía también tienen una reducción 
en su expansión, debido a que el bazo es también 
un nicho de células plasmáticas de larga vida, que 
secretan antiplaquetarios específicos y la esplenec-
tomía permite su extirpación4, pero, como cualquier 
procedimiento quirúrgico, no está exenta de riesgos 
y se han informado complicaciones relacionadas con 
la cirugía hasta en un aproximado del 25 % de los 
casos, incluida una mortalidad de aproximadamente 
1 %, mayor riesgo de sepsis y una mayor incidencia 
de complicaciones vasculares8.

Por otro lado, se encuentran las terapias de depleción 
de células B, como lo hace en monoterapia con RTX, 
anticuerpo quimérico dirigido contra el antígeno 
CD20 en las células B y, tras su administración, da 
como resultado la eliminación virtual in vivo. Tiene 
tasas de respuesta del 30-40 % a 1 y 2 años de segui-
miento, y el 20 % de los pacientes siguen respondiendo 
después de 5 años, este induce la apoptosis de las células 
B o la destrucción en el bazo mediante citotoxicidad 
dependiente del complemento o citotoxicidad celular 
dependiente de anticuerpos (ADCC). Esta apoptosis 
de las células B da como resultado una disminución de 
los títulos de anticuerpos antiplaquetarios, generando 
así, la normalización de las alteraciones de las células 
T observadas en pacientes con PTI. Otra terapia de 
depleción de células B, Veltuzumab, ha demostrado 
su eficacia en la PTI, de esta no hay datos disponibles 
sobre el efecto potencial de obinutuzumab, pero es 
otra terapia dirigida a CD20 en la PTI4, 8.

Por último, es importante resaltar que, para los 
pacientes que fracasan en la esplenectomía o en el 

RTX, aún queda un tratamiento de tercera línea, se 
trata de los agonistas del receptor de trombopoyetina 
(TPO-RA), los cuales tienen una tasa de respuesta 
de 70-80 %. Su principal mecanismo de acción es el 
aumento de la producción de plaquetas por los mega-
cariocitos. Sin embargo, se ha observado una respuesta 
prolongada después de su interrupción en hasta el 15 
% de los pacientes con PTI, lo que plantea las posi-
bles propiedades inmunomoduladoras. Entre estos se 
encuentra el Eltrombopag y el Romiplostim, ambos 
activan los receptores de TPO en el megacariocito dete-
riorado (MK) e inducen la producción de plaquetas a 
través de las vías de las quinasas, como janus quinasa 
2 (JAK2) y el transductor de señales y activador trans-
cripcional 5 (STAT5); ambas terapias han demostrado 
ser eficaces en la mayoría de los pacientes refractarios 
con PTI4, 8, 41.

Conclusiones

En conclusión, la PTI es el tipo más común de púrpura 
trombocitopénica, es considerada como una pato-
logía multifactorial, causada por factores ambientales 
y genéticos, dentro de los cuales se encuentran los 
polimorfismos para los mediadores inmunitarios que 
pueden llevar a una exacerbación de la enfermedad 
o no intervenir en la misma, entre estos se encuen-
tran interleucinas (IL), factores de necrosis tumoral 
alfa (FNTa) y beta (FNTb), el interferón-gamma 
(IFN-g) y las células CD. Principalmente, se diagnos-
tica como un tipo de trastorno autoinmune, caracteri-
zada por recuento plaquetario por debajo de 100.000 
células/uL y hemorragia, que puede evidenciarse con 
mayor frecuencia en piel y mucosas, siendo su compli-
cación más importante la hemorragia intracraneal. 
Su diagnóstico se realiza mediante anamnesis deta-
llada, exploración física y hemograma con extendido 
de sangre periférica, teniendo en cuenta que, si la PTI 
está asociada a otras patologías que causen trombo-
citopenia, se debe hacer aspirado de médula ósea y/o 
biopsia, y la detección de los polimorfismos se lleva 
a cabo por medio de la PCR – RFLP. Por último, 



72   |   Ciencia y Salud, 2023; 7(1, enero-marzo): 65-74 • Artículo original

Polimorfismos genéticos implicados en el desarrollo de la púrpura trombocitopénica inmune

es importante resaltar que el tratamiento se puede 
dividir en dos líneas: tratamiento de primera línea 
(encargados de la inmunosupresión) y de segunda 
línea (utilizados cuando fracasen los tratamientos 
de primera línea).
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