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Resumo

Opjetivo: determinar as caracteristicas clinicas de uma série de casos de mastocitose
infantil no Brasil e avaliar a gravidade pelo escore SCORing MAstocytosis (SCORMA).
Material e Método: estudo observacional e descritivo, com coleta ambispectiva de
dados. Foram revisados os prontuarios de criangas com diagnostico de mastocitose
atendidos em um centro de referéncia terciario nos ultimos 10 anos, totalizando 36
pacientes e o indice SCORMA foi aplicado prospectivamente em 16 pacientes. Os
dados foram avaliados pelo programa JMP 10 e a diferenga entre variaveis foi estimada
pelo teste qui-quadrado de Pearson e Mann Whitney, considerado nivel de significancia
de 5%.

Resultados: das 36 criancas avaliadas 19 (52%) eram meninas, com mediana de idade
de inicio de 3 meses (ao nascimento até 13 anos). A mediana de idade do diagnostico
foi de 4 meses (ao nascimento até 11 anos). Havia 21 pacientes com mastocitose
cutanea maculopapular (MPCM), 14 com mastocitoma e 1 com mastocitose cutanea
difusa (MCD). A superficie corporal afetada no mastocitoma foi de 1%, na MPCM 45%
e na MCD de 72% (p=0,003). Havia sintomas em 25 pacientes (70%), principalmente
prurido e dor abdominal. Entre os avaliados pelo SCORMA havia nove pacientes com
MPCM, seis com mastocitoma e um com MCD, aqueles com fatores desencadeantes
de sintomas tiveram mediana de 42 comparado a 25 nos assintomaticos (p=0,01). Os
gatilhos dos sintomas foram atrito, exposicao solar, estresse, suor e banho. A superficie
afetada teve mediana de 27% (1 a 100%) e o SCORMA de 34 (10,2 a 65,5), sendo 36,6
(10,2,6 a 65,5) naqueles com sintomas (dor abdominal, diarreia, dor 6ssea) e 23,7 (22,2
a 25,2) nos assintomaticos (p = 0,01).

Conclusao: a mastocitose apresentou-se frequentemente como MCMP, foi sintomatica
e o SCORMA permitiu a avaliagdo objetiva da gravidade e pode ser utilizado no

acompanhamento ambulatorial.

Palavras chave: mastocitose, urticaria pigmentosa, mastocitose cutanea, crianga



Abstract

Goals: to determine the clinical characteristics of a series of cases of childhood
mastocytosis in Brazil and to assess the severity using the SCORing MAstocytosis score
(SCORMA).

Material and Methods: observational and descriptive study, with ambispective data
collection. The medical records of children diagnosed with mastocytosis treated at a
tertiary service in the last 10 years were reviewed, totaling 36 patients. The SCORMA
index was applied prospectively to 16 patients. The data were evaluated using the JMP
10 program. The difference between variables was estimated using Pearson's and Mann
Whitney's chi-square test, considering a significance level of 5%.

Results: of the 36 children evaluated, 19 (52%) were girls, with a median age of onset of
3 months (at birth up to 13 years). The median age at diagnosis was 4 months (birth to
11 years). There were 21 patients with maculopapular cutaneous mastocytosis (MPCM),
14 with mastocytoma and 1 with diffuse cutaneous mastocytosis (DCM). The body
surface affected in mastocytoma was 1%, in MPCM 45% and in DCM 72% (p = 0.003).
There were symptoms in 25 patients (70%), mainly pruritus and abdominal pain. Among
those evaluated by SCORMA there were nine patients with MPCM, six with mastocytoma
and one with DCM, those with triggering symptoms had a median of 42 compared to 25
in asymptomatic patients (p = 0.01). The triggers of the symptoms were friction, sun
exposure, stress, sweat and bathing. The affected surface had a median of 27% (1 to
100%) and the SCORMA of 34 (10.2 to 65.5), with 36.6 (10.2.6 to 65.5) in those with
symptoms (abdominal pain), diarrhea, bone pain) and 23.7 (22.2 to 25.2) in
asymptomatic patients (p = 0.01).

Conclusions: mastocytosis frequently presented as MPCM, was symptomatic and
SCORMA allowed an objective assessment of severity and can be used in out patient

follow-up.

Key words: Mastocytosis, urticaria pigmentosa, Cutaneous mastocytosis



Introducao

O termo mastocitose engloba um grupo heterogéneo de desordens
mieloproliferativas com manifestagbes cutédneas, e mais raramente acomete
outros 6rgaos (1). E atribuida principalmente a mutagdées somaticas do gene KIT
nos mastocitos (2). Trata-se de doencga rara e heterogénea, caracterizada pelo
acumulo anormal de mastocitos, com sintomas relacionados a liberagao de seus
mediadores, como a histamina (3).

A doenca pode ser congénita, porém as manifestagdes surgem com maior
frequéncia antes dos dois anos de idade. O inicio precoce dos sinais e sintomas
esta diretamente relacionado a um bom prognaostico e refor¢ca a importancia do
pediatra para o diagnostico precoce (5).

De acordo com a classificagdo da Organiza¢cao Mundial da Saude (OMS)
de 2001, a mastocitose cutanea (MC) ¢ diferenciada da mastocitose sistémica
(MS) com base em critérios clinicos, bioquimicos e anatomopatolégicos, como
esfregacos de medula 6ssea (4). A apresentacéo clinica mais frequente em
criangcas ¢ a MC com lesdes limitadas a pele, benignas e autolimitadas, em
contraste com a mastocitose de inicio na idade adulta (3).

A classificagao da MC ¢é baseada na extensao e aparéncia das lesdes
cutaneas e a OMS subdivide em trés categorias: MC maculopapular (MCMP),
também conhecida como urticaria pigmentosa, MC difusa (MCD) e mastocitoma
solitario (5). A pele tem acumulo localizado ou difuso de mastocitos, resultando
em maculas e manchas pigmentadas, de coloragdo castanha a eritematosa e
evolui com urticas (1). O sinal de Darier € considerado critério diagnostico,
presente em quase todos 0s casos, ocorre por uma reac¢ao local apos atrito das
manchas cutaneas, estimulando a liberagcdo de mediadores de mastocitos e
resultando na formacéao de placa urticariforme no local atritado, configurando no
sinal de Darier positivo (6). O método que permite avaliar gravidade e extensao
da doenca € denominado de indice de pontuacdo de mastocitose SCORIing

MAstocytosis (SCORMA), foi desenvolvido em 2001 por Heide e colaboradores
(7).

Dado ao bom progndstico a longo prazo, o tratamento da MC é

conservador e visa evitar os gatilhos, minimizando os sintomas. Apesar de ser



uma doenga benigna na maioria dos pacientes, tem evolugao imprevisivel, com
respostas, algumas vezes, insatisfatorias ao tratamento. Embora raras,
manifestacdes como reacdo anafilatica que pde em risco a vida do paciente,
podem estar associadas (1).

Na literatura internacional algumas séries de casos demonstram as
caracteristicas clinicas e evolutivas da MC (8,7), no Brasil Fonseca et al
relataram um caso de MC em uma crianca de 3 anos e Evddie et al avaliaram as
caracteristicas clinicas e evolugao de 3 pacientes (9, 10). Cardoso et. al.
relataram um paciente com lesdes congénitas da forma cutanea difusa, com
bolhas disseminadas (11). Assim, evidenciando o0 pequeno numero de
publicagdes nacionais com série de casos o objetivo do presente estudo foi
avaliar as caracteristicas clinicas da mastocitose de inicio na infancia em uma
serie de casos avaliados no Brasil e avaliar a gravidade da doenga por meio do
indice SCORMA

Material e métodos:

Estudo observacional e descritivo com coleta ambispectiva de dados.
Foram incluidas criangas com diagnostico clinico de mastocitose conforme os
critérios da OMS. A amostra foi composta por criangas de zero a dezoito anos
com mastocitose que consultaram no periodo de marco de 2019 até marco de
2020, também foram revisados os prontuarios dos pacientes atendidos entre
janeiro de 2009 e fevereiro de 2019 em um unico centro de referéncia terciario
do sul do Brasil. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
instituicao.

Foram avaliadas as seguintes variaveis: idade do diagnodstico e de inicio
da doenca, sexo, forma clinica de MC, gravidade da doencga, sintomas
associados (prurido, dor, sintomas gerais como dor abdominal e dor 0ssea),
fatores desencadeantes dos sintomas, comorbidades associadas, tratamento
utilizado, tempo de acompanhamento ambulatorial e presenga de lesdes e
sintomas na ultima avaliagdo. Foi revisado o arquivo de imagens do servigo e 0s
exames complementares realizados incluindo biopsia cutdnea e de medula
O0ssea. Para os pacientes que haviam abandonado o acompanhamento foi
realizado contato telefénico.



Foi aplicado indice SCORMA que avalia a extensao de lesdes cutaneas.
A porcentagem da superficie cutanea acometida identificada pela letra A foi
considerada 1% no mastocitoma solitario e 100% quando toda a pele estava
afetada, como na MC difusa. A intensidade da doenca foi representada na letra
B, para a qual foi eleita uma lesao tipica em forma, tamanho e cor e entao
avaliada conforme o grau de pigmentacdo, eritema, formacédo de vesiculas,
edema e sinal de Darier. Cada item foi pontuado em escala de Likert de 0 a 3 (0
= sinal ausente, 3 = sinal grave). Foi avaliada uma lesao localizada no tronco, ou
outra area com pouca exposicao solar. No item C, foram avaliados os sintomas
subjetivos (fatores desencadeantes, rubor, diarreia, prurido e dor Ossea). A
pontuacgao foi escolhida pelo paciente em uma escala visual analégica de 10
pontos, onde 0 significava ausente e 10 indicava  pior
intensidade. Posteriormente foi aplicada a formula: A/ 5 + 5B + 2C /5 para
calcular a pontuacao de cada paciente. A pontuacao final varia de 0 — 100 pontos
e a maior pontuagcédo equivale a uma maior atividade clinica e gravidade da

doenca, conforme descrito por Heide ef al (2).

Os dados obtidos foram avaliados pelo programa JMP 10 e a diferenga
entre variaveis foi estimada pelos testes qui-quadrado de Pearson para variaveis
categoricas e pelo teste de Mann Whitney para as continuas com distribuicéo
assimétrica. Considerado nivel de significancia de 5%.

Resultados:

Amostra total foi de 36 pacientes, todos com MC e o indice SCORMA foi
aplicado nos 16 casos avaliados prospectivamente. Dezenove (53%) eram do
sexo feminino. Nao havia descricdo de historia familiar de mastocitose em

nenhum paciente.

A mediana de idade de inicio dos sintomas foi de 3 meses variando de
presente ao nascimento até treze anos de idade. A doenca iniciou antes de 24
meses de idade em 32 casos (89%), antes de 12 meses em 30 casos (83%) e
até os 6 meses de idade em 21 casos (58%).

Havia ao menos um sintoma em 26 pacientes (70%), prurido e dor
abdominal foram os mais frequentes e ocorreram em 16 (44%) e 15 (42%) dos



pacientes respectivamente. Nenhum paciente relatou reacio anafilatica. A tabela

1 apresenta os sinais e sintomas conforme a forma clinica.

Exacerbacédo das lesdes, por algum gatilho (atrito, exposicado ao sol,
estresse, suor e banho) variou conforme a forma clinica e os sinais de
exacerbacédo foram caracterizados por eritema, flushing, piora do prurido e
formacgao de vesiculas ou bolhas (tabela 1). Estes foram encontrados com maior
frequéncia em criangas na faixa etaria de 15 meses (3 a 108 meses) para a
MCMP e 9 meses (3 a 94 meses) naquelas com mastocitoma (p=0,36).

Tabela 1 - Carateristicas dos pacientes nas diferentes formas clinicas quanto aos
sintomas e fatores desencadeantes.

Forma clinica

MCMP Mastocitoma MCD p Total
n(%) n(%) n(%) n(%)
Numero de 21 (58%) 14 (39%) 1(3%) 36 (100%)
pacientes
Presenca de 15(72) 10(68) 1(100) 0,8 26 (70%)
sintomas*
Tipo de sintoma
Prurido 8 (38) 7(50) 1 (100) 0,4 16 (44)
Dor abdominal 10 (48) 5 (36) 0 0,6 15(42)
Dor 8 (38) 6 (43) 0 0,7 14 (39)
osteoarticular
Diarreia 8 (38) 5(36) 0 0,9 13(36)
Flushing 6 (29) 6 (43) 1 (100) 0,3 13(36)
Desencadeantes** 11(50) 5(36) 1 (100) 0,4 16 (44)
Vesiculas e bolhas 7(32) 7(50) 1 (100) 0,3 15(42)

*Desencadeantes de sintomas: atrito, exposigdo ao sol, estresse, suor e banho.

A MCMP foi observada em 21 pacientes (58%) e as demais formas sao
apresentadas na tabela 1, as lesdes desta forma clinica eram maculas, papulas
e/ou placas acastanhadas a eritematosas, ovaladas com diferentes tamanhos
(variante polimorfica), e estavam localizadas no tronco em 26 pacientes (figura
1). A distribuicdo da localizagdo das lesbes conforme a forma clinica é
apresentada na tabela 2.



Figura 1 — A. maculas acastanhadas a eritematosas, ovaladas, polimdrficas, localizadas no
tronco de um pré escolar com MCMP. B. Biépsia de pele com coloragdo de giemsa mostrando

infiltrado de mastocitos corado em azul escuro.

Tabela 2 — Distribuigao das lesdes cutaneas em crianga com mastocitose.

Localizagao* MCMP** Mastocitoma Total
n{%) n{%) n{%)
Face 2(10) 0 2(0,7)
Couro cabeludo 2(10) 0 2(0,7)
Tronco 20 (95) 6 (43) 26(74)
Abdome 7(33) 1(7) 8(23)
Membros 13 (62) 6(43) 19(54)
Nadega 2(10) 1(7) 3(9)
Regido plantar 10%(2/21) 0 2(0,7)

*Havia lesGes em mais de uma localizacao nos pacientes com a MCMP;
**MCMP Mastocitose cutanea maculopapular.

O mastocitoma manifestou-se como mancha ou placa unica de coloragéo
alaranjada a acastanhada (figura 2), com variacdes de tamanho e em alguns
casos formagao de bolha no local da lesdo. O paciente com MCD apresentou
lesdes difusas no primeiro ano de vida, com bolhas generalizadas e evoluiu com
infiltrado e espessamento difuso da pele, com manchas hipocrdmicas e

hipercrémicas ovaladas e disseminadas.



Figura 2 — A. mastocitoma - placa unica de coloracao alaranjada com limites acastanhados com
4 cm de diametro, localizada no punho de um lactente. B. Bidpsia de pele com coloracdo de

hematoxilina e eosina evidenciando infiltrado de mastécitos restrito a derme.

Dos 36 pacientes 13 (25%) foram acompanhados concomitantemente
com outras especialidades pediatricas, dentre elas: hematologia,
gastroenterologia, ortopedia, psicologia, cardiologia, infectologia, pneumologia e

neurologia.

Oito pacientes realizaram biopsia cutanea, os achados incluiam: presenca
de infiltrado difuso de mastécitos na derme, poupando a epiderme e o

diagnostico foi confirmado por imunohistoquimica com CD117 positiva.

Para todos os pacientes foram indicadas medidas profilaticas como evitar
o atrito das lesdes e vinte e seis pacientes (72%) utilizavam anti-histaminico H1

de primeira ou segunda geracao na presencga de exacerbacgao de sintomas.

Foram avaliados prospectivamente 16 pacientes e realizado o indice
SCORMA, 9 (56%) eram meninos e 7 meninas (44%). Havia nove pacientes com
diagnostico clinico de MCMP, seis com mastocitoma e um com a forma cutanea

difusa.

O valor do SCORMA foi de 36,6 (10,2,6 a 65,5) naqueles com mais
sintomas (prurido, dor abdominal, diarreia, dor 6ssea) comparado a 23,7 (22,2 a
25,2) nos assintomaticos (p=0,01). A mediana da superficie corporal acometida

a da pontuacdo do SCORMA estdo apresentadas na tabela 3.

Tabela 3 — Avaliagéo do indice SCORMA e superficie corporal total.



Mediana Mastocitoma MCMP* MCD** p Total
(n=6) (n=9) (n=1) (n=16)

SCORMA Valor 32,2 34 36,6

(min-max)*** (102a57,2) (22,2 a655) 422 0,7 (10,2 a 65,5)
27

BCH 1 45 72 0,003 (1.2 100)

*MCMP= Mastocitose cutdnea maculopapular, **MCD=Mastocitose cutanea difusa, ***min-max = minimo —
maximo, ****SC superficie corporal.

Os fatores descritos como desencadeantes dos sintomas foram: atrito,
exposicao ao sol, estresse, suor e banho. Quanto ao sintoma prurido e a
classificacao da mastocitose foi verificado que no mastocitoma e na MCMP havia
prurido de forma semelhante (tabela 1). Em relagdo ao acometimento da
superficie corporal total do SCORMA e os sintomas, aqueles que tiverem maior
porcentagem de acometimento foram mais sintomaticos, com a mediana de 32
comparado a 18 (p=0,05) nos pacientes assintomaticos. Os pacientes com
queixas de fatores desencadeantes de sintomas obtiveram maiores pontuagdes

no indice SCORMA com 42 comparado a 25 para aqueles sem queixas (p=0,01).

Foi realizada dosagem de triptase sérica em um paciente de dois anos
que apresentava MCD. No momento da realizagcdo do exame apresentava
sintomas de exacerbacdes frequentes da doenca, com SCORMA de 51,2 € a
triptase sérica foi de 20,6ng/mL.

A remissao das lesdes de pele ocorreu em cinco pacientes, trés com

MCMP e 2 com mastocitoma conforme detalhado no fluxograma1.

S 5 ‘ 1 remisséo PARCIAL- MCMP aos 2 anos
7 remisséo
/36 rory contate | 4 remissio COMPLETA:
( retrospectivos : 2 % 2 com MCMP - um aos 12 anos e
\ casos I 13 som | o outro aos 11 meses de idade.
16 [ et remissdo ++ 2 com mastocitoma—-aos2 e 3
ifou et v ‘ confato — anos de idade.
16

sem
remissao

Fluxograma 1 — avaliacdo da remissdo esponténea da mastocitose.

NOTA - Contato foi realizado via telefone. Os 16 pacientes avaliados prospectivamente ndo
atingiram a puberdade.



Discussao.

A mastocitose é considerada uma doenca rara, com prevaléncia de um
para cada 10.000 pacientes (7). Embora casos de mastocitose familiar tenham
sido relatados, € doenc¢a esporadica (12). Nenhum paciente no presente estudo
tinha antecedente familiar.

Pode acometer ambos os sexos (12), dado semelhante aos nossos
resultados, mas ja foi descrita maior frequéncia no sexo masculino (14, 15, 16,

6) e também no feminino (53%).

A mastocitose acomete todas as faixas etarias, sendo importante para
definir o prognostico distinguir a doenga que tem inicio nos primeiros 5 anos de
vida, pois tem evolugdo benigna e localizada na pele, daquelas em que os
sintomas surgem na idade adulta (5). Méni et al em uma revisdo de literatura,
reuniu 1747 casos publicados entre 1950 e abril de 2014 com um total de 90
artigos, e em 90% dos casos, o inicio da doenga ocorreu antes dos 2 anos de
idade e em 23% as lesdes eram congénitas (15). No presente estudo os dados
foram semelhantes com 89% dos casos manifestando lesdes cuténeas nos
primeiros dois anos de vida e 11% desde o nascimento. Também foi observado
que a mediana da idade do diagnostico foi de 3 meses, semelhante ao
encontrado no estudo realizado por Macias et al, em que a maioria dos pacientes
tinham menos de 6 meses de idade ao diagndstico, com quase totalidade dos
diagnosticos efetuados antes dos 2 anos (13). O que denota a importancia de o

pediatra reconhecer as caracteristicas clinicas da MC.

As lesdes de pele tém remissdo parcial ou completa dependendo da
classificagao clinica (17). O mastocitoma involui espontaneamente antes da
puberdade, a MCD persiste e pode evoluir para a forma sistémica (5, 8, 17), ja
na MCMP a remisséo ¢ verificada na puberdade na maioria das criangas (5),
poucas persistem com lesdes e raramente evolui para a forma sistémica (6). No
presente estudo, cinco criangas tiveram resolucao dos sintomas da doenca, este
numero foi reduzido provavelmente porque a maioria da amostra estava no faixa

etaria pré-pubere.



Estudo retrospectivo realizado no Centro de Mastocitose de Gdansk por
Lange et al avaliou uma amostra de 101 criangas, sendo encontrada maior
frequéncia da MCMP (84%), seguido do mastocitoma (10%) e da MCD (6%) (6).
Um paciente apresentou a forma sistémica associada a MCMP. Semelhante a
este e demais estudos na literatura (16, 5, 12), a MCMP (58%) foi mais frequente
no presente estudo, seguida do mastocitoma (39%) e da MCD (3%). Ja
Hannaford et al descreveram em avaliacao retrospectiva de 173 casos que o
mastocitoma foi a forma mais frequente (51%) (8).

Na MC os sintomas sao frequentemente leves, mas podem ser graves e
ameagcar a vida (18, 19). Varios 6rgaos e sistemas sao acometidos, incluindo a
pele (prurido e rubor), o trato gastrointestinal (sintomas pépticos, cdlicas e
diarreia) e o sistema nervoso central (cefaleia, depressao e sintomas cognitivos)
(20). No presente estudo 70% dos casos apresentavam sintomas, semelhante
ao encontrado por Meni et. al. em revisdo de literatura (15). O prurido e a dor
abdominal foram os sintomas mais frequentes, seguido da dor osteoarticular e
diarreia. O prurido é o sintoma mais frequente em criangas e ocorre em 54% dos
pacientes (7). Embora, Hannaford ef al sugiram que este sintoma esteja presente
principalmente nos mastocitomas de inicio recente (8). Além disso, nossos
achados de frequéncia de dor abdominal (42%) e diarreia (36%) apresentaram
resultados semelhantes ao estudo realizado por Lange et al que avaliaram 102
criangas com 38% com dor abdominal e 16% com diarreia (7). Comparado ao
nosso estudo com 36% o flushing foi encontrado por Lange et al em 29% dos
casos (6). A dor osteoarticular € transitoria na infancia (16), sendo relatada por
39% dos nossos casos, comparado a 13% dos descritos na literatura (15). Nos
pacientes com mastocitose € importante questionar sobre sintomas sistémicos,

pois estes podem n&o ser detectados ou serem atribuidos a outras causas.

A formacéao de vesiculas e bolhas pode ocorrer em todas as formas de
MC, particularmente nos menores de 2 anos e na MCD (17). No presente estudo
a formacgao destas ocorreu com maior frequéncia no mastocitoma (50%) seguido
da MCMP (32%). Estes dados estdo de acordo com o observado por Macias et
al, em que o mastocitoma apresentou bolhas em 40% dos casos e a MCMP em
18%; e diferem do observado por Lange et al em que a MCMP apresentou mais

bolhas (21%) do que o mastocitoma (10%) (6). Isto pode ser decorrente da



variabilidade clinica da MC com lesdes maiores de mastocitoma apresentando
maior frequéncia de bolhas, ou ainda a localizagao das lesdes em areas de maior

atrito

Estudo prospectivo realizado por Lange et al avaliou 10 casos de MCD e
verificou a ocorréncia de lesdes bolhosas extensas em todos os casos. As bolhas
apareceram como o primeiro ou o sintoma predominante (17). Dado semelhante

foi observado no presente estudo no paciente com MCD.

As duas formas clinicas MPCM e mastocitoma, apresentavam frequéncias
de sintomas semelhantes, fato descrito na literatura (6). A MCD teve mais
sintomas comparada as demais classificagdes, o que também concorda com a

literatura (8), o que € explicado pela maior extensdo de acometimento.

Na presente série de casos nenhum paciente teve reacao anafilatica.
Estudo que avaliou 101 criangcas descreveu 6 casos da reacdo que foi
relacionada a cetamina, clindamicina e meios de contraste de exame (6). O que
denota que esta ndo € uma reagao frequente, mas pela potencial gravidade deve

ser prevenida com orientagéo da familia.

As lesdes na MC incluem maculas, papulas e placas acastanhadas a
eritematosas, variando de lesdo unica até inumeras (12). Podem ter qualquer
localizacdo, no entanto, o tronco foi a localizacao mais frequente no presente
estudo, semelhante ao relatado na literatura (13). As lesdes geralmente poupam
as palmas e plantas, com dois dos nossos casos acometendo planta, fato

também relatado por Hannaford et al (8).

No presente estudo, todos os pacientes tiveram sinal de Darier positivo,
sendo este dado semelhante ao relatado pela literatura (6,7). No entanto, o sinal
de Darier apresenta positividade de 88% a 92% dos casos e sua auséncia nao
deve descartar o diagnostico de MC (16)

A MS é muito rara na faixa etaria pediatrica (21). Hannaford et al avaliaram
173 criangas com mastocitose e encontraram dois pacientes com envolvimento
sistémico e MCD (8), nesta forma a investigacao laboratorial € necessaria. A
dosagem de metabolitos mediadores de mastodcitos, como N-metil histamina e
triptase, sao indicadores de ativagao de mastocitos (22). Nivel sérico de triptase



acima de 20 ug/iL fala a favor da MS (5). No entanto, essa medida nao tem
significado diagndstico isolado, porque outras condi¢cbes também aumentam
estes niveis. Porém, complementam a avaliagdo associada a critérios clinicos.
No presente estudo a dosagem de triptase sérica foi realizada em um paciente
com MCD, sendo o valor normal.

A biopsia de pele é um exame complementar indicado quando ha duvida
diagndstica. No presente estudo as oito biopsias cutédneas realizadas
confirmaram o diagndstico de MC. Hannaford et al avaliou retrospectivamente
173 casos de MC em criangas, e bidpsia cutanea confirmatéria foi realizada em

10 casos (8). Portanto a bidpsia cutanea raramente € necessaria.

O tratamento da MC consiste na identificacado e remocao dos fatores
desencadeantes o que foi indicado para todos os pacientes deste estudo, 71%
utilizavam anti-histaminico H1 de primeira ou segunda geragao, comparado a
40% no estudo de Kiszewski ef al (16). Portanto os anti-histaminicos H1 s&o a
primeira linha de tratamento e novas opc¢des terapéuticas incluem a fototerapia,

omalizumab e agentes direcionados ao gene KIT como mesatinibe (23).

O indice SCORMA avalia a gravidade da doenca, e ha concordéncia deste
escore com o nivel sérico de triptase, sendo ferramenta util para monitorar a
progressdo da doenca e a eficacia terapéutica (6). Lange et al utilizaram o
SCORMA em 10 criangas com MCD e correlacionaram com 0s niveis séricos de
triptase. No seguimento de 6 meses, em 7 casos houve melhora dos sintomas
cutaneos, refletido pela diminuigdo do SCORMA e também dos niveis séricos de
triptase (17).

A mediana do indice SCORMA nas 16 criancas avaliadas no presente
estudo, foi maior na MCD, seguida da MPCM e mastocitoma. Estes dados foram
comparaveis com estudo realizado por Lange et al com a média do indice
SCORMA significativamente maior no MCD (83) quando comparado com MCMP
(42) e mastocitoma (29) (6). Evidenciamos uma relac&o positiva da mediana do
indice SCORMA com a presenca de sintomas. Os pacientes sintomaticos
tiveram mediana maior do SCORMA comparado aos assintomaticos, sendo
ferramenta util para complementar a avaliagcdo e acompanhar os pacientes com

MC. O SCORMA fornece informagdes padronizadas sobre a gravidade da



doenca e quando aplicado para o acompanhamento permite detectar a melhora
ou piora de forma objetiva (4).

O estudo apresenta a limitacdo da amostra com pequeno numero de
pacientes e da avaliacido retrospectiva de uma parte dos casos, no entanto é

importante salientar que a doenca € rara e que existem poucos relatos nacionais.

Conclusao

Nesta série de pacientes brasileiros a mastocitose teve caracteristicas benignas,
a forma mais observada foi a MCMP e teve como sintomas frequentes prurido e
dor abdominal. O indice SCORMA permitiu avaliar a gravidade da mastocitose.
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