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RESUMO

Objetivo: relatar o caso de um paciente jovem portador de mastocitose sistémica. Métodos: as informagdes foram
obtidas por meio de revisdo do prontudrio e revisdo da literatura. Consideracdes finais: o caso relatado traz a luz a
discussdo de uma patologia rara e de diferentes apresentacdes clinicas.
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MASTOCYTOSIS: A SYSTEMIC REPORT
ABSTRACT

Objective: to report the case of a young patient with systemic mastocytosis. Methods: the information was obtained by
reviewing the medical record and reviewing the literature. Final considerations: the case reported brings to light the
discussion of a rare pathology of different clinical presentations..
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1. INTRODUCAO

Mastocitose € o termo utilizado para um grupo de moléstias caracterizadas pelo acimulo de
mastdcitos na pele, com ou sem comprometimento de outros 6rgaos.

E dividida em mastocitose cutinea (MC) e mastocitose sistémica (MS). A primeira sendo
mais comum na infincia, de inicio precoce (até um ano de idade). Ao contrdrio, a MS que se
caracteriza pelo acimulo de mastécitos em diferentes 6rgaos e tecidos, tem inicio geralmente na
terceira década de vida, sendo uma manifestagdo progressiva e eventualmente até fatal.

A associacdo entre a mastocitose inicialmente cutinea e aquela que desde o principio

apresenta-se com alteragdes hematoldgicas ainda ndo estd bem elucidada.

2. METODOS

Este trabalho, por se tratar de um relato de caso, estd em cumprimento com a Resolugao

466/2012 do Conselho Nacional de Satde, foi submetido & aprovacdo pelo Comité de Etica em
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Pesquisa com Seres Humanos do Centro Universitirio FAG e aprovado sob o n°
89170918.2.0000.5219.

O estudo foi realizado por meio de coleta de dados em prontudrio, fornecidos pela clinica,
onde a paciente era acompanhada — Clinica Parfait — situada no municipio de Cascavel — PR. Os
dados coletados compreendem em anotagdes do médico assistente, resultados de exames

laboratoriais e de imagem.

2. FUNDAMENTACAO TEORICA

A mastocitose € uma doenga classificada como rara, por sua incidéncia, e consiste em uma
alteracdo dos mastdcitos, células do sistema imunolégico que nascem na medula Ossea e se
distribuem a dreas do corpo expostas ao exterior (pele, mucosas e aparelho digestivo) para atuar
como barreira defensiva. E dividida em: mastocitose cutdnea (MC) e mastocitose sistémica (MS).
Mastocitose sistémica € pensado para ser muito mais raro, embora exatamente quao raro seja
incerto. Uma estimativa é que um em 150.000 pessoas na Inglaterra tém Mastocitose sist€émica
(LONGQO, 2013).

A urticaria pigmentosa (UP) € a demonstracdo mais comum na pele em adultos, sendo
caracterizada por lesdes em mdculas, amarelas ou avermelhadas espalhadas pelo corpo, as quais
normalmente poupam dreas expostas ao sol. As manchas e nddulos advindos da doenga podem
originar prurido, em particular se a pessoa acometida de tal patologia arranhar ou cogar (FAILACE,
2015). Somado a isso, segundo Klaus Wolff (2011) o trauma advindo pelo simples fato de cocar a
lesdo normalmente causa urticdria e eritema em torno da mdcula, conhecido por sinal de Darier.

Quando ocorre em adultos, a UP possui oito vezes mais chance de evolugdo para a doenca
sistémica do que quando se inicia na infancia. Correlaciona-se a gravidade da doenca sist€émica com
seu inicio tardio e a dimensdo das lesdes cutaneas, em particular as formas difusas e rubor difuso da
pele (eritrodermia).

A mastocitose sist€émica desenvolve-se quando os mastécitos se acumulam de maneira
anormal nos diferentes tecidos, provocando alteragdes sistémicas que se manifestam em forma de
urticdria e manchas na pele nas formas mais leves ou indolentes, e afetam a 6rgdos internos com
risco para a vida do doente nas manifestacdes mais graves.

A mastocitose, por ocorrer junto a ativacdo dos mastdcitos, frequentemente ¢ acompanhada
por sintomas como pruridos, urticdria, ndusea, dor abdominal, diarreia, vOmitos, dor

musculoesquelética, cefaleia e dificuldades neuropsiquiatricas (WOLFF, Klaus et al, 2011).
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Os mastdcitos se acumulam na pele, no estbmago, intestino, figado, baco, linfonodos e na
medula éssea (onde sdo produzidas as células sanguineas). Os 6rgdos podem continuar funcionando
com pouca interrup¢do. Porém, se muitos mastocitos se acumularem na medula dssea, serdo
produzidas pouquissimas células sanguineas e podem se desenvolver doengas sanguineas graves,
como a leucemia. Se muitos mastdcitos se acumularem nos 6rgaos, estes ndo funcionam bem. Os
problemas resultantes podem ser fatais (MALUF e BARROS, 2009).

A MS pode afetar a medula dssea, e até 30% dos adultos com mastocitose sistémica
desenvolvem cancer, especialmente leucemias mielociticas. A expectativa de vida pode ser reduzida
para estas pessoas (MALUF e BARROS, 2009).

A evolucdo da patologia estd relacionada de modo direto com a estratégia de tratamento
empregada. O correto diagnéstico juntamente a classificagdo da doenga sdo imprescindiveis para
um progndstico cuidadoso. Nao se deve restringir o diagndstico da MS somente ao exame clinico.
Quando presente, a forma cutinea da mastocitose pode facilitar imensamente o diagndstico
(SANTOS e MELO, 2010).

Para Wolff (2011) o diagndstico de MS ocorre quando se evidencia envolvimento de outros
orgaos que ndo so a pele. Os mais acometidos como ja citado, sdo: medula 6ssea, figado, bago, trato
gastrointestinal e linfonodos. De acordo com Santos e Melo (2010), na suspeita da doenga os
procedimentos de escolha para confirmagdo compreendem a bidpsia e aspirado de medula dssea.

A MS ndo pode ser curada, mas seus sintomas podem ser controlados com anti-histaminicos e
bloqueadores de histamina-2 (H2), que reduzem a produgdo de 4dcido no estobmago (medicamentos
para o tratamento de tlceras pépticas). As cromolinas, administradas por via oral, podem aliviar os
problemas digestivos e a dor nos 0ssos. A aspirina pode aliviar a vermelhiddao, mas causar piora dos
outros sintomas. Nao se administra aspirina a criangas por causa do risco da sindrome de Reye
(MALUF e BARROS, 2009).

Se muitos mastdcitos se acumularem no bago este pode ser removido nos casos onde a
esplenomegalia se associa ao hiperesplenismo ou hipertensdo portal. Se houver o desenvolvimento
de leucemia, os farmacos quimioterdpicos (como daunomicina, etoposideo e mercaptopurina)
podem ajudar (LONGO, 2013), assim como pode ser tentado o transplante alégeno de medula dssea

em pacientes com padrao avancado de mastocitose.
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3. RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 25 anos, procura atendimento dermatolégico em dezembro de
2016, com queixa principal de manchas ndo pruriginosas pelo corpo, iniciadas em membros
inferiores, hd aproximadamente um ano, com piora progressiva apds sua primeira gestacdo em
2015. Somado a isso, relatou alteragdes abruptas do hébito intestinal como episddios de diarreia
alternados com periodos de constipacdo. Além disso, referiu queda excessiva de cabelo, hd
aproximadamente 6 meses, sendo que nesse mesmo tempo, apresentou dores dsseas severas em
membros inferiores. Para tanto, na mesma época realizou avaliagdo com ortopedista, que constatou
osteopenia (t-score: -2,0), considerada uma alteracdo atipica para a idade da paciente.

Como histéria morbida pregressa, a paciente relatou histérico de acne vulgar, sendo utilizado
Isotretinoina, com término do tratamento em janeiro de 2009. Ao exame fisico a paciente se
apresentou em bom estado geral, normocorada, anictérica, acianética, eutréfica, com sinais vitais
normais. Aparelho cardiovascular, pulmonar e neuroldgico sem particularidades. Abdome plano,
ruidos hidroaéreos aumentados globalmente, timpanismo a percussao e palpagdo com auséncia de
dor. Ao exame dermatolégico apresentou lesdes papulosas, arredondadas, acastanhadas, nao
descamativas, totalmente assintomadticas — auséncia de prurido, dor ou ardéncia. Localizadas em
membros inferiores, pés, nddegas, tronco e algumas raras em membros superiores.

Diante das informagdes obtidas na anamnese € exame fisico e somado ao fato da paciente
apresentar osteopenia precoce, a hipétese diagnostica de Mastocitose Sist€mica foi firmada pela
dermatologista. Com base nisso, optou-se pela realizacdo de biopsia das lesdes de pele. Foram
analisadas amostras da face lateral da coxa direita e do punho direito, as quais demonstraram
Hiperpigmentacdo da camada basal com presenca de infiltrado mastocitdrio (Giemsa +) em
quantidade aumentada em regido perivascular, norteando um laudo sugestivo de mastocitose
cutanea, do tipo urticdria pigmentosa. Para tanto, optou-se por encaminhar a paciente para uma
avaliagdo com a hematologia.

Com avaliacdo hematoldgica, realizou-se uma biopsia de medula Ossea com
imunofenotipagem, sendo que o resultado do anatomopatoldgico apresentou pesquisa de mastécitos
negativa. Contudo, na imunofenotipagem constatou-se a presenca 0,4% de células de linhagem
mieloide imaturas e 0,4% de mastécitos andmalos expressando CD2+ e CD25+, os quais sdo
critérios para o diagndstico de mastocitose sistémica. No mielograma, foi evidenciado a presenca de
1,2% de mastécitos em células intersticiais — mastdocitos andmalos, o que guiou a conclusdo

diagnostica de mastocitose sistémica.
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Nesse contexto, a paciente recebeu indicacdo para transplante de medula 6ssea e aguarda
doador compativel. Tal tratamento foi instituido com base nas manifestacdes sistémicas
apresentadas pela paciente, como osteopenia e demais sintomas sistémicos, os quais qualificam o
caso como avancado. Atualmente, o tratamento € baseado na reposicao de célcio para os 0ssos, no

alivio sintomdtico da dor éssea e sintomas gastrintestinais.

4. DISCUSSAO

O caso relatado de mastocitose sist€émica demonstra uma manifestacdo atipica ao passo que as
lesdes de pele eram isentas de prurido, ardéncia e dor, o que sdo incomuns na apresentacdo da
urticdria pigmentosa. Somado a isso, considera-se um quadro atipico devido a faixa etdria da
paciente, sendo mais frequente o seu aparecimento nos primeiros anos de vida. O diagnéstico do
caso em questdo foi guiado pela presencga das lesdes dermatoldgicas e sintomas sist€émicos relatados
na anamnese, 0s quais nortearam o encaminhamento para a hematologista.

Com base no quadro avancado da paciente, o tratamento sugerido foi o transplante de medula
O0ssea. Todavia, enquanto aguarda compatibilidade, a paciente encontra-se em tratamento

sintomatico, para melhor qualidade de vida.

5. CONSIDERACOES FINAIS

Este trabalho se propds a relatar um caso de mastocitose sistémica, que pode ser considerado
atipico, devido a auséncia de sintomas associados as lesdes, como prurido. Com isso, é indubitavel
a importancia de relatos como esse, ao passo que ilustra uma variacdo da apresentacdo clinica de
uma doenga com sintomas inerentes a ela.

Outro aspecto importante é a dificuldade no tratamento, visto que o transplante de medula
necessita de compatibilidade entre doador —receptor e isso na maioria das vezes depende de tempo.
Portanto, o seguimento, nesses casos € sintoméatico.

Por fim, € indispensavel salientar a importancia do trabalho conjunto entre especialidades
médicas, sendo que por meio de lesdes de pele diagnosticou-se uma doenga sist€émica de tratamento

complexo e com seguimento hematolégico por tempo indeterminado.
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