Gastrointestinalis tunetekkel jaro szisztémas mastocytosis
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Bevezetés

A mastocytosis ritka myeloid malignitas, melyet tobb szervet érinté infiltracié jellemez. Féként a csontveld, a bor és a belsd szervek
kozul a maj és a gastrointestinum érintett. A betegség major diagnosztikus kritériuma: 15 kéros hizdésejtklaszter jelenléte, minor
kritériumok: a c-kit D816V mutacio jelenléte és az emelkedett szérum triptazérték. A stadiumbesorolas alapjan csak bérre lokalizalt
vagy szisztémas betegséget kulonithetunk el, ez utébbi lehet indolens (ISM), lappangé (SSM), illetve elérehaladott (advSM) a B- és C-
tunetek jelenléte vagy hianya (1. és 2. tablazat) és a c-kit-allélfrekvencia alapjan (ISM<0,285%; SSM<5,991; ASM<9,346).

A betegség alapja a klonalis eredetii, ezaltal autoném hizésejt-felszaporodas és az azt kiséré mediator- ( hisztamin, leukotriének,
szerotonin, interleukinok stb.) felszabadulasa. Gastrointestinalis tiinetek az esetek mintegy 50-70%-aban el6fordulnak, és gyakran
hanyinger, hanyas, hasi gorcsok, hasmenés formajaban jelentkeznek. A makroszképosan negativhak észlelt nyalkahartyabdl

mintavétel

colitistol valoé elkulonités céljabdl.

kotelez6 és a minta megfeleld6 immunhisztokémiai vizsgalata(CD117) az eosinophil enteritistdl és a mikroszképos
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Egy 45 éves nébetegnél barnas
macularis besziirédések
jelentkeztek (1. abra).
Intézetunkbe 50 éves koraban
kerult. Ekkor f6 panasza a napi
2—-3%, rohamokban jelentkezo,
parancsol6 székelési ingert
okozo, vizes hasmenés, a
mellkasra-nyakra kiterjedo
kipirulas (flush), palpitacié és
migrénes fejfajas volt.
Csontvelovizsgalat soran peri-
vascularis elhelyezkedésben
tobb mint 20, orsé formaju
hizésejtcsoport tiint fel (2/HE
abra), melyek CD117-pozitivnak
bizonyultak (2/C117 abra).
Molekularis vizsgalattal, a
ddPCR-mébdszerrel az
allélfrekvencia 0,4% volt, mely
a tunetekkel, leletekkel egyutt
megfelelt az indolens
szisztémas mastocytosisnak. A
beteg statusaban mérsékelt
maj- és lépmegnagyobbodast
regisztraltunk, kéros
nyirokcsomoékat nem
észleltunk. Csontsiirliség-
vizsgalat sorana a T-score-
érték —2,5 értéket mutatott. A
szérumtriptaz enyhén
emelkedett volt: a 26,9 pg/l
(normalis: <20) értéken.

A kezelés alfa-interferon, majd
annak pegilalt formaja volt.
2022. oktébertol majenzim-
emelkedés és a vizes
hasmenés jelentkezése utalt a
betegség klinikai

elvégzett vastagbéltiukrozés
negativ makroszkopos képet

Az ex juvantibus bevezetett
laktozmentes diéta és
probiotikumkezelés nem
hasznalt. A klinikankon
segitséget kéro betegnél az
anamnézis ismeretében
kolonoszképos biopszia
tortént, s az abbol szarmazé
sargasbarnas macularis minta hisztolégiai feldolgozasa
bérinfiltracidk a torzson hizésejtes besziirédést
— igazolt (3. abra).
A tobb szervet érinto (bor, bél,
csont), c-kit-mutacioé-pozitiv és

1. kép. Mastocytosisra jellemzé
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3 kép: Colon CD117 pozitivitas
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2. kép: Csontveld HE és CD117 festés

1. Tablazat. B tliinetek*

* > 30 %-0s csontvel6 gocos MC infiltracioja
* serum tryptaz > 20 ug/l

* MDS/MPN jellegl eltérések hisztoldgiai
igazolasa SM-AHN fennallasa nélkul

« organomegalia: hepato-, spleno-,
lymphadenomegalia > 2 cm (UH,CT) a szerv
muUkodéseének megtartasaval

2. Tablazat. C tunetek

« > 1 citopenia: abszolut neutrofil szam< 1000/
ul; hgb < 10 g/dl; Thrombocyta szam< 100.000
[ ul.

» kéros majenzim értékek, portalis hypertenzio,
ascites

» osteoporosis vagy pathologias fracturak

* hypersplenia

» malabsorpcio, chronicus hasmenés,
testsulycsokkenés

Kovetkeztetések

Szisztémas mastocytosisban megjelend, nem infektiv eredetd, vizes hasmeneés esetén a bélinfiltracié gyanuja
merul fel, ezert a negativ makroszkopos kép ellenére szukseges a mintavétel és HE-festésen kivdli
immunhisztokémia (CD117). A betegseég aktivitasat nem elegendoé a triptazszint alapjan megitélni: a beteg 0sszes
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tunetét és leletet egyutt kell ertekelni.
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