Wielu specjalistow, jedna choroba — czym jest mastocytoza?

Biataczka, szpiczak, chtoniak — to choroby krwi i szpiku kostnego, ktére zakorzenity
sie juz w swiadomosci spotecznej. A kto z nas styszat o mastocytozie? Mastocytoza
to grupa rzadkich choréb wynikajacych z nadmiernego wytwarzania mastocytow,
znanych tez jako komorki tuczne. Wystepuje u okoto 10 na 100 000 oséb’. Objawy
mastocytozy mogg by¢ bardzo ré6znorodne, analogicznie jest z przebiegiem i rozwojem
choroby. Niespecyficzne symptomy sprawiaja, ze mastocytoza wcigz stanowi
wyzwanie diagnostyczne. W celu postawienia prawidiowego rozpoznania — czesto
niezbedna

jest sScista wspobtpraca lekarzy réznych specjalnosci: hematologéw, alergologéw,

gastroenterologéw i dermatologéw.
Mastocyty — komorki tuczne

Mastocyty (czyli komorki tuczne) to rodzaj biatych krwinek bedacych elementem uktadu
odpornosciowego. Komorki tuczne wystepujg u wszystkich ludzi i sg niezbedne do przezycia.
Odgrywajag bardzo istothg role w utrzymaniu naszego organizmu w stanie zdrowia.
W reakcjach uczuleniowych, mastocyty uwalniajg wazng substancje chemiczng — histamine.
Jest ona przekaznikiem pomagajacym chroni¢ organizm przed szkodliwymi skutkami reakcji
alergicznej. Analogicznie, mastocyty dziatajg miedzy innymi w przypadku zakazenia
pasozytami, bakteriami i innymi drobnoustrojami. Komérki tuczne wystepujg we wszystkich
czesciach organizmu, m.in.: w skorze, we krwi, w kosciach i w kazdym z narzaddéw
wewnetrznych®. Najcze$ciej spotykane sg w narzgdach takich jak skéra, szpik , watroba,

$ledziona i weztyh chtonne®.
Mastocytoza skérna i uktadowa

Istnieje wiele rodzajow mastocytozy — kazdy z nich rézni sie nieznacznie objawami i czesto
trudno jest stwierdzi¢, ktory rodzaj choroby wystepuje u danego pacjenta. Wiele objawow
zalezy od miejsc w organizmie, w ktéorych gromadzg sie mastocyty. Im bardziej
zaawansowana choroba, w tym wiekszej liczbie lokalizacji w organizmie dochodzi do
nagromadzenia komorek tucznych. Wigze sie to najczesciej z powazniejszym przebiegiem
choroby. Istniejg dwa gtdwne rodzaje mastocytozy — mastocytoza skorna, gdy komorki

tuczne gromadzg sie w obrebie skory
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oraz tzw. mastocytoza uktadowa, w przebiegu ktérej komorki tuczne gromadzg sie w réznych

narzadéw organizmu®,

W mastocytozie skérnej komorki tuczne gromadzg sie tylko w obrebie skory. Dtugosé zycia
pacjentéw nie rozni sie od oséb zdrowych®. Wiekszo$é objawdéw mastocytozy skornej
ma posta¢ swedzacych, czerwonych lub brgzowych plam na skorze, ktére po potarciu tworzg

pecherze. Zjawisko to okresla sie jako ,objaw Dariera”®.

— Mastocytoza skbérna wystepuje najczesciej pod postacig pokrzywki barwnikowej, jednak
stwierdza sie kilka postaci choroby, ktére majg zréznicowany obraz kliniczny, a niektore z
nich obserwuje sie wytgcznie u dzieci. Do postawienia diagnozy konieczna jest biopsja zmian
skornych i wykonanie odpowiednich badan specjalistycznych — mowi prof. dr hab. n. med.
Grzegorz Helbig, z Oddzialu Hematologii i Transplantacji Szpiku, Szpitala

im. A. Mieleckiego w Katowicach.

Mastocytoza ukfadowa (ang. systemic mastocytosis, SM) wystepuje u okoto 5-10
przypadkéw na 1 min populacji rocznie’— Dotyczy gtéwnie dorostych, bardzo rzadko dzieci.
Istniejg dwa rodzaje mastocytozy uktadowej: niezaawansowana, ktérg mozemy podzielic na
postaci indolentng, tlgcg sie a takze mastocytoze szpiku kostnego oraz mastocytoza
zaawansowana — rzadka iciezka postac stwierdzana w przypadku okoto 30% o0so6b
chorujgcych na mastocytoze uktadowg. Nadmiar komoérek tucznych rozprzestrzenia sie do
réznych czesci organizmu. Gromadzg i rozprzestrzeniajg sie tak znacznie, ze mogg zaburzyc
lub nawet uniemoZzliwi¢ prawidtowe funkcjonowanie narzgdéw wewnetrznych — méwi prof. dr
hab. n. med. Marek Hus, Kierownik Katedry i Kliniki Hematoonkologii i Transplantacji
Szpiku Uniwersytetu Medycznego w Lublinie.

Mutacje w genie KIT

Wiekszos¢ przypadkéw mastocytozy, w tym zaawansowanej mastocytozy uktadowej,
jest wywotywana przez zmiany, mutacje w jednym genie o nazwie KIT. Zadaniem genu KIT
jest informowanie organizmu, w jaki sposdb ma wytwarza¢ pewien rodzaj enzymu o nazwie
receptorowa kinaza tyrozynowa®. To biatko wysyta pewne komunikaty do komorek

w organizmie, w tym do komorek tucznych. Informuje te komérki, w jaki sposéb majg one
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funkcjonowag, jak rosnac i jakie sg ich zadania. Gdy gen KIT dziata nieprawidtowo, wysyta
niewlasciwe instrukcie do komérek w organizmie, co sprawia, ze zachowujg
sie one nieprawidtowo. W przypadku zaawansowanej mastocytozy uktadowej komorki tuczne
otrzymujg sygnaly do ciaggtego niekontrolowanego wzrostu, co doprowadza do znacznego

zwiekszenia ich liczby i gromadzenia w réznych czesciach organizmu.
Diagnostyka: scista wspotpraca lekarzy wielu specjalnosci

U chorych na mastocytoze obserwuje sie szeroki wachlarz objawdw, co utrudnia postawienie
wiasciwej diagnozy. Choroba moze dawaé bardzo rézne sygnaty, dlatego w przypadku
mastocytozy konieczna jest Scista wspétpraca lekarzy ré6znych specjalnosci — hematologow,
gastroenterologéow, dermatologéw i alergologow. Wyodrebniamy objawy ogélne -
zmeczenie, utrata masy ciata i gorgczka. Mogg wystgpi¢ tez objawy zwigzane z zespotem
aktywacji komoérek tucznych takie jak, swigd skory, wysypka, obrzeki, bole gtowy, bdl
brzucha, , szybkie bicie serca, obnizone cisnienie tetnicze, bél w klatce piersiowej czy tez
nawet wstrzgs anafilaktyczny lub utraty przytomnosci. Czesto pojawiajg sie objawy skérne —
najczesciej pokrzywka barwnikowa, a takze objawy ze strony ukfadu kostno-szkieletowego,

takie jak bole kosci, stawdw i miesni®.

— Rozpoznanie mastocytozy uktadowej nie jest tatwe, gdyz pacjent moze mie¢ dominujgce
objawy ze strony przewodu pokarmowego, uktadu kostnego czy zaburzenia hematologiczne.
Dosy¢ charakterystyczna jest wysypka barwnikowa, ktéra wystepuje u 80% dorostych i
czesto jest wskazdwka do dalszego dziatania. U kazdego pacjenta z podejrzeniem
mastocytozy uktadowej nalezy wykonac¢ badanie histologiczne szpiku oraz szereg
specjalistycznych badan dodatkowych. Wyrdznia sie posta¢ indolentng (tlgcg sig)
mastocytozy, ktdra moze wymagac leczenia objawow zespotu aktywacji komorek tucznych
(jesli wystepujg) oraz posta¢ zaawansowang, gdzie konieczne jest leczenie hematologiczne
ze wzgledu na uszkodzenie narzaddéw przez naciek komoérkami tucznymi. W tym ostatnim
przypadku stosuje sie chemioterapie lub leczenie celowane — dodaje prof. dr hab. n. med.

Grzegorz Helbig.

U oséb cierpigcych na mastocytoze uktadowg istnieje ryzyko wystgpienia wstrzgsu
anafilaktycznego. Jest to ciezkie i zagrazajgce zyciu schorzenie, w przebiegu ktérego

nie mozna prawidtowo oddycha¢, a funkcjonowanie organizmu zaczyna ustawaé. Cisnienie
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krwi drastycznie spada, powodujgc utrate $wiadomosci'®.
Badania diagnostyczne

W celu postawienia prawidtowej diagnozy wykonuje sie szereg badan, do ktérych nalezy
miedzy innymi badanie morfologii krwi. Morfologia pozwala na ocene liczby krwinek
— ich nieprawidtowa liczba moze wynika¢ z nagromadzenia komoérek tucznych w szpiku
kostnym. Za pomocag badania krwi mierzy sie stezenie substancji chemicznej o nazwie
tryptaza, ktéra jest wytwarzana przez komorki tuczne®. Kolejnym badaniem jest badanie
USG, ktére mozna wykorzysta¢ do sprawdzenia, czy u pacjenta doszto do powiekszenia
watroby oraz $ledziony, co réwniez moze wskazywaé na mastocytoze ukladowg®. Wykonuje
sie rowniez badanie obrazowe DEXA — rodzaj badania RTG, ktére umozliwia pomiar ilosci
wapnia w kosciach. U niektoérych pacjentéw konieczne jest wykonanie badania szpiku

kostnego.
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