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Atypical clinical presentations of mastocytosis in children
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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Mastocytozy stanowia grupe rzadko wystepujacych
choréb, cechujacych sie patologicznym rozrostem mastocytéw (ang.
mast cells - MC) w skorze, szpiku kostnym, watrobie, $ledzionie
i wezlach chtonnych. U dzieci gléwna postacia choroby jest mastocyto-
za skory (ang. cutaneous mastocytosis — CM).

Cel pracy. Przedstawienie czterech nietypowych przypadkow CM
u dzieci, o zré6znicowanym obrazie klinicznym w celu zobrazowania
szerokiego spektrum zmian skérnych i towarzyszacych im objawéw
zaleznych od mediatoréw uwalnianych z MC. Oméwienie wskazan do
diagnostyki narzadowej u dzieci.

Opis przypadkéw. Opisano obraz kliniczny i badania diagnostyczne
wykonane u 3 dziewczynek i 1 chltopca w wieku od 9. miesigca do
6. roku zycia. Rozpoznano rozsiang CM z odczynem pecherzowym,
rozlegla zmiane typu mastocytoma, postaé tarczkowa i guzkowa CM.
Podwyzszone stezenie tryptazy mastocytowej i nasilone objawy ogolne
zalezne od degranulacji MC wystepowaly jedynie u dziewczynki z roz-
leglymi zmianami skérnymi i okresowymi wysiewami pecherzy.
W zadnym przypadku nie stwierdzono mastocytozy ukladowej (ang.
systemic mastocytosis - SM) i wstrzasu anafilaktycznego w wywiadzie.

Whioski. Nietypowe obrazy kliniczne utrudniaja rozpoznanie CM
u niemowlat i malych dzieci. Wskazane jest u nich przeprowadzenie
wstepnej diagnostyki w kierunku SM, monitorowanie przebiegu cho-
roby oraz profilaktyka reakcji anafilaktycznych.

ABSTRACT

Introduction. Mastocytosis is a group of rare diseases characterized by
abnormal growth of mast cells (MC) in the skin, bone marrow, liver,
spleen and lymph nodes. In children cutaneous mastocytosis (CM) is
the predominant form.

Objective. Presentation of four atypical cases of childhood CM with vari-
ous clinical manifestations to demonstrate the wide spectrum of skin
lesions and MC mediator-related symptoms and discuss indications to
perform diagnostic procedures for systemic mastocytosis (SM) in children.

Case reports. We describe the clinical presentation and diagnostic pro-
cedures performed in 3 girls and 1 boy aged from 9 month to 6 years.
Disseminated CM with bullous lesions, large mastocytoma, plaque
type and nodular type of CM were diagnosed. Elevated serum tryptase
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level and severe MC mediator-related symptoms were present only in
a girl with extensive skin involvement and periodic blistering. SM or
anaphylactic shock in the case history were not present in our children.

Conclusions. Atypical clinical manifestations in infants and small chil-
dren make the diagnosis of CM difficult. Initial diagnosis of SM,
follow-up and prevention of anaphylaxis are recommended in paedi-
atric mastocytosis cases.

WPROWADZENIE

Mastocytozy sa bardzo zréznicowana grupa cho-
réb, ktérych wspdlna cecha etiopatogenetyczna jest
wzmozone gromadzenie si¢ mastocytéw (ang. mast
cell - MC) w skérze i/lub innych narzadach, najcze-
Sciej w szpiku kostnym, watrobie, Sledzionie
i wezlach chlonnych [1-3]. Mastocytoza ukladowa
(ang. systemic mastocytosis - SM), w przebiegu ktorej
dochodzi do zajecia procesem chorobowym narza-
déw wewnetrznych, to klonalna choroba MC
w wiekszosci przypadkéw wiazaca sie z somatyczna
mutacja (D816) w obrebie eksonu 17 genu KIT
w komérkach tucznych. Mutacja ta powoduje konsty-
tutywna aktywacje receptora komérkowego KIT, co
prowadzi do uruchomienia sygnalizacji komoérkowej
regulujacej procesy proliferacji i réznicowania MC
[4-6]. Mastocytoze ukladowa obserwuje sie przede
wszystkim u dorostych [4, 5, 7]. Doniesienia o wyste-
powaniu postaci uktadowej u dzieci maja charakter
kazuistyczny. U pacjentéw pediatrycznych przewaza
skorna posta¢ mastocytozy (ang. cutaneous mastocyto-
sis - CM), ktérej patogeneza nie jest ostatecznie wyjas-
niona [7-9]. Rozwaza si¢ znaczenie wydluzonego
czasu przezycia MC i zaburzen réwnowagi pomiedzy
proliferacja a apoptoza komoérek tucznych, ktéra
moze prowadzi¢ do ich ogniskowego gromadzenia
w skorze, oraz nadekspresje czynnika wzrostu komo-
rek macierzystych stymulujacego proliferacje i rézni-
cowanie sie¢ MC [10-12]. W 2010 roku ukazata sie
publikacja autoréw francuskich, ktérzy dokonali ana-
lizy genetycznej catej sekwencji genu KIT w materiale
biopsyjnym ze zmian skérnych, pobranym od dzieci
z CM. Sugeruja oni, ze CM u dzieci jest choroba klo-
nalna, w wiekszosci przypadkéw zwigzang z akty-
wujacymi mutacjami w obrebie genu c-KIT [13].

Pierwsze objawy choroby u okoto 2/3 pacjentéw
chorujacych na mastocytoze pojawiaja sie w dziecini-
stwie 1 najczesciej dotycza skory [5, 7-9]. W okoto
15% przypadkéw ma ona charakter wrodzony,
u 30% chorych rozpoczyna sie przed 6. miesigcem
zycia, a u kolejnych 10% przed 2. rokiem zycia.
Rodzinne wystepowanie mastocytozy opisywane
jest w piSmiennictwie rzadko [7, 9].
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Pod wzgledem klinicznym mastocytozy stanowia
bardzo heterogenna grupe. O obrazie choroby decy-
duja dwie zasadnicze grupy objawow: zalezne od
narzadowej infiltracji MC oraz wywolane przez
mediatory uwalniane z MC w procesie ich degranu-
lacji [14, 15]. Aktywacja MC i sekrecja mediatorow
zachodzi zar6wno w wyniku reakcji anafilaktycznej,
jak i w odpowiedzi na rézne bodzce fizyczne. Naj-
czesciej sa nimi: ekspozycja na cieplo lub zimno,
draznienie mechaniczne, leki, jady owadéw blonko-
skrzydlych oraz niektére substancje chemiczne. Do
najistotniejszych mediatoréw o szerokim spektrum
biologicznego oddzialywania naleza: aminy biogen-
ne (histamina, serotonina), proteoglikany i enzymy
(tryptaza, chymaza, hydrolazy), prostaglandyny oraz
liczne cytokiny (m.in. interleukiny IL-1, IL-4, IL-5,
IL-6, IL-8, IL-10, IL-13, SCF, TNF-a) [2, 16]. Do naj-
czestszych objawéw Kklinicznych zaleznych od
mediatoréw zalicza sie: napadowe spadki cisnienia
tetniczego, zawroty i béle glowy, rumien skory, bie-
gunki, wymioty, béle brzucha; rzadziej dochodzi do
ciezkich reakcji anafilaktycznych, ze wstrzasem
wlgcznie. Objawy te wystepuja w spos6b przewlekty
lub w postaci napadow [14-16].

Mastocytoza skéry stanowi zréznicowana grupe
dermatoz cechujacych sie¢ nagromadzeniem MC
w skoérze. Zgodnie z zaleceniami Swiatowej Organi-
zacji Zdrowia (ang. World Health Organization - WHO)
[17] wyrdznia sig jej trzy postacie:

1) plamisto-grudkowa mastocytoze skérna (ang. ma-
culo-papular CM - MPCM),

2) mastocytoma,

3) uogolniong mastocytoze skorna (ang. diffuse CM -

DCM).

Plamisto-grudkowa CM charakteryzuje si¢ osut-
ka utworzong z réznej wielkosci wykwitéw plami-
stych i grudkowych barwy brunatnawej, ktére na
skutek pocierania powierzchni przeksztalcaja sie
w bable pokrzywkowe. Objaw ten, nazywany obja-
wem Dariera, uznawany za patognomoniczny dla
CM, jest wynikiem degranulacji MC pod wplywem
bodZcéw mechanicznych [4, 5, 7]. Zmiany skorne
o charakterze MPCM dawniej okreslano jako
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pokrzywke barwnikowa (urticaria pigmentosa - UP).
Obecnie unika si¢ stosowania terminu pokrzywka
w odniesieniu do mastocytoz. Pojecie mastocytoma
dotyczy jedynie pojedynczej zmiany guzkowej.
Uogolniona mastocytoza skérna jest wyjatkowo
rzadka i najciezsza postacia CM, ktorej istote stanowi
nacieczenie przez MC calej skory [7, 9, 15].

CEL PRACY

Przedstawiamy cztery nietypowe, trudne diagno-
stycznie przypadki CM u dzieci o zré6znicowanym
obrazie klinicznym w celu zobrazowania szerokiego
spektrum zmian skérnych i objawéw zaleznych od
uwalnianych z MC mediatoréw, ktére moga wyste-
powac w przebiegu tej grupy dermatoz.

OPIS PRZYPADKOW

Przypadek nr |

Dziewczynka 13-miesieczna z licznymi zmianami
plamisto-naciekowymi barwy brunatnawej z kompo-
nenta pecherzows, zlokalizowanymi na twarzy, sko-
rze owlosionej glowy, szyi i tulowiu zostala skierowa-
na do Kliniki Dermatologii Gdaniskiego Uniwersytetu
Medycznego (GUM) w celu ustalenia rozpoznania
(ryc. 1.). W badaniu przedmiotowym stwierdzono
wybitnie dodatni objaw Dariera. Na konczynach gor-
nych i dolnych obserwowano nieliczne zmiany plami-
sto-grudkowe o niewielkim nasileniu.

Z wywiadu uzyskano informacje, ze dziecko
pochodzi z ciazy blizniaczej, niepowikltanej, zostato
urodzone o czasie, a brat blizniak jest zdrowy. Pierw-
sze zmiany skérne o charakterze drobnych pecherzy-
kéw byly obecne od urodzenia. W okresie niemowle-
cym zmiany pecherzowe na podlozu skéry klinicznie

niezmienionej wystepowaly okresowo pod wplywem
niewielkich urazéw mechanicznych i ciepta. Wysie-
wowi pecherzy towarzyszyly inne objawy zalezne od
mediatoréow uwalnianych z MC, takie jak: rumieni
skory, niepokéj oraz swigd skéry. W 3. miesigcu zycia
stopniowo zaczely sie pojawiaé ptasko-wynioste, plac-
kowate zmiany rumieniowo-naciekowe, w obrebie
ktoérych okresowo wystepowaty pecherze. W 10. mie-
sigcu zycia doszlo do nasilenia zmian pecherzowych.
Podejrzewano liszajec pecherzowy i wiaczono lecze-
nie kotrimoksazolem z sulfametoksazolem. W 5. do-
bie tej terapii dziecko trafilo do szpitala z powodu
omdlenia z zasinieniem powtok skérnych. Na twarzy,
glowie, klatce piersiowej, plecach i brzuchu wystepo-
waly zlewne zmiany rumieniowo-pecherzowe. Po
zastosowaniu antybiotykoterapii, steroidoterapii
ogolnej oraz lekow przeciwhistaminowych uzyskano
poprawe stanu miejscowego.

W Klinice Dermatologii GUM rozpoznano rozsia-
na CM z komponenta pecherzowa. Morfologia krwi
obwodowej i stezenie transaminaz byly w granicach
normy. W badaniu ultrasonograficznym (USG) jamy
brzusznej nie stwierdzono patologii. Stezenie trypta-
zy mastocytowej bylo podwyzszone i wynosilto
38,5 ng/ml (norma: 5-11,4 ng/ml). Wiaczono leki
przeciwhistaminowe i zaopatrzono dziecko w indy-
widualny zestaw przeciwwstrzasowy. Rodzicow
poinformowano o koniecznosci unikania czynnikéw
prowokujacych degranulacje MC. Dziecko pozostaje
pod kontrola Poradni Dermatologicznej Uniwersy-
teckiego Centrum Klinicznego.

Przypadek nr 2

Dziewczynke w wieku 9 miesiecy z rozlegla, pta-
sko-wyniosla zmiana rumieniowo-naciekowa, obej-
mujacq prawie calg piers prawa (ryc. 2.), skierowano
do Kliniki Dermatologii GUM z podejrzeniem wro-

Ryc. |. Przypadek nr I. Rozsiana CM z komponenta pecherzowa
Fig. I. Case no |. Diffuse cutaneous mastocytosis with blistering
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Ryc. 2. Przypadek nr 2. Mastocytoma
Fig. 2. Case no 2. Mastocytoma of the skin
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dzonego znamienia barwnikowego. Stwierdzono tam
wybitnie dodatni objaw Dariera i na podstawie obra-
zu klinicznego rozpoznano mastocytoma. W wywia-
dzie nie odnotowano objawéw ogélnych zaleznych

g

Ryc. 3. Przypadek nr 3. Posta¢ tarczkowa CM
Fig. 3. Case no 3. Plaque type CM

Ryc. 4. Przypadek nr 4. Posta¢ guzkowa CM
Fig 4. Case no 4. Nodular type CM
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od degranulacji MC. Zmiana skérna o charakterze
brunatnawej plamy pojawila sie w pierwszych dniach
zycia. Rodzice obserwowali obrzek i odczyn rumie-
niowy po cieplej kapieli, spoceniu i podraznieniu
mechanicznym. Wyniki podstawowych badani
laboratoryjnych nie wykazaty odchylen od normy,
podobnie jak stezenie tryptazy mastocytowej, ktére
wynosilo 3,14 ng/ml. Dziewczynka od 3 lat jest pod
kontrola Poradni Dermatologicznej Uniwersyteckie-
go Centrum Klinicznego. Okresowo w obrebie masto-
cytoma wystepuja wysiewy zmian pecherzowych,
ktérym towarzyszy umiarkowany $wigd. Objaw
Dariera pojawia sie juz po niewielkim urazie mecha-
nicznym, jakim jest zdejmowanie ubrania. Mastocyto-
ma roénie wraz ze wzrostem dziecka, obejmujac pra-
wie cala piers. Pozostaje zmiana pojedyncza, ktéra nie
wywoluje objawéw ogélnoustrojowych. W okresach
zaostrzen stosowane sa doustnie leki przeciwhistami-
nowe oraz miejscowo preparaty steroidowe i antybio-
tykowe.

Przypadek nr 3

Dziewczynka 6-letnia z licznymi zmianami plami-
sto-tarczkowatymi zlokalizowanymi na tulowiu,
koriczynach gérnych i dolnych, obejmujacymi okoto
30% powierzchni skéry (ryc. 3). Poczatek choroby
w 2. miesigcu zycia. Pierwsze plamisto-rumieniowe
zmiany rozpoznawano jako wyprysk kontaktowy
ileczono bez poprawy miejscowymi preparatami kor-
tykosteroidowymi. W Klinice Dermatologii stwier-
dzono dodatni objaw Dariera i na podstawie obrazu
klinicznego rozpoznano tarczkowa posta¢é CM
(MPCM-plaque type). Chorobe potwierdzono w bada-
niu histopatologicznym. Oprécz umiarkowanie nasi-
lonego $wiadu, zmianom skérnym nie towarzyszyty
objawy zalezne od degranulacji MC. W badanich
laboratoryjnych, takich jak morfologia krwi obwodo-
wej i proby watrobowe, oraz badaniu USG jamy
brzusznej nie stwierdzono nieprawidlowosci. Steze-
nie trypatazy mastocytowej byto w granicach normy
i wynosito 11,4 ng/ml. Zalecono unikanie czynnikéw
prowokujacych degranulacje MC, zastosowano leki
przeciwhistaminowe w okresach zaostrzenn zmian
skoérnych oraz zaopatrzono dziecko w indywidualny
zestaw przeciwwstrzasowy. Dziecko pozostaje pod
kontrolag Poradni Dermatologicznej Uniwersyteckie-
go Centrum Klinicznego, gdzie monitorowany jest
przebieg choroby.

Przypadek nr 4

Chiopiec w wieku 1 roku z licznymi zmianami
guzkowymi barwy brunatnawej zlokalizowanymi
na tulowiu oraz kornczynach goérnych i dolnych
zostal skierowany do Kliniki Dermatologii w Gdari-
sku z podejrzeniem histiocytozy (ryc. 4.). Pierwsze
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Ryc. 5. Obraz histopatologiczny CM. W barwieniu hematoksyling i eozynag w obrebie skéry wiadciwej widoczny grudkowy naciek MC (A),

wykazujacych blonowa ekspresje receptora CD 1 17 (B)

Fig. 5. Histopathology. In haematoxylin and eosin staining apparent follicular infiltration of MC within the dermis (A), showing membrane

receptor expression CDI 17 (B)

guzki pojawily sie na tulowiu w 4. miesiagcu zycia,
stopniowo ich liczba sie zwiekszata. Zmianom tym
nie towarzyszyl swiad i inne objawy chorobowe.
W badaniu przedmiotowym zwrécono uwage na
z6ltawe zabarwienie guzkéw, ktérych sSrednica
wynosita 0,5-1,5 cm, oraz stwierdzono wybitnie
dodatni objaw Dariera. W wywiadzie rodzice poda-
wali, Zze w obrebie niektérych wykwitéw po potarciu
dochodzi do zaczerwienienia oraz tworzenia sig
pecherzy. Ze wzgledu na znaczne podobieristwo
obrazu klinicznego do xanthogranuloma juvenile
pobrano biopsje ze zmian skérnych. W badaniu
histopatologicznym obserwowano skupiska MC
w skorze wiasciwej, co stanowilo podstawe do roz-
poznania guzkowej postaci CM (ryc. 5A, B). W mor-
fologii krwi nie stwierdzono odchyler, stezenie tryp-
tazy mastocytowej bylo w normie i wynosilo
4,74 ng/ml. Ze wzgledu na nieznaczne podwyzsze-
nie stezenia transaminaz i niewielkiego stopnia
powiekszenie watroby dziecko skierowano do
Poradni Hepatologicznej, gdzie wykluczono patolo-
gie watroby. Zastosowano postepowanie terapeu-
tyczne podobne jak w przypadku 3. Podczas
dwuletniej obserwacji dziecka w Poradni Dermato-
logicznej Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego
ustapila sktonnosé do tworzenia sie zmian pecherzo-
wych, tryptaza mastocytowa utrzymywala sie na
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niskim poziomie, a parametry watrobowe powrocily
do normy.

OMOWIENIE

Mastocytoza u dzieci jest przede wszystkim cho-
roba skory, ktorej czesto towarzyszy $wiad i réznie
nasilone objawy ogdlne zwiazane z degranulacja
MC. Zréznicowany obraz kliniczny CM bywa przy-
czyna powstawania licznych klasyfikacji tej grupy
dermatoz i rozbieznosci nomenklaturowych [4, 18,
19]. Z pewnosScia przedstawiony we wstepie
podzial CM wedlug zalecen WHO na trzy duze gru-
py jest uzasadniony, gdyz DCM jest najciezsza
postacia choroby, zwigzang ze zwiekszonym ryzy-
kiem wystapienia reakcji anafilaktycznej i rozwoju
SM, a pojedyncza zmiana typu mastocytoma naijta-

Tabela I. Podziat mastocytozy skéry wedtug Hartmann i Henz [20]
Table I. Classification of cutaneous mastocytosis according to Hart-
mann and Henz [20]

plamisto-grudkowa mastocytoza skory

postac tarczkowa mastocytozy skory

guzkowa mastocytoza skéry/mastocytoma

uogdlniona skdrna mastocytoza

telangiektatyczna mastocytoza skéry
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godniejszym wariantem CM, w ktérym dotad nie
opisano wspdtistnienia z SM. Niemniej jednak
zakwalifikowanie wszystkich pozostatych obrazéow
Klinicznych do grupy MPCM jest pewnym uprosz-
czeniem, gdyz nie odzwierciedla szerokiego
spektrum objawéw CM. Hartmann i Henz [20]
proponuja przedstawiony w tabeli I podzial CM
uwzgledniajacy kryteria morfologiczne w korelacji
z przestankami rokowniczymi. Plamisto-grudko-
wa CM, okreslana dawniej jako urticaria pigmentosa
i charakteryzujaca sie wystepowaniem drobnych
zmian plamisto-grudkowych, jest najczestszym
typem CM. Autorki podkreslaja, ze MPCM wykazu-
je niewielka tendencje do samoistnego ustepowania,
wystepuje zaréwno u dzieci, jak i u dorostych, u kto-
rych zwykle towarzyszy indolentnej SM [20]. Posta¢
tarczkowa CM (plaque type), cechujaca sie duzymi,
kilkucentymetrowymi, ptasko-wyniostymi zmianami
rumieniowo-naciekowymi, jest odmiang typowa dla
dzieci, ulegajacq zwykle samoistnej regresji w okre-
sie pokwitania, zwigzanag z korzystnym rokowaniem
[18-20]. Przedstawiony przypadek dotyczacy 6-letniej
dziewczynki z plagque type CM charakteryzowal sie
tagodnym przebiegiem klinicznym, brakiem objawéw
ogolnych zaleznych od degranulacji MC i niskim ste-
Zeniem tryptazy mastocytowej w surowicy.

Wystepowanie licznych zmian guzkowych, beda-
cych wynikiem ogniskowego nacieczenia skory
przez MC, okreéla sie jako guzkowa odmiane CM,
a okreslenie mastocytoma dotyczy jedynie pojedyn-
czej zmiany guzkowej [4, 17]. W przedstawionym
przypadku mastocytoma jest zmiang bardzo rozlegta,
co zdarza sie niezwykle rzadko. Ze wzgledéw este-
tycznych oraz biorac pod uwage typowy obraz kli-
niczny, nie pobrano wycinka do badania histopato-
logicznego. Rokowanie w tym przypadku jest
korzystne, gdyz zmiany tego typu maja tendencje
do samoistnego ustepowania, w miejscach po peche-
rzach nie dochodzi do bliznowacenia, a podraznie-
nie mechaniczne nie powoduje u pacjentki objawéw
ogoélnych zaleznych od degranulacji MC. Podobnie
korzystne rokowanie dotyczy przedstawionego
chlopca z guzkowaq postacia CM, u ktérego objawy
choroby ograniczone sg do skory, a stezenie tryptazy
mastocytowej jest niskie.

Posta¢ telangiektatyczna CM odpowiada zmia-
nom okreslanym tradycyjna nazwa teleangiectasia
macularis eruptiva perstans i wystepuje u dzieci spora-
dycznie [19-21]. W grupie 150 dzieci z CM monito-
rowanych w Klinice Dermatologii GUM nie stwier-
dzono tej odmiany mastocytozy.

Obecnie nie wyrdznia sie postaci pecherzowej
jako oddzielnej odmiany CM, poniewaz zmiany
pecherzowe moga towarzyszy¢ wszystkim posta-
ciom choroby [18-22]. Najczesciej wystepuja one do
2. roku zycia, co wiaze sie z wigksza skfonnoscia do
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tworzenia si¢ pecherzy u matych dzieci. Sugeruje sie,
ze uwalniane z MC proteazy moga by¢ odpowie-
dzialne za oddzielanie si¢ naskérka na granicy
skérno-naskérkowej i powstawanie zmian pecherzo-
wych [23]. Niektérzy autorzy sa zdania, ze wystepo-
wanie rozlegltych zmian pecherzowych z komponen-
ta krwotoczng jako pierwszego objawu CM moze si¢
wigzaé ze zwiekszonym ryzykiem rozwoju SM [9,
24]. Obserwacje dotyczace przebiegu mastocytozy
u dzieci i dorostych w Gdanskim Osrodku Leczenia
Mastocytozy nie potwierdzaja tego typu zaleznosci,
jednak CM z rozleglymi zmianami pecherzowymi
towarzyszg zwykle nasilone objawy ogélne zalezne
od degranulacji MC. W przedstawionym przypadku
13-miesiecznej dziewczynki z CM przebiegajaca
z okresowymi wysiewami zmian pecherzowych
zmiany skoérne sa bardzo rozlegle, wykazuja tenden-
cje do zlewania sie i przypominaja DCM [25, 26].
Twarz, konczyny goérne i dolne, zwtlaszcza ich
odsiebne czesci, sa jednak wolne od zmian chorobo-
wych. W tym przypadku nie mozna rozpoznac
DCM, gdyz istote tej postaci stanowi zajecie calej lub
prawie calej skory. Cecha charakterystyczng DCM
jest obecnos¢ naciekow z MC zaréwno w wycinkach
pobranych ze zmian skérnych, jak i z nielicznych
obszaréw klinicznie niezmienionej skoéry [25-27].
U opisywanej dziewczynki obserwowano dos¢ ciez-
ki przebieg choroby - nasilone, wystepujace w spo-
s6b napadowy objawy ogélne zalezne od mediato-
réow oraz rozlegle zmiany pecherzowo-nadzerkowe
bedace przyczyna hospitalizacji. Wysokie stezenie
tryptazy mastocytowej, wynoszace 38,5 ng/ml,
korelowalo z rozlegloscia i nasileniem objawéw CM.
Stezenie tryptazy mastocytowej przekraczajace 20
ng/ml stanowi jedno z kryteriéw mniejszych rozpo-
znania SM, dlatego tez dziecko spelniajace je wyma-
ga dokladnej diagnostyki i monitorowania przebie-
gu choroby [27, 28]. Wobec prawidlowych wynikow
badan laboratoryjnych i niewykazujacego odchyler
od normy wyniku badania USG jamy brzusznej nie
stwierdzono u pacjentki wskazan do wykonania
biopsji szpiku kostnego. Ze wzgledu na rzadkie
wystepowanie SM u dzieci obecnie zaleca si¢ prze-
prowadzenie badania histopatologicznego szpiku
kostnego jedynie w wybranych przypadkach, w kto-
rych stezenie tryptazy mastocytowej przekracza
100 ng/ml, podwyzsza sie¢ w okresie monitorowania
oraz gdy stwierdza si¢ objawy wskazujace na rozwéj
SM, przede wszystkim istotne nieprawidlowosci
w morfologii krwi obwodowej, powiekszenie
weztéw chlonnych oraz hepato- lub splenomegalie
[4, 27]. Uwaza sie, ze stezenie tryptazy mastocytowej
odzwierciedla , obarczenie” organizmu przez MC
i z tego wzgledu uznawane jest za podstawowy
parametr w diagnostyce i monitorowaniu przebiegu
mastocytozy [1, 4, 29].
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Mastocytozy u dzieci

Zréznicowany obraz kliniczny CM u dzieci oraz jej
rzadkie wystepowanie powoduje duze trudnosci
diagnostyczne, zwlaszcza u niemowlat, u ktérych cho-
roba rozpoczyna sie od zmian pecherzowych. Rozpo-
znania wstepne obejmuja u nich najczesciej zespot
SSSS (ang. staphylococcal scalded skin syndrome), impeti-
go bullosa, erythema multiforme i inne choroby peche-
rzowe wieku dzieciecego [30-32]. Podobnie w przed-
stawianych przypadkach CM przypominata inne
dermatozy, takie jak: impetigo bullosa, znamie wrodzo-
ne, wyprysk i histiocytoze. Nie stwierdzano typo-
wych dla MPCM/ urticaria pigmentosa brunatnawych
zmian plamisto-grudkowych, obserwowano nato-
miast pecherze, plackowate ogniska rumieniowe
i tarczkowe oraz guzki. W przypadkach niejedno-
znacznych obrazéw Kklinicznych rozstrzygajace jest
badanie histopatologiczne. Jedng z zalecanych obec-
nie metod diagnostycznych jest badanie immunohi-
stochemiczne na obecno$¢ antygenu CD117 znajduja-
cego sie na powierzchni MC, ktéry umozliwia
identyfikacje zaréwno komérek zawierajgcych ziarni-
stodci, jak i tych ulegajacych degranuladji [4, 5, 27].

U dzieci rzadko dochodzi do rozwoju SM. Opisa-
no jednak u nich przypadki zajecia narzadow
wewnetrznych, zaburzenia hematologiczne i zgony
w przebiegu tej choroby [33-35]. Zaréwno dane
z piSmiennictwa, jak i obserwacje wlasne wskazuja,
ze schorzenie to wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem
wystapienia reakcji anafilaktycznych, hipotensji oraz
krwawienia z przewodu pokarmowego [7-9, 24, 25].
Mastocytoza u dzieci nie moze wiec by¢ postrzegana
jako choroba ograniczona tylko do skéry, wykazuja-
ca tendencje do samoistnego ustepowania. Wymaga
ona przeprowadzenia dokladnej diagnostyki obej-
mujacej badanie histopatologiczne wycinka skory,
morfologie krwi obwodowej z rozmazem, podsta-
wowe badania biochemiczne, oznaczenie stezenia
tryptazy mastocytowej, wykonanie badania USG
jamy brzusznej oraz monitorowanie przebiegu cho-
roby [27, 36], jak to miato miejsce w przedstawio-
nych przypadkach.

Mozliwosci terapeutyczne u dzieci z CM sa ogra-
niczone. Zalecenia dotycza przede wszystkim stoso-
wania lekéw przeciwhistaminowych - zaré6wno blo-
keréw H1, jak i H2 - oraz zaopatrzenia rodzicéw lub
opiekunéw w indywidualny zestaw przeciwwstrza-
sowy zawierajacy prednizon, adrenaline w ampul-
kostrzykawce i cetyryzyne [1, 2, 14]. Niekt6rzy auto-
rzy proponuja podawanie kromoglikanu sodowego
oraz lekéw antyleukotrienowych. Istotne znaczenie
w profilaktyce reakcji anafilaktycznych odgrywa
unikanie czynnikéw prowokujacych degranulacje
MC, takich jak: alergeny, jady i wydzieliny zwierzat
(zwtlaszcza jady owadéw blonkoskrzydtych), leki
(niesteroidowe leki przeciwzapalne, leki do znieczu-
lenia ogodlnego, opioidy, a- i f-adrenolityki, kontra-
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sty radiologiczne, dekstran, polimyksyna B) oraz
czynniki fizyczne (wysokie i niskie temperatury,
stres, alkohol, wysilek fizyczny). Zaréwno leczenie
ogolne, jak i miejscowe CM ma charakter objawowy.
W okresach zaostrzeni zaleca sie¢ przede wszystkim
na zmiany skérne miejscowe preparaty kortykoste-
roidowe. Ze wzgledu na wiele dzialan niepozada-
nych zwigzanych ze steroidoterapia unika sie dtugo-
terminowego leczenia tq metoda.

Przedstawione przypadki wlasne wskazuja na
duza réznorodnosé objawéw klinicznych u dzieci
chorujacych na CM i zwigzane z tym trudnosci diag-
nostyczne. Niezwykle pomocne okazuja sie spraw-
dzenie objawu Dariera, ktory jest patognomoniczny
dla CM, oraz szczegétowy wywiad [18, 19]. Zwroéce-
nie uwagi na wystepowanie takich objawéw, jak:
rumieni skory, biegunki, wymioty, epizody hipoten-
sji, omdlenia, zwlaszcza jesli pojawiaja sie w sposéb
napadowy lub towarzyszy im wysiew zmian peche-
rzowych, moze ulatwic¢ wczesna diagnostyke masto-
cytoz. We wszystkich watpliwych przypadkach roz-
strzygajace jest badanie histopatologiczne wycinka
ze zmian skérnych.
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