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RESUMO

Mastocitose é uma doenca caracterizada pelo acumulo patoldgico de mastdcitos tanto na pele, o que caracteriza mastocitose cutdnea,
mais prevalente em criangas, e quanto a mastocitose sistémica, quando acomete 6rgéos extracutdaneos, como 0ssos e érgdos internos, que
se manifesta a partir da terceira década de vida. Ao acometer os 0ssos, a mastocitose sistémica promove alteragées de fragilidade éssea
semelhantes as de outras doen¢as como o Mieloma Mltiplo. Além disso, a mastocitose sistémica é uma causa secunddria de osteoporose
e muitas vezes seu diagndstico pode ser confundido com outras fragilidades dsseas. Relatamos um caso onde o diagnéstico final so foi
possivel devido a bidpsia dssea.

DESCRITORES: MASTOCITOSE SISTEMICA. OSTEOPOROSE SECUNDARIA. FRATURAS POR FRAGILIDADE OSSEA.

ABSTRACT

Mastocytosis is a disease characterized by pathological accumulation of mast cells both in the skin, which features cutaneous mastocytosis,
more prevalent in children, and as to systemic mastocytosis, when it affects extracutaneous organs such as bones and internal organs, which
manifests itself from the third decade of life. When affecting the bones, systemic mastocytosis promotes changes in bone fragility similar to those
of other diseases such as Multiple Myeloma. In addition, systemic mastocytosis is a secondary cause of osteoporosis and often its diagnosis can
be confused with other bone fragilities. We report a case where the final diagnosis was only possible due to bone biopsy.
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INTRODUCAO

Mastocitose € uma doenga definida pela proliferacao e o
consequente acimulo de mastdcitos na pele e/ou em outros
orgaos e tecidos, principalmente na medula 6ssea e no trato
gastrointestinal. ' De acordo com a Classificagao da OMS a
mastocitose € uma neoplasia do tecido linfoide, e pode e pode
ainda ser subclassificada, de acordo com o tecido acometido,
mastocitose cutanea, quando acomete a pele ou sistémica
quando acomete Orgaos internos >>.

A Mastocitose Sistémica é caracterizada pelo acdmulo
dessas células em outros orgdos e tecidos, e costuma ter
inicio a partir dos 30 anos de idade. Os primeiros relatos de
MS foi em 1949 os quais foram reconhecidos por Ellis ao

encontrar mastocitos na necropsia de crianga com infiltracao
organica difusa.?

Em relagao ao diagnostico se deve analisar primeiramente a
clinica do paciente por meio da anamnese e do exame fisico. Uma
vez que aproximadamente 80% dos pacientes diagnosticados
com mieloma multiplo apresentam lesoes litica, osteoporose ou
fraturas, esse deve ser um diferencial importante * Posteriormente,
hemograma e niveis elevados de histamina, tanto urindria quanto
plasmatica, auxiliam no diagnostico de mastocitose sistémica,
podendo a bidpsia ser necessaria para confirmagao. 2

O objetivo deste trabalho foi relatar um caso de mastocitose
sistémica com fragilidade Ossea e fraturas patologicas, as quais
faziam diagnostico diferencial com outras doengas.

INSTITUIGCAO
Liga de Medicina do Esporte - UNIFAN.
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RELATO DE CASO

Paciente feminino de 65 anos, apresentando dorsolombalgia
cronica, historico de multiplas fraturas na coluna vertebral e sem
déficit neurologico. Paciente também relata que faz uso de car-
bonato de calcio 500 mg, vitamina D 400 Ul, duas vezes ao dia,
e alendronato sodico 70 mg semanal ha dois anos. A paciente
ja apresenta alguns fatores de risco para osteoporose como sexo
feminino e pos-menopausa. Densitometria 6ssea foi solicitada
para confirmacdo diagnostica de tal doenca, evidenciando os-
teoporose L1L4 com T-score =-4,0 e Z-score =-1,9, além de
fémur total com T-score =-3,5 e Z-score =-2,0, caracterizando
uma causa secundaria (figura 1), o que justificou o uso prévio
de drogas anti-reabsortivas pela paciente. Para investigagao mais
detalhada da queixa de dorsolombalgia, foram realizados exames
como radiografia da coluna vertebral, a qual evidenciou fraturas,
0 que comumente também esta relacionada com osteoporose.
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Figura 1-Densitometria 6ssea evidenciando osteoporose L1L4 com T-score
=-4,0 e Z-score =-1,9 (A e C), além de fémur total com T-score =-3,5 e Z-score
=-2,0 (B e D), caracterizando uma causa secundaria.
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No entanto, radiografias da coluna dorsal em perfil e da
bacia evidenciaram nodulos hiperdensos no féemur, pelve e
coluna, com achatamento do corpo vertebral (figura 2).

Figura 2 - Radiografias da coluna doral em perfil (A) e da bacia (B)
evidenciaram nédulos hiperdensos no fémur, pelve e coluna, com
achatamento do corpo vertebral.

Também foram constatados tais achados na Ressonancia
Magnética da coluna lombar sagital em T'1 e axial em T2 (figura
3), com areas de hipossinal nas duas imagens, e fraturas por
fragilidade. Além de coronal da pelve em T1 na ressonancia
e sem alteracOes na cintilografia ossea (figura 4), levando a

suspeita e mieloma multiplo.

Figura 3 -Ressonancia Magnética da colunalombar sagitalemT1 (A) eaxialem
T2 (B), com areas de hipossinal nas duas imagens, e fraturas por fragilidade.

Figura 4 - Ressonancia Magnética coronal da pelve emT1 (A), e sem altera¢oes
na cintilografia 6ssea (B), levando a suspeita de mieloma multiplo.

Sendo assim, para confirmacdo diagnostica de mieloma
multiplo, foi solicitada a eletroforese de proteinas, que apre-
sentou leve aumento de beta globulinas, com resultado de
1,35 (até 1,27 g/dD) e relagao a/g = 1,33 (figura 5).

Figura 5 - Eletroforese de proteinas com leve aumento de beta globulinas.
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Imunofixagdo, mielograma e imunohistoquimica nao
evidenciaram alteracoes compativeis com mieloma multiplo.
Nao havia presenga de plasmocitos. Diante disso, foi solicitada
uma biopsia 0ssea e o anatomopatoldgico constatou medula
6ssea normocelular com nodulos linfoides de células pequenas.
Estabelecendo assim, o diagnostico de mastocitose. A paciente
foi encaminhada ao hematologista para tratamento.

DISCUSSAO

Mastocitose compreende um grupo heterogéneo de alte-
ragoes caracterizadas pelo acimulo patolégico de mastdcitos.
Estes, por sua vez, sofrem uma mutagao genética em um de
seus genes o que lhes conferem a expansao clonal neoplasica,
em tecidos como a pele, medula Ossea e trato gastrointestinal.
A patogenia de muitos casos de mastocitose envolve mutagoes
pontuais ativadoras adquiridas na tirosina cinase receptora de
¢KIT. O aumento resultante na sinalizagao de ¢-KIT conduz
ao sofrimento e sobrevida de mastocitos.>°

Esta doenca pode ser classificada em mastocitose indolente
a qual se subdivide em dois grupos, sendo o primeiro grupo,
representado pelas mastocitoses: cutanea, urticaria, pigmen-
tosa e mastocitoma telangiectasia macular eruptiva perstans
(TMEP); ja o segundo grupo: mastocitose sistémica. Temos
também outras classificagoes como: Mastocitose associada a
alteracdo hematologica, Mastocitose agressiva com linfadeno-
patia e eosinofilia, e por fim Leucemia mastocitica.?

A mastocitose cutanea se manifesta precocemente na
infancia, geralmente até os doze meses, e em adultos, entre a
terceira e a quarta década de vida. Ja a MS se manifesta mais
tardiamente apos os trinta anos. A MS € uma patologia de
carater progressivo e seu prognostico, em alguns casos, pode
ser fatal. Os tecidos extracutaneos geralmente afetados sao
medula 6ssea, baco, figado, linfonodos e trato gastrointestinal’.
Alteracoes Osseas osteoblasticas ocorrem em 70% dos casos.?

O diagnostico € feito através do exame clinico e na sus-
peita da doenga, € necessario o exame anatomo-patologico
da les3o para a comprovagao do diagnostico. Exames labo-
ratoriais complementares podem ser solicitados na busca do
quadro sistémico. Também podem ser solicitados exames
como hemograma, ultrassom de abdome, densitometria Gssea,
aspirado de medula 0Ossea, entre outros. Da mesma forma, a
dosagem de histamina na urina, a qual vem com seu nivel
elevado, também auxilia no diagnostico. 2

A citoquimica e a imuno-histoquimica ajudam a diferen-
ciar o mastocito de outras células que contém granulos, desta
forma, a dosagem dos produtos excretados como histamina,
prostaglandina D2, triptase, heparina e seus metabolitos,
pelos mastocitos € considerada mais confirmatoria do que
diagnostica. A citometria de fluxo com identificagdo, enume-

ragao e caracterizacao do mastocito por imunofenotipagem é
o método mais escolhido atualmente.?

Ciritério diagnostico da organizacao mundial da saude: infil-
trados densos e multifocais de mastocitos que consistem 15 ou
mais mastocitos em agregados detectados em sessGes de me-
dula 6ssea e/ou outros Orgaos extracutaneos, confirmados por
imuno-histoquimica de triptase ou outras coloragoes especiais.

A osteoporose € uma doenca que pode ser classificada,
baseando-se em sua etiologia, sendo esta primaria ou secun-
daria. A primaria, que € a forma mais comum, € diagnosticada
na auséncia de doencas ou esta relacionada a outras condigoes
que levem a diminui¢2o da massa dssea. A secundaria € diag-
nosticada quando a diminuicao de massa Ossea € atribuida a
outra doenca ou esta relacionada ao uso de medicamentos. A
mastocitose sistémica, por exemplo, € uma doenca de carater
cronico relacionada a osteoporose secundaria. ®

O mieloma multiplo (MM) é uma neoplasia progressiva e
incuravel de células B, caracterizada pela proliferacao desregu-
lada e clonal de plasmécitos na medula 6ssea (MO), os quais
produzem e secretam imunoglobulina (Ig) monoclonal ou
fragmento chamada proteina M. As consequéncias fisiopatolo-
gicas do avanco da doenga incluem: destruicao 6ssea, faléncia
renal, supressao da hematopoese e maior risco de infeccoes.®

O:s critérios atualmente utilizados para confirmagao diagnostica
de MM sao mielograma com presenca de plasmacitos monoclo-
nais na medula ossea entre 10% e 60% e/ou proteina monoclonal
sérica (IgG ou IgA) =30 g/L ou proteina monoclonal urinaria
=500 mg em 24h. Entretanto, como mielograma evidenciou
medula Ossea hipercelular, disgranulopoise leve, auséncia de
plasmacitos aumentados, e os exames de imuno-histoquimico e
imufenotipagem deram negativos, o que nao obedece os critérios
diagndstico, a hipotese de MM foi descartada.*®

A Mastocitose Sistémica, causa alteragoes osteoblasticas que
ocorrem em 70% dos casos e € uma patologia rara e de dificil
diagnostico. Nao apresenta sinais clinicos patognomonicos, e
suas caracteristicas clinicas s3o semelhantes a outras patologias
mais acometidas cotidianamente e por isso, € subdiagnostica-
da.® O Mieloma multiplo € considerado um diagnostico dife-
rencial de mastocitose, ja que ambas as molésticas acometem
o tecido 0sseo, levando a osteoporose e a fraturas, no entanto
essas doengas se diferenciam pelo tipo de céluas encontradas
no anatomopatologico da medula 6sse. A MS, € considerada
pela OMS uma causa secundaria de osteoporose, sendo assim a
osteoporose € diagnosticada, por ser uma doenga mais comum,
nao tratando, desta forma, sua causa base a MS.
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