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RESUMEN

La mastocitosis es una enfermedad rara. Se caracteriza por una proliferacion
benigna o en raras ocasiones maligna de mastocitos en los tejidos. Puede producir
alteraciones tanto sistémicas como cutadneas. En las edades pediatricas la forma
cutanea mas frecuente es la urticaria pigmentosa con muy buen prondstico en la
ninez; generalmente sin manifestaciones sistémicas y se resuelve sin secuelas en la
pubertad en un 50% de los casos. Sin embargo, no es bien conocida por los
médicos por ser poco comun en la infancia. Se presenta un caso clinico que a los
dos meses de vida comenzé a tener en la piel lesiones maculo-papulosas de color
rosado parduzco, simétricas de distribucion centripeta; diseminadas con tendencia
a la agrupacion y predileccion por el tronco y extremidades. Fue diagnosticado
como una urticaria pigmentosa. Ha mantenido una evolucién satisfactoria sin
repercusion sistémica ni manifestaciones extracutaneas con un seguimiento clinico
por pediatria cada seis meses y anual por el especialista en dermatologia, para
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observar su evolucién hasta los 5 anos de edad, sin necesidad de tratamiento
citorreductor; solo con tratamiento sintomatico en ocasiones.

DeCS: Mastocitosis; urticaria pigmentosa.

ABSTRACT

Mastocytosis is a rare disease. It is characterized by benign or on rare occasions
malignant proliferation of mast cells in tissues. It can produce both systemic and
cutaneous changes. In pediatric patients the most common cutaneous form is
urticaria pigmentosa with very good prognosis in childhood; usually without
systemic manifestations and resolved without sequelae at puberty in 50% of cases.
However, it is not well known by doctors as being rare in childhood. The case of a
two month-old male patient presented maculo-papulous skin lesions, with brownish
symmetrical pink centripetal distribution lesions; scattered and prone to
aggregation, presenting a predilection for the trunk and extremities, the diagnosis
was: urticaria pigmentosa. The patient has maintained a satisfactory evolution
without systemic repercussions or extracutaneous manifestations, he maintains
clinical monitoring every six months and annually in dermatology service, in order
to observe the natural history of the disease until the age of 5, without
cytoreductive therapy; only with symptomatic treatment occasionally.

DeCS: Mastocytosis; Urticaria pigmentosa.

INTRODUCCION

La mastocitosis es un trastorno hematoldgico heterogéneo, caracterizado por la
proliferacién de células cebadas inmunofenotipicamente anormales, que infiltran la
piel y otros drganos, y comprende un grupo de procesos que tienen en comun la
hiperplasia de mastocitos funcionalmente normales en diferentes tejidos. Se
reconocen dos variantes principales de la enfermedad: la mastocitosis cutanea
(MC), que sélo compromete la piel y la mastocitosis sistémica (MS), donde hay
compromiso de organos extracutaneos. A la manifestacion exclusiva en la piel se le
denomina urticaria pigmentosa, en la que la liberacion de histamina provoca edema
de la dermis y forma lesiones caracteristicas (papulas) con hiperpigmentacion
secundaria a la actividad de los melanocitos de la unién dermoepidérmica.!-3

La urticaria pigmentosa es un cuadro producido por la acumulacién anormal, local o
sistémica de células cebadas (mastocitos) que se caracteriza por lesiones cutaneas
pigmentadas persistentes (maculas, papulas, ndédulos, ampollas) que al frotarlas
aparecen ronchas. La evolucién es benigna con tendencia a la curacidn espontanea,
pero pueden afectarse érganos extracutaneos.*

La urticaria pigmentosa afecta predominantemente a los nifios y en mas del 50%
de los casos, el inicio de la enfermedad ocurre antes de los 2 afios de edad. Es la
manifestacion cutdanea mas comun de la mastocitosis en nifios y adultos; cualquiera
de sus formas clinicas es infrecuente. Se estima que afecta a 1 por cada 1,000 a
8,000 pacientes nuevos que acuden a la consulta de dermatologia. Es congénita en
el 25% de los casos y afecta con mayor frecuencia a individuos de la raza blanca,
aunque se han descrito en todos los grupos étnicos. Es poco frecuente en pacientes
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alérgicos y su incidencia no se modifica con el género; sin embargo, algunos
estudios reportan breve predominio en el masculino.”

La mastocitosis cutédnea indolente es la forma mas frecuente, y de estas, la
urticaria pigmentosa, seguida del mastocitoma. Se han tratado de ligar alteraciones
en el gen c-kit, pero sélo se han identificado las mutaciones en pacientes adultos.
La mastocitosis es de aparicion esporadica, no obstante, se han encontrado casos
familiares. Su diagndstico se hace por la historia clinica, manifestaciones clinicas y
por los exdmenes complementarios, aunque estos Gltimos en pediatria dada la
benignidad del cuadro clinico, con frecuente presentacién cutanea sin
manifestaciones sistémicas, por lo general, no son necesarios, a no ser que refieran
sintomas extracutaneos atribuibles al proceso.

Por tanto, los examenes diagndsticos fundamentales a realizar cuando estan
indicados son los siguientes: °

Biometria hematina con frotis de sangre periférica.

Quimica sanguinea.

Biopsia de piel.

Biopsia de medula 6sea.

Determinacion de histamina y sus medidores en sangre y orina de 24 horas.
Determinacion de triptasa oiK. pro triptasa en suero.

En centros especializados, determinacion de mediadores, mastocitos, o sus
metabolitos en sangre y orina.>

PRESENTACION DEL CASO

Se cree oportuno presentar el caso de un nifio de 5 afios seguido en la consulta de
pediatria desde el nacimiento: lactante sano, normo peso, con lactancia materna
exclusiva y sin antecedentes patoldgicos familiares, que a los 2 meses de nacido se
observo en su examen fisico numerosas lesiones pigmentadas maculo-papulosas de
color rosado parduzco, simétricas, de distribucion centripeta, diseminadas con
tendencia a la agrupacion y predileccion por el tronco y extremidades, que respetan
palmas de las manos, plantas de los pies y cara, con piel sana interlesional (Figura
1), signo de Darier positivo (al frotar con un objeto romo las lesiones por unos
minutos se observan cambios urticariformes como: rubor, prurito, ronchas y
pueden ampollarse).
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Fig.1. Manchas de urticaria pigmentosa.

Este signo es patognomonico de la urticaria pigmentosa. El resto del examen fisico
fue normal. Presentd una evolucién satisfactoria sin sintomas extra cutaneos ni
infiltracion sistémica hasta los 5 afios de edad, sin necesidad de tratamiento
citorreductor, solo con tratamiento sintomatico en ocasiones, con un seguimiento
clinico anual para observar su evolucion por el especialista en dermatologia.

Examenes complementarios.
Biometria hematina con frotis de sangre periférica.
¢ Quimica sanguinea.

Tratamiento: se le indico solamente evitar los agentes fisicos, farmacoldgicos y
alimentarios que desencadenaran la dreganulacion del mastocito y tratamiento
sintomatico cuando fue necesario.

DISCUSION

Los dermatologos y médicos de atencion primaria de salud se plantean en las
consultas, como actuar ante un paciente afectado de mastocitosis y la mayor parte
son inadvertidos o mal diagnosticados, como cuadros urticarianos cronicos de
origen ignorado, prurigo por insectos o dermatosis inflamatorias inespecificas, con
dificultades en el diagndstico al tratarse de una enfermedad poco frecuente y con
un amplio espectro de manifestaciones clinicas.? °

La actitud diagnédstica dependera siempre de las particularidades de cada enfermo.
En la primera consulta no debe faltar la realizacion de una exhaustiva historia
clinica donde se explore la existencia de antecedentes familiares. Ademas, realizar
una exploracién fisica minuciosa donde se pueda observar el signo de Darier
positivo (patognomonico de esta afeccion). También buscar la existencia de
sintomas extracutaneos, adenopatias periféricas y masas, o megalias.”

Algunos estudios establecen que el nimero de mastocitos en la piel sana es hasta 6
por campo de gran aumento (x40) y a partir de este nimero, el diagnéstico
histoldgico deberia sugerir una mastocitosis. En el caso presentado diagnosticado
como una urticaria pigmentosa no fue necesario realizar examenes
complementarios especializados, pues en los nifios, dada la benignidad del cuadro
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no es necesario realizar estos exdmenes complementarios, a no ser que presenten
manifestaciones extracutaneas atribuidas al proceso. Simplemente se recomienda
un seguimiento clinico anual para observar su evolucién.®

Las manifestaciones cutdneas son propias de la infancia y ocasionalmente suelen
acompafarse de infiltracion sistémica. Dentro de las mastocitois, la urticaria
pigmentosa es la mas comun y sus lesiones pueden estar presentes al nacimiento,
aunque generalmente aparecen antes de los 8 meses de vida y hasta los 2 afios de
edad. Se debe hacer el diagnostico diferencial con: el prurigo (por insectos) con
ronchas y lesiones papulo escoriadas diseminadas muy pruriginosas en nifos
menores de 8 afios, alergias alimentarias, los hallazgos temprano de la
incontinencia pigmentaria, el sindrome urticarino crénico de origen diverso que no
deja secuela pigmentaria, la urticaria ampollar, la dermatitis de Duhring,
farmacodermias, la mastocitosis hemorragica, la dermatitis atdpica, y con la
mastocitosis cutanea difusa muy poco frecuente con tendencia a la forma
sistémica.? Los profesionales de asistencia primaria deben centrarse en la
prevencion y el tratamiento de los sintomas asociados a la liberaciéon de mediadores
mastocitarios en las formas no agresivas de mastocitosis que son las mas
comunes.®

El tratamiento medicamentoso no suele ser necesario dado su caracter benigno y
su tendencia a la recuperacion espontanea, con muy buen prondstico en la infancia
y tendencia a la regresidn en la pubertad sin secuelas en aproximadamente el 50%
de los casos. Por tanto, el médico debe tratar a los pacientes en funcion de los
sintomas, segun el tipo y la intensidad que presenten los nifios; 2* por lo que en
este paciente diagnosticado con una urticaria pigmentosa sin sintomas
extracutaneos y una evolucidn benigna. Se le indicé solamente evitar los agentes
fisicos, farmacologicos y alimentarios que desencadenaran la dreganulacién del
mastocito y tratamiento sintomatico con ketotifeno cuando fue necesario. Ademas,
con un seguimiento por pediatria y especialista en dermatologia en consulta
externa.

En los pacientes pediatricos con sintomas, los farmacos de eleccién son los
antihistaminicos H1 (citirizina y dexorfenamina) y H2 (ranitidina) que son muy
efectivos al reducir el prurito y la sintomatologia general. Otros agentes
estabilizadores de la degranualacion del mastocito como el cromoglicato disédico
(oral en las manifestaciones sistémicas, y local en las lesiones enrojecidas con
urticaria), asi como el ketotifeno, también se usan en los nifios con buenos
resultados.>”

Otras opciones cuando fracasa el tratamiento referido en las crisis sintomaticas es
la fotoquimeoterapia y el interferdn alfa. Algunos autores plantean que en los nifios
con cifras de triptasa en sueros superiores a 10 microgramos por litro, van a
necesitar tratamiento antimediador continuo y si son mayores a 50 microgramos
por litro es casi seguro que tendra sintomas que pueden poner en peligro su vida
con hospitalizaciéon en cuidados intensivos. En todos los casos siempre el
tratamiento farmacoldgico sera individualizado, dependiendo de la gravedad vy el
tipo de manifestacion que se presente.®
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En resumen el tratamiento debe establecerse sobre la base de los siguientes
pilares:

¢ Informacion cuidadosa sobre la enfermedad, a pacientes, familiares o a ambos.
e Evitar todos aquellos factores que pueden desencadenar una liberacion de
mediadores por el mastocito.

e Tratamiento de los sintomas asociados con la liberacion aguda o mantenida de
mediadores mastocitarios.

e Tratamiento citorreductor en aquellos casos con infiltracion orgdnica extensa por
mastocitosis.

El tratamiento médico de las mastocitosis es sintomatico y no cambia el curso de la
enfermedad. Estd encaminado a mantener la calidad de vida de los pacientes.
Evitar todos los factores conocidos que puedan inducir la desgranulacién
mastocitaria, (representa el primer paso en el tratamiento de la enfermedad).® °

Es de crucial importancia el asesoramiento genético a los progenitores sobre el
riesgo de trasmision a su futura descendencia, asi como el seguimiento
multidisciplinario a largo plazo. También es esencial el soporte profesional y la
contencion a la familia por parte del pediatra.t®
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