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Generalizalt mastocytosis esete
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Osszefoglalas: A szerzok egy 79 éves ndbeteg esetét ismertetik. Mellkasi és gastrointestinalis panaszok miatt
tobbszor fekiidt korhazunkban, erythaemas borelvaltozasai régota ismertek voltak. A gerinc-, medence- €s borda-
felvételein diffuzan inhomogén, scleroticus jellegli csontatépiilés volt lathatd, a lumbalis szakaszon pathologias
csigolyakompressziokkal. [zotopvizsgalatokkal csontmetasztazist ki tudtunk zarni és felmeriilt rendszerbetegség
gyanuja. Az éveken keresztiil valtozatlan rontgenkép, a belgyodgyaszati tiinetek €s a bdrelvaltozasok alapjan indi-
kalt crista ilei biopszia szovettani feldolgozasa generalizalt mastocytosist bizonyitott. A betegség tiinettana sokszi-
ni, ezek koziil beteglinknél tobbek kozt bortiinetek, mellkasi panaszok, gastrointestinalis reflux, kronikus hasme-
nés, fogyas, emelkedett alkalikus-foszfatdzszint, valamint basophilia volt észlelhetd.

SYSTEMIC MASTOCYTOSIS. CASE REPORT

The authors report the case of a 79-years-old female patient with pre-existing, erythematous skin lesions, known
from previous admissions to their department for thoracic and gastrointestinal symptoms. Radiographs of the
spine, pelvis, and ribs depicted diffusely inhomogeneous, sclerotic remodeling of bone, and pathological compres-
sion fractures of the lumbar vertebrae. The radionuclide scan ruled out bone metastases, but raised the suspicion
of a systemic disorder. Iliac crest biopsy was performed in view of no change in radiological findings since years,
non-surgical manifestations, and skin lesions. Histology of the specimen confirmed SMCD. The typically protean
symptoms of this disease included skin changes, thoracic complaints, gastrointestinal reflux, chronic diarrhea,
weight loss, alkaline phosphatase elevation, and basophilia in our patient.

ESETISMERTETES

79 éves betegiink torténete intézetiinkben 2000-ben kez-
dodott, haziorvosa utalta be pajzsmirigy neoplasia gyanu-
javal, azonban az UH-vezérelt aspiracios citologia struma
nodosat igazolt, a csontszcintigrafia metasztazist kizart. A
kovetkez6 anamnesztikus adat 2005-b6l szarmazik, ami-
kor az ismételt tumorkutatas miatt az Gjonnan elvégzett és
csaknem valtozatlan eredménnyel jar6 csontszcintigrafia
mar felvetette metabolikus zavar lehetdségét (1-2. kép).
A Dbeteg 2008-ban jelent meg ismét koérhazunkban
ismétldé mellkasi panaszokkal, vérnyomasproblémak-
kal. Mar korabbrol ismertek voltak kiterjedt erythaemas
bortiinetei a torzson és a végtagokon. A panaszok felde-
ritésére részletes belgydgyaszati és egyéb szakteriiletekre

vonatkozo kivizsgalasok indultak. Ezek soran GERD,
bulbitis duodeni, hypertonia kovetkeztében kialakult
szemfenéki elvaltozasok, cholecystitis chronica,
emphysaema igazolddtak. A laborértékek koziil kieme-
lendd a basophilia, lymphopenia, hypoalbuminaemia, az
emelkedett?-GT és alkalikus-foszfatazszint; az ANF és a
reumafaktor negativ lett.

A mellkasfelvételen pozitivumként cardiomegalia,
valamint a bordak diffuz csontszerkezeti eltérései abra-
zolodtak (3. kép). A csontveldszcintigrafia a megnagyob-
bodott 1ép mellett diffuzan karosodott haemopoetikus
csontvelt mutatott (4. kép).

Az ismételt belgydgyaszati panaszok, a diffiz multip-
lex csonteltérések és az ismert bortiinetek miatt latotérbe
keriilt generalizalt mastocytosis lehetdsége, azonban a
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1. kép: A hasi-kismedencei CT-vizsgdlat soran a hepatosplenomegalia mellett a medence csontjain metasztdzisoknak imponalo
Iytikus elvaltozdsok igazolodtak.

2. kép: A csontszcintigrdfian superscan abrazolodott, 3. kép: A cardiomegalia mellett a bordak
mely alapjan felvetédott metabolizdcios zavar diffuz csontszerkezeti eltérései lathatok.
vagy rendszerbetegség lehetisége, ugyanakkor

csontmetasztazisokra utalo elvaltozasok nem igazolodtak.

beteg a diagnoézishoz sziikséges csontbiopszidba nem
egyezett bele.

Betegiink idén mellkasi fajdalommal, intermittalo has-
menéssel, faradékonysaggal, fogyassal, tenzidingadoza-
sokkal keriilt ismét korhazi felvételre. Az elvégzett vizs-
galatok thrombocytopeniat, leukopeniat, emelkedett
v-GTésalkalikus-foszfatdzszintet mutattak,aparathormon
és a TSH-szint normalis volt.

A radiologiai vizsgalatok soran mind a mellkas- és
bordafelvételen, mind a gerinc- és medencefelvételeken
a korabbiakhoz hasonléan metasztazisoknak imponal6

4. kép: A haemopoetikus csontveld normal eloszlasi teriilete
alacsony aktivitdst mutatott, de jelentos mértékii volt az
expanzio a cséves csontok teriiletén, fokent az epifizisek
abrazolodtak intenziven. A lép megnagyobbodott.
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5. kép: Az abrdzolodo csontokon diffiiz, inhomogén, de diontben scleroticus csontszerkezeti elvaltozdasok lathatok.
A LIL csigolydn patologias kompresszio figyelheté meg. A sacroiliacalis iziiletek csak részben kdvethetdk, kornyezetiikben mélyre
terjedd inhomogén sclerosis abrazolodik.
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6. kép: Csontveldbiopszia szovettani képe. A csontgerenddk
mellett, paratrabecularis elrendezédésben CDI117 pozitiv
mastocytak halmozodtak fel. (CD117 immunhisztokémiai
reakcio, 40x)

diffuz, inhomogén, féként scleroticus jellegli csontszer-
csigolyakompressziokkal, a csak részben kovethetd
sacroiliacalis iziiletek kornyezetében mélyre terjedd
inhomogeén sclerosissal (3. kép).

Sternumpunkcioval hematologiai betegséget ki tudtunk
zarni. Ezalkalommal abetegbeleegyezettacsontbiopsziaba.
A végleges diagnozist a crista ilei biopszias anyag szovet-
tani vizsgalata adta: ,,Mikroszkoposan szivacsos csontszo-
vet figyelhetd meg, amelyben a vel6iri zsirszovetben a
haemopoetikus elemek megtartottak, azonban gocosan
részben perivascularisan, részben paratrabecularis elren-
dezédésben monomorph sejtproliferatio figyelheté meg. A
sejtek részben epitheloid jellegliek, nagyobb részt azonban
megnyultak, monomorphak, kozottiik oszlasok nem latha-
tok. A sejtek cytoplasmaja halvany, néhol eosinophil fino-
man szemcsézett. A sejtek kozott egy-egy eosinophil
granulocyta is megfigyelhetd. Immunhisztokémiailag ezen
sejtpopulacio intenziv egyértelmiit CD117 pozitivitast
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mutat, illetve elszortan CD68 pozitivitas is kimutathat6”
(6. kép).

Mindezek alapjan generalizalt mastocytosist diagnosz-
tizaltunk.

MEGBESZELES

Mastocytosis egy ritka, heterogén betegségcsoport, a
becslések alapjan az incidencia 1 millié lakosra 5-10
Ujonnan regisztralt eset (5). A betegségben jellemzden
mastocytak (hizosejtek) infiltraljdk a bort (cutan
mastocytosis) és/ vagy az egyéb szerveket, leggyakrab-
ban érintett a csontveld, a 1ép, a maj, a nyirokcsomok és
a gastrointestinalis traktus (generalizalt forma)(1,4).

A mastocyta-sejtvonal érésében kulcsszerepe van az
Ossejt faktornak (SCF) nevezett citokinnek, mely egy
tirozin-kindz transzmembran receptoron keresztiil tobbek
kozotthatakozos myeloid progenitor sejtre (CFUGEMM);
a receptort kodold gén (c-kit gén) mutacidja vezethet a
CFUGEMM klondlis zavardhoz és ezen keresztiil
hizoésejt-proliferacidhoz szisztémdas mastocytosisban.
(5,6,10). 2008 ota a WHO a szisztémas mastocytosist a
myeloproliferativ neoplasmak koz¢é sorolja.(10) A WHO-
klasszifikacid szerint a mastocytosis 7 fOcsoportra oszt-
hat6 (1.tablazat) (5,6,8,10).

1.tablazat
A mastocytosis WHO-Kklassszifikacidja

* Cutan mastosytosis
* Indolens szisztémas mastocytosis

» Hematologiai, klonalis, nem-hizosejtes korképekkel
asszocialt szisztémas mastocytosis

 Agressziv szisztémas mastocytosis
* Hizosejtes leukaemia
* Hizosejtes sarcoma

 Extracutan mastocytosis

Forras:
R.. Pullen, Jr., K. Wright: Unmasking mastocytosis
Dermatology Nursing. 2003.15(1)

A tiineteket els6sorban a hizoésejtek altal kibocsatott
mediatorok okozzadk, a hisztamin, a heparin, neutralis
proteazok (triptaz, kimaz, acid-hidrolaz), lipidmediatorok
(leukotriének, PGD2, trombocytaaktivaldo faktor),
citokinek (TNF, interleukinek), melyek koziil kiemelke-
do6 szerepe van a hisztaminnak ¢és a heparinnak. (7,10).

Rendkiviil valtozatos tiinetek 1éphetnek fel.
Borérintettség  esetén  leggyakrabban  pruritus,
maculopapulosus  kiiitések  figyelhetéek  meg
(1,3,4,7,8,9).

A szisztémas tiinetek is sokszintiek lehetnek, kipirulas-
tol a sokkba fulladé anaphylactoid reakcidig, a fokozott
savtermelddés miatt kialakult epigastrialis fajdalomtol, a
hanyasig, kronikus hasmenésig, az ingerlékenységtol a
depresszidig barmi eléfordulhat. (1,3,4,8,9,10). M4j- és
Iépérintettség esetén a kialakuld portalis hypertensio
kovetkeztében ascites is megjelenhet(1,4,10).

A betegségben a skeletalis érintettség gyakori, mely
kovetkeztében iziileti panasz, fajdalom, csontdeformitas
gyakran fennall (1,8,9,10). A csontfelvételeken valtozatos
kép fogadhat benniinket, mely fiigg a felszabaduld
osteoblast-aktivitast fokozo hisztamin és az osteoclast-
aktivitast fokozo heparin, PGD2 aranyatol(7,10). igy radio-
logiai szempontbol a skeletalis eltérések két csoportba
sorolhatok: osteopenia és csontdestrukcid, valamint
osteosclerosis (9). Mindkét tipusban lathatunk diffuz, vala-
mint fokalis csontszerkezeti eltéréseket (3,9). A diffuz
laesiok inkabb az axialis sceletont részesitik elényben, mig
afokalisak az egész csontvazat érinthetik (9). Természetesen,
mint esetiinkben is lathattuk, a kevert csontszerkezeti elté-
rések is gyakoriak. (3,9). A leggyakrabban érintett teriiletek
a gerinc, a bordak, a hosszli csdves csontok végei (3, 8).

A radiolégiai differencialdiagnosztikai spektrum igen
széles, miként azt a 2. tdbldzat is mutatja. Legnagyobb
problémat a csontmetasztazisoktol, mint a leggyakoribb
csontbetegségtl valo eldifferencialas okozhat, ahogy
esetiink is bizonyitotta.

2.tablazat

A generalizalt mastocytosis
radiologiai differencialdiagnozisa

A generalizalt mastocytosis

radiologiai differencidldiagnoézisa

Osteopenia Osteosclerosis
Diffuz osteopenia Diffuz osteosclerosis
Osteopororis Metasztazisok
Osteomalatia Myelofibrosis
Hyperparathyreo- Paget-kor
idismus
Myeloma multiplex Fluorosis
Diffuz cysticus laesiok Renalis
osteodystrohia
Osteoporosis Egyéb
Sarlosejtes anaemia Multiplex fokalis
osteoscleroticus
laesiok
Gaucher-kor Metasztazisok
Myeloma multiplex Sclerosis tuberosa

Forrads: Resnick D., Niwayama G.: Diagnosis of Bone
and Joint Disorders. vol.4., p. 2483-87.
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A diagnézishoz vezet a csont-, vagy egyéb érintett
szerv bioptatumaban a hizdsejtproliferacio kimutatasa
(major kritérium). Minor kritériumnak szamit az abnor-

crer

sy

tatasa, a megemelkedett triptaz-szint. 1 major és 1 minor
kritérium, vagy 3 minor kritérium teljesiilése esetén
kimondhatjuk a generalizalt mastocytosis diagnozisat
(4,5,8,10).

Esetlinkben arra szerettiik volna felhivni a figyelmet,
hogy a valtozatlan, diffiz csontszerkezeti elvaltozasok
hatterében mindig gondolni kell valamilyen rendszerbe-
tegség vagy hematologiai betegség lehetdségére is, kiilo-
ndsen, ha egyéb altalanos tiinetek is fennallnak.
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