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Mastocitosis cutanea difusa.
Presentacion de 3 casos y
revision de su manejo
terapéutico

(W) comis

Diffuse cutaneous mastocytosis. Presentation
of 3 cases and therapeutic management
review

Sra. Editora:

La mastocitosis cutanea difusa (MCD) es la forma menos fre-
cuente y mas grave dentro de las mastocitosis cutaneas.
Existe una infiltracion difusa de mastocitos en la dermis.
Clinicamente aparece un engrosamiento progresivo de la
piel, prurito y afectacion sistémica por degranulacion de
mastocitos.

Figura 1
distribuidas por toda la superficie corporal.

El objetivo es revisar clinica y manejo de las MCD en
un hospital de tercer nivel, analizando diagnostico, trata-
miento y exacerbaciones.

Caso 1 (fig. 1a)

Varon de 4 meses, antecedentes de dermatitis ato-
pica y bronquiolitis, con reacciones urticariformes de
repeticion. Derivado a gastroenterologia pediatrica (GEP)
con sospecha de alergia a proteinas de leche de
vaca (APLV). Se inicia féormula hidrolizada sin mejo-
ria, es remitido a dermatologia donde se diagnostica
de MCD mediante biopsia cutanea y analitica (triptasa:
62,4 ng/l).

Recibe tratamiento con anti-H1 y anti-H2, ketotifeno,
cromoglicato disodico oral, sesiones de psoralenos y luz
ultravioleta (PUVA). Ha precisado 4 ingresos y 10 visitas a
urgencias de pediatria (UP) por exacerbaciones.
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Casos 1y 3. Mlltiples lesiones eritematoedematosas y ampollosas algunas de ellas ligeramente amarillentas, de 1-2cm
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Caso 2

Vardn 6 meses, sin antecedentes de interés, varios episodios
consistentes en deposiciones diarreicas, erupciones urtica-
riformes y fiebre. Remitido a GEP sospechando de APLYV, se
inicia formula hidrolizada; finalmente, sin mejoria es remi-
tido a dermatologia donde la MCD se confirmé con biopsia
cutanea, analitica (triptasa: 16 pg/l) y aspirado de médula
0sea (AMO) para descartar mastocitosis sistémica.

Tratado con anti-H1 y anti-H2, ketotifeno, cromoglicato
disddico y PUVA. Ingresado en 2 ocasiones y 3 visitas a UP
por exacerbaciones.

Caso 3 (fig. 1b)

Mujer de 13 dias, sin antecedentes de interés, acude a UP
por «eritema toxico del lactante», se remite a dermatologia
diagnosticandose de MCD nodular mediante biopsia cutanea
y analitica (triptasa: 13,2 ug/l).

En tratamiento con anti-H1 y anti-H2, ketotifeno y cro-
moglicato disodico. Ha precisado un ingreso y 6 visitas a UP
por brotes.

Como tratamiento de base nuestros pacientes reciben
antihistaminicos, ketotifeno, cromoglicato disddico oral,
medidas ambientales y terapia PUVA; en los brotes corti-
coterapia sistémica y cromoglicato disodico topico.

Dos casos han sido valorados en el Centro de Estudios
de Mastocitosis (CLMast), situado en el Hospital Virgen del
Valle de Toledo (centro de excelencia de la Red Espanola de
Mastocitosis [REMA]).

La MCD consiste en el aumento difuso del nimero de
mastocitos en toda la dermis; en respuesta a estimulos
liberan el contenido de sus granulos (histamina, triptasa,
prostaglandinas...) desencadenando una respuesta sisté-
mica: broncoconstriccion, aumento de la permeabilidad,
hipermotilidad intestinal. ..

La clinica consiste en erupciones ampollosas repetidas,
generando un engrosamiento cutaneo caracteristico (piel
de naranja) y prurito de dificil control'. El signo de Darier
(apariciéon de eritema, habon o ampolla pruriginosos tras
la friccion de las lesiones, por la degranulacion mastocita-
ria) es patognoménico?, siendo frecuente el dermografismo.
Dada la gran extension, hay afectacion sistémica con
crisis de flushing, diarrea y broncoespasmo. El diagnos-
tico definitivo lo ofrece la biopsia cutanea, objetivando
aumento de mastocitos con infiltracion dérmica perivascu-
lar o nodular. Debemos completar el estudio con analitica,
incluyendo triptasa® (marcador de actividad mastocitaria).
Para descartar mastocitosis sistémica (sintomas sistémicos
o triptasa >20ng/ml) debemos realizar ecografia abdomi-
nal y AMO"3->. Nuestros pacientes fueron diagnosticados
mediante biopsia cutanea, y remitidos desde dermatologia a
hematologia-oncologia, solicitandose estudio hematoldgico
con triptasa elevada (media: 48 ng/ml) y ecografia abdomi-
nal normal.

Para el control de la actividad mastocitaria existe el
indice SCORMA (del inglés: SCORing MAstocytosis Index),
que valora la extension (A), la intensidad (B) y los sintomas
acompanantes (C). Aplicando la formula: A/5+5B+2C/5,
obtenemos una puntuacion entre 5,2 y 100 (fig. 2).
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B (Intensidad: Promedio del area significativa; 1 + 2 + 3 + 4) =

1. Pigmentacion/eritema: ___
2. Vesiculizacion: ___

3. Elevacion: __

4. Signo de darier positivo: ____

(0 = ausente; 1 = leve; 2 = moderada; 3 = severa)

C (Sintomas subjetivos: 1 +2 +3 +4 + 5) =

1. Factores desencadenantes 0 10
2. Flushing 0 10
3. Diarrea 0 10
4. Prurito 0 10
5. Dolor 6seo localizado 0 10

Figura 2 indice de SCORMA=A/5+5B+2C/5.

Se correlaciona con el nivel de triptasa, siendo Gtil en los
brotes, y para valorar la respuesta terapéutica, ademas es
menos agresivo y mas econoémico que la triptasa®“.

El tratamiento se basa en:

1. Evitar factores desencadenantes de liberacion de gra-
nulos mastocitarios: farmacos (aspirina, AINE, opiaceos,
antitusigenos, relajantes musculares, tiamina, quinina,
aminoglucésidos, simpatico y parasimpatico miméticos),
alimentos ricos en histamina o histamino-liberadores
(chocolate, citricos, crustaceos...) y otros (fiebre, ejer-
cicio, friccion...)'.

2. Tratamiento farmacoldgico: sistémico y topico’ para
controlar el prurito y obtener buena calidad de
vida. Debemos anadir farmacos escalonadamente:
antihistaminicos, estabilizadores mastocitarios (cromo-
glicato de sodio y ketotifeno) y antileucotrienos.
Asimismo UVB/PUVA consiguen disminuir el nimero de
mastocitos'.

Actualmente, numerosas lineas de investigacion farma-
colégica como inhibidores c-kit, anti-IgE (omalizumab) e
interferdn alfa®®. En los brotes se debe aumentar la dosis de
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farmacos de base, anadir corticoides topicos o sistémicos (1-
2mg/kg/dia) y cromoglicato de sodio o antibiotico topicos,
si es necesario.

Los pacientes deben disponer de adrenalina intramus-
cular por el riesgo de reacciones anafilacticas, incluso
estan disponibles en el mercado autoinyectores de
adrenalina®.

En conclusién, es importante un diagndstico precoz y
seguimiento multidisciplinar entre atencién primaria, der-
matologia, alergologia y hematologia/oncologia pediatricas,
junto a la REMA; para conseguir un mejor manejo de estos
pacientes.
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Distension abdominal y
estancamiento
ponderoestatural como forma
de presentacion de diferentes
tipos de glucogenosis

(!’J'_lm!llr'l.

Different glycogen storage diseases presenting
as abdominal distention and growth and
weight retardation

Sra. Editora:

Las glucogenosis son un grupo heterogéneo de enfermeda-
des hereditarias raras, con una incidencia aproximada de
un caso por cada 20.000 recién nacidos vivos/afo, que se
producen por un defecto genético de las proteinas encarga-
das de la sintesis y del almacenamiento del glucégeno. Asi,
se han descrito varios tipos de glucogenosis producidas por
distintas alteraciones moleculares y cuya expresividad cli-
nica es diversa, aunque predomina la afectacion hepatica
y/o muscular’.

A pesar de la escasa prevalencia de glucogenosis en la
practica pediatrica habitual, presentamos 2 casos clinicos
ilustrativos de pacientes diagnosticados de distintas formas
de glucogenosis:

Caso clinico 1

Nifo de 9 meses de edad remitido a consulta de pediatria
para valoracion de distension abdominal progresiva. Padres

no consanguineos sin enfermedades de interés. Cabe resefar
un descenso progresivo en los percentiles de peso y longitud
desde el nacimiento al momento de la consulta junto con
un adecuado desarrollo psicomotor. Alimentacion con lac-
tancia materna exclusiva a demanda los 2 primeros meses
de vida, posteriormente alimentacion con férmula artifi-
cial realizando tomas frecuentes, cada 2-3h sin descanso
nocturno. Examen fisico: peso 8kg (p3-10), longitud 67 cm
(p3-10), indice de Waterlow talla 94,3%, relacion peso/talla
WHO -0,44 SDS, gran distension abdominal y hepatomega-
lia de 9cm. Ante estos hallazgos se solicita una ecografia
abdominal, donde se observa hepatomegalia homogénea y
estudio bioquimico: GOT 1071 U/l (VN:0-34), GPT 573U/l
(VN: 10-49), glucosa 23 mg/dl (VN:70-100) y triglicéridos
772 mg/dl (VN: <110). Se objetiva ausencia de respuesta al
test de glucagon: glucosa antes del estimulo de 38 mg/dl,
a los 30min de 40mg/dl, sin hiperlactacidemia. Ante la
sospecha de glucogenosis, se solicitd estudio genético, que
mostré un déficit de la subunidad « de la fosforilasa qui-
nasa, confirmandose el diagnostico de una glucogenosis tipo
ixa. Preciso nutricién enteral continua nocturna hasta los 5
anos de edad, momento en el que se consiguié un manejo
metabolico adecuado por parte de la familia.

Caso clinico 2

Nina de 19 meses de edad, remitida a consulta de pediatria
por estancamiento ponderoestatural entre los 15y 18 meses
de vida. Padres no consanguineos originarios de Bangladesh,
sin patologia de interés. Diversificacion alimentaria ade-
cuada a su edad, aunque continuaba con lactancia materna a
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