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RESUMEN

Introduccion: la mastocitosis o0 mastocitoma es una genodermatosis, de etiologia
desconocida, por lo que se incluye en el grupo de enfermedades raras o pocos
frecuentes; aparece generalmente en la infancia o al momento de nacer, se relaciona
con procesos de hipersensibilidad, enfermedades crénicas o neoplasicas. Se
caracteriza por acumulacioén local o sistémica de células cebadas, originando lesiones
cutaneas de diferente tamafo, persistentes, pigmentadas y muy pruriginosas.
Objetivo: exponer las caracteristicas clinicas de una forma poco comun de
presentacion del mastocitoma cutaneo.

Presentacion del caso: se presenta el caso de un nifio de 7 afios con lesiones
cutadneas caracteristicas de esta enfermedad, a quien se le realizé el diagndstico en la
consulta de Dermatologia del Hospital Andino Alternativo de Chimborazo, Didcesis de
Riobamba, Ecuador.

Conclusiones: la mastocitosis cutanea, aunque infrecuente, presenta
manifestaciones clinicas que permiten sospechar en un inicio su diagnéstico, resulta
de vital importancia descartar otras enfermedades crdnicas y/o neoplasicas que
pueden presentarse en el curso de esta enfermedad.

64
http://scielo.sld.cu



Revista Habanera de Ciencias Médicas 2016; 15(1):64-71

Palabras clave: enfermedad crénica, enfermedad neoplasica, genodermatosis,
mastocitos, mastocitosis, nédulos, urticaria.

ABSTRACT

Introduction: the mastocytosis or mastocytoma are a genodermatosis, of unknown
etiologic, for which is included in the frequent strange or few groups of illnesses, it
generally appears in the childhood or to the moment to be born, it is related with
hypersensitivity processes, chronic illnesses or neoplasias. It is characterized by local
or systemic accumulation of mast cells, originating cutaneous lesions of different size,
persistent, pigmented and very pruriginous.

Objective: to give to know the clinical characteristics in a way not very common of
presentation of the cutaneous mastocytoma.

Case Presentation: the case of a 7 year-old boy is presented with lesions cutaneous
characteristics from this illness to which was carried out the diagnosis in the
consultation of dermatology of the Alternative Andean Hospital of Chimborazo,
Diocese of Riobamba, Ecuador. Conclusions: the cutaneous, although uncommon
mastocytosis, presents clinical manifestations that allow to suspect in a beginning its
diagnosis, it is of vital importance to discard other chronic illnesses and/or
neoplasias that can be presented in the course of this illness.

Key words: chronic illness, neoplasia, genodermatosis, mastocytoma, mastocytosis,
nodules, urticarial.

INTRODUCCION

La Mastocitosis (MCs) es una genodermatosis, de etiologia desconocida y que se
encuentra dentro del grupo de enfermedades raras o poco frecuentes.'

En 1878, Paul Ehrlich describié los mastocitos del tejido conectivo y postuld, con gran
acierto, que estas células podrian estar relacionados con la inflamacion tisular, los
vasos sanguineos, los nervios y los focos neoplasicos. En 1869, Nettleship y Tay
publicaron un articulo en el que se describe la primera MCs cutanea pero no es hasta
1949 que Ellis demuestra, por primera vez, la afectacion sistémica de la MCs.*3

Esta enfermedad es incluida dentro del grupo de "enfermedades raras, huérfanas o
muy poco frecuentes", debido a su baja incidencia en la poblacién infantil y a la
escasez de trabajos sobre la misma; se calcula una incidencia que ronda los 2 casos
por cada 300 000 pacientes al afio, con aparicion esporadica y cierto grado de
asociaciéon familiar en algunos estudios. Generalmente, se reporta su aparicion
alrededor del nacimiento o durante la infancia y es conocido que su sustrato
anatomopatolégico es la proliferacion anormal de mastocitos que la pueden afectar a
uno o a varios drganos, relacionandose con procesos de hipersensibilidad,
enfermedades crénicas o neoplasicas. +°

Segun la Organizacion M undial de la Salud (OMS), las MCs se dividen
fundamentalmente en tres entidades con caracteristicas clinicas y epidemiolégicas
bien definidas: ** La Mastocitosis Cutanea Maculopapular (MCMP) anteriormente
Urticaria Pigmentosa (UP), que se plantea que es el patron mas comudn. La
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Mastocitosis Cutanea Difusa (DCM), la cual informan que es una forma muy rara de la
enfermedad que aparece en el nacimiento y el Mastocitoma el cual es poco frecuente
y se ha descrito fundamentalmente en la infancia.* (Anexo).

Sus manifestaciones clinicas pudieran estar condicionadas por la liberacién de
mediadores inmunolégicos o con la infiltracién organica por mastocitos; es de
destacar que se reporta gran heterogeneidad en cuanto a las manifestaciones clinicas
de esta afeccion, incluso dentro de una misma forma clinica de la enfermedad; por lo
que se podra encontrar en las formas indolentes un elevado porciento de pacientes
con escasa sintomatologia lo que contrasta con otros pacientes donde los sintomas y
signos de la enfermedad aparecen de forma repetida y a veces grave.*®

Se reporta como manifestacion clinica muy frecuente y a la vez molesta para el
paciente la presencia de prurito; se considera que este puede ser de intensidad
variable, reportandose que puede interferir con el suefio y ser causa de cansancio.
Otros estudios sefialan la presencia de anorexia, diarrea y dolores articulares, como
sintomas y signos frecuentes de esta afeccion, los cuales aparecen fundamentalmente
en casos infantiles. Al examen fisico se reporta como hallazgo predominante la
presencia de lesiones cutaneas en forma de maculas, papulas y nédulos
hiperpigmentados (carmelitosos), que pueden afectar cualquier zona del cuerpo
humano excepto la cara y la porcién distal de las extremidades.”®

Segun Coronel, existen diferencias en relacion con la evoluciéon de los pacientes segun
la edad. Mientras que en el nifio pequefio se describen 2 fases, la primera
caracterizada por un brote de papulas urticarianas pruriginosas de color rosado o rojo,
que evolucionan al carmelita y cuyo nimero va aumentando progresivamente en
algunos meses y la segunda fase donde se reporta que las lesiones se van
estabilizando en forma de manchas pigmentadas permanentes, ligeramente abultadas
o no y donde pueden ocurrir brotes congestivos, pero sin la apariciéon de nuevos
elementos; en el nifio mayor, ademas de la presencia de otros sintomas de la
enfermedad se reportan una mayor solidez y consolidaciéon de los nédulos
hiperpigmentados.”’

Autores como Blanco, Coronel y Molina exponen en sus trabajos que las MCs
presentan un pronodstico variable, el cual depende de varios factores entre los que
destaca la edad, reportandose que las formas pediatricas suelen ser autolimitadas y
regresar espontaneamente en la mayoria de los casos.®®

OBJETIVO

Es por eso que teniendo en cuenta que las MCs son enfermedades poco frecuentes, su
asociaciéon con afecciones crénicas y neoplasicas, que sus manifestaciones clinicas
pueden causar disminuciéon de la percepcion de la calidad de vida de los pacientes que
la padecen y la no existencia de trabajos similares en Ecuador, es que decidimos
realizar este trabajo con el objetivo de exponer las caracteristicas clinicas de una
forma poco comun de presentacion del Mastocitoma cutaneo.

PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino, de 7 afios de edad, color de la piel mestiza, con antecedentes de
buena salud personal y antecedentes patolégicos familiares de un abuelo paterno con
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lesiones dermatolégicas en forma de maculas hiperpigmentadas. Es traido por su
madre a la consulta externa de Dermatologia del Hospital Andino Alternativo
Chimborazo, refiriéndonos que el nifio presentaba lesiones hiperpigmentadas en piel
de 6 afios de evolucion para las cuales habia tenido multiples tratamientos sin
evidenciar mejoria. Ademas sefiala que estas lesiones se acompafiaban de prurito de
intensidad variable, el cual se exacerbaba con los cambios extremos de temperatura y
la presion local y sobre todo en horario nocturno imposibilitando el suefio del nifio;
estas lesiones respetan palmas, plantas y mucosas. También refiere que el nifio,
desde hacia alrededor de 2 afios, se quejaba de cansancio, dolores articulares en
rodillas y tobillos y que ella lo notaba irritable, asi como que en ocasiones presentaba
enrojecimiento facial.

Al examen fisico se encontr6é como dato significativo la presencia de una erupciéon
caracterizada por lesiones tumorales hiperpigmentadas de diferentes tamafos,
diseminado, en tronco superior, espaldas y miembros superiores.

Xerodermia en brazos y tronco superior. Dermografismo negativo. (Figura 1, 2, 3).

Figura 1. Eritema Facial, en tronco
y miembros superiores
Fuente: Autor
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Figura 2. Lesion tumoral hiperpigmentada
en miembros superiores y tronco
Fuente: Autor

Figura 3. Lesion tumoral hiperpigmentada
de extremidades inferiores
Fuente: Autor

Se realizaron examenes complementarios para conocer el estado del paciente y
descartar afecciones crdnicas y neoplasicas que se pueden relacionar con esta
enfermedad, solo se obtuvo como dato significativo un aumento del nimero de
eosindfilos, los cuales se presentaron en 0.098 mmol/L. El resto de los resultados
estuvieron dentro de parametros normales.

Se realiz6 toma de muestra para estudio histopatolégico que reporté fragmentos de la
piel tapizados por un epitelio de tipo escamoso maduro adelgazado, dermis
constituida por proliferacién de células con aspectos de mastocitos, nucleos
redondos, pequefos, medianos, sin atipia, amplio citoplasma acidéfilo granular
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dispersos y dispuestos en un patréon solido acompafiado de algunos eosinofilos.
Ademas, se identificaron pequefios vasos sanguineos congestivos. Se realiz6
coloracién de giemsa, compatible con una MCs cutanea. Elementos estos que nos
confirmaron el diagnéstico de Mastocitosis cutanea.

En estos momentos, el paciente se encuentra con tratamiento con inhibidores de los
mastocitos, asi como tratamiento sintomatico, y ha mostrado una evolucioén
satisfactoria a pesar del corto periodo de tiempo que lleva con este esquema
terapéutico.

DISCUSION

La MCs constituye actualmente una enfermedad enigmatica y de dificil diagnostico,
por sus signos y sintomas inespecificos y curso inicial indolente.®

Se plantea que aunque puede afectar a ambos sexos, existe un predominio de
afectacion en el sexo masculino. Su asociacién con otras anomalias congénitas no
esta debidamente reportada, pero se plantea que con frecuencia afecta al sistema
osteomioarticular por lo que se puede encontrar la presencia de artralgia,
osteoporosis, otoesclerosis y menos comunmente cuadros de monoartritis.®®°

El especial tropismo del mastocito por la piel resulta evidente en nuestro caso, siendo
este el 6rgano mas afectado, otros autores reportan que ademas de afectar la piel, la
MCs puede provocar manifestaciones en otros érganos como médula ésea, higado,
bazo, huesos, ganglios linfaticos y tubo digestivo. 8*°

Blanco y Coronel plantean que 99 % de las MCs son cutaneas, mientras que 1%
corresponde a las formas sistémicas, normalmente acompafiadas de afectaciéon
cutanea. Solo en 1% de las MCs existe una forma sistémica sin afectacion cutanea. Se
plantean tendencias a las hemorragias, como equimosis, hematemesis, melena,
etcétera, relacionado con el aumento de la heparina en sangre, pero no constatable
en este paciente. %’

Otros autores reportan la presencia de anemia, leucopenia y trombocitopenia, y
aunque menos frecuente, la presencia de leucemia de células cebadas que pueden
provocar la muerte del paciente.®°11

En este caso, se encontré eosinofilia marcada, que coincide con otros estudios donde
se plantea su presencia en 40 % de los casos en general de MCs, y en 10 % en
particular de la urticaria pigmentosa.®81°91?

El caso que nos ocupa presenta la forma clinica juvenil, aunque no presenta otras
manifestaciones clinicas de las formas adultas. El pronéstico de esta forma clinica es
reservado, pues adolescentes y adultos pueden evolucionar gradualmente a una MCs
sistémica (con infiltraci6bn mastocitaria de la médula 6sea en mas de 90 % de los
casos y afectacion 6sea en mas de 50 %. °8913

El tratamiento, de forma general, es sintomatico y no altera el curso de la
enfermedad. Se encamina a mantener la calidad de vida del paciente, evitando la
accion de agentes que puedan desencadenar la liberacion de mediadores quimicos en
los mastocitos. La prevencion de sus efectos sobre los tejidos constituye la clave del
tratamiento, con los inhibidores de las tirosincinasas y otras moléculas dirigidas a los
mecanismos bioquimicos de las vias activadas de transduccién del mastocito.*%*?
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Como se aprecia, a pesar de ser la MCs, una enfermedad poco frecuente, sus
manifestaciones clinicas, haciendo un adecuado uso del método clinico, permiten
llegar a su diagndstico, por lo que conocer su sintomatologia, asi como los principales
examenes de laboratorio, son de vital importancia para realizar el diagnoéstico
diferencial y definitivo de esta afeccidén con lo que estariamos minimizando la
repercusion que tiene la MSc en la percepcion de la calidad de vida relacionada con la
salud de los pacientes que presentan esta enfermedad.

CONCLUSIONES

Se expusieron las caracteristicas clinicas y de diagndstico de una forma poco comun
de presentaciéon del Mastocitoma cutaneo, los cuales resultan vitales para el
diagnostico oportuno de la enfermedad y asi disminuir las afectaciones que esta
produce y elevar la percepcion de la calidad de vida relacionada con la salud de los
pacientes que la padecen.
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Anexo. Clasificacion de las mastocitosis segun la Organizacién Mundial de la Salud

(OMS).3

Mastocitosis Cutaneas (MC)

e Mastocitosis cutanea
maculopapular
(MPCM). Anteriormente
denominada urticaria pigmentosa
(UP).

¢ Mastocitosis Cutanea Difusa
(MCD).

e Mastocitoma.

Recibido: 11 de septiembre de 2015.
Aprobado: 27 de noviembre de 2015.

Mastocitosis Sistémicas (MS)

Mastocitosis sistémica
indolente (MSI).

Mastocitosis sistémicas con
una enfermedad hematoldgica
clonal no asociada a la linea
celular de los mastocitos (SM-
AHNMD).

Mastocitosis Sistémica
Agresiva (MSA).

Leucemia del Mastocito (MCL).
Sarcoma del Mastocito.
Mastocitosis Extracutanea.
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