dat publikovanych praci o SM Ize incidenci u dospélych odhadnout
na 0,89/100000, prevalenci pak na 9,59/100000 (2). Suspekci na moz-
né mastocytarni onemocnéni vyvolavaji zejména pfiznaky spojené
s uvolfiovanim medidtord mastocytd, jako jsou alergické nebo opakujici
se anafylaktické reakce (typicky po bodnuti blanokfidlym hmyzem),
kozni projevy, nezfidka také gastrointestindlni obtiZe, kostni postizen{
vcetné osteolytickych loZisek a osteoporozy, aj. Diagnosticka kritéria
a klasifikace se opiraji o vysetieni kostni dfené, hodnotu sérové tryptazy
a nélez aktivacni mutace v genu KIT. Terapie je symptomaticka (rizné
mechanismy blokovani syntézy/uvolfovani medigtor(i mastocytd), cile-
na (zejména tyrosinkindzové inhibitory, TKi) se zaméfenim na aktivacni
mutaci genu KIT (nejcastéji p.(D816V)) a cytoredukeni. V soucasné dobé
se neustale vyvijeji nové TKi se snahou minimalizace vedlejsich Gcinkd
a zvyseni efektivity Ié¢by. Poruchy mastocytd maji velmi komplexni kli-
nicky obraz, zdanlivé nesouvisejici, kvili kterému obtize pacientd mize
fesit mnoho specialistd, proto by na né mélo byt v ramci diferenciini
diagnostiky pomysleno. V ¢lanku bude rovnéz zminéna kratce obecnd
problematika poruch mastocytd, kterd je k pochopeni SM nezbytna.

Klasifikace

Poruchy mastocytd zahrnuji mastocytézy a MCAS. V nékterych
ohledech se tyto skupiny vzdjemné prolinaji, mastocytézy jsou defino-
vany klonaIni proliferaci patologickych mastocyt0, na rozdil od MCAS.

Tab. 1. Klasifikace subtypt mastocytézy dle ICC (International Consensus
Classification) od Arber et al,, upraveno (6)

Kozni mastocytéza (CM)

Urticaria pigmentosa/makulopapuldrnf kozni mastocytéza

Difuzni kozni mastocytéza

Kozni mastocytom

Systémova mastocytéza (SM)

Indolentni systémova mastocytoéza (ISM), véetné mastocytdzy v kostni
dieni (BMM)
Doutnajici systémova mastocytdza (SSM)

Agresivni systémova masotcytdza (ASM)

Systémova mastocytdza asociovana s myeloidni neoplazii (SM-AMN)

Mastocytarni leukémie (MCL)

Mastocytarni sarkom (MCS)

Tab. 2. WHO klasifikace mastocytéz (Khoury et al), upraveno (1)

Kozni mastocytéza (CM)

Urticaria pigmentosa/makulopapuldrnf kozni mastocytéza

monomorfni

polymorfni

Difuzni kozni mastocytéza

Kozni mastocytom

lokalizovany

diseminovany

Systémova mastocytoza (SM)

Mastocytéza v kostni dfeni (BMM)

Indolentni systémova mastocytdza (ISM)

Doutnajici systémova mastocytdza (SSM)

Agresivni systémova mastocytdza (ASM)

Systémova mastocytdza asociovana s myeloidni neoplazif (SM-AMN)

Mastocytarnf leukémie (MCL)
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Klonalnf proliferace je nejcastéji asociovana se somatickymi mutacemi
v genu KIT (kédujici stejnojmenny protein tyrosinkindzového enzymu),
nejcastéji pak mutaci p.(D816V) (3).

U obou téchto skupin byl zaznamenan zvyseny vyskyt (2-3x) he-
reditarni a-tryptasemie vyznacujici se zvysenym poctem kopii genu
TBSABT a zvySenou zakladni hodnotou sérové tryptazy (4).

Mastocytozy

Mastocytdzy klasifikujeme do 3 zékladnich skupin: kozni mastocyté-
ZU, systémovou mastocytdzu a mastocytarni sarkom. Koznf mastocytéza
bez systémového postizenti je ¢astéjsi u déti, na rozdil od dospélych,
kde kozni projevy jsou ¢asto projevem systémového onemocnént.
(5) Systémova mastocytéza u dospélych je pfevazné neagresivni
onemocnéni a dle nejnovéjsi WHO klasifikace rozlisujeme 6 subtypU:
Mastocytdza v kostnf dfeni (BMM), indolentnf systémovéa mastocytéza
(ISM), doutnajici systémova mastocytéza (SSM), agresivn{ systémova
mastocytdza (ASM), systémovéd mastocytdza asociovand s myeloidni
neoplazil (SM-AMN) a mastocytarni leukemie (MCL). V ICC klasifikaci je
BMM variantou ISM (viz Tab. 1 a 2) (1, 6).

Nejcastejsi formou je ISM, reprezentujici 46-82 %, 4-40 % tvori
SM-AMN, zatimco ASM 2-12 % a vzacnd MCL jen 1 % (2).

MCAS

MCAS je stav projevujici se opakovanou systémovou aktivaci masto-
cytl vedouci k symptomim odpovidajicim vyplavovani velkého mnoz-
stvi medidtorl mastocytl (detailnéji popsanych v kapitole Klinicky
obraz), ktery splfuje nize uvedend diagnosticka kritéria (viz Tab. 3) (5).

Klasifikace MCAS (7)

Klonalnf (primérni) MCAS: pfitomnost mutace KIT p.(D816V) nebo
pozitivni znaky CD25 a/nebo CD30

Sekundarni MCAS: asociovany s jinym, nenddorovym onemocnénim
(napf. lgk-dependentnf alergie nebo jind hypersensitivni reakce)

HaT MCAS: detekovéana HaT, viechna diagnosticka kritéria pro MCAS
splnéna, vyloucena alergicka pficina nebo klonalni mastocytarni nemoc

Kombinovany MCAS: pacienti s MCAS trpf jednim nebo vice z nasle-
dujicich: (a) koZzni nebo systémovéa mastocytéza, (b) potvrzend diagndza
alergie/atopie, (c) genetické predispozice jako HaT

Idiopaticky MCAS: nenalezena IgE dependentni alergie, HaT, Zddné
klondlni mastocyty

Klondlni MCAS mize byt diagnostikovén u pacient(l s mastocyto-
zou, anebo v pfipadech, kdy je vyskyt klonalnich mastocytl potvrzeny,

Tab. 3. Diagnostickd kritéria pro diagnézu MCAS (Valent et al), upraveno
(20)
Typickeé klinické priznaky vazné, opakujici se (episodické) systémové
aktivace mastocytl (Casto ve formé anafylaktické reakce)®

Zvysend hladina sérové tryptazy ze zakladnf hodnoty jednotlivce na 120 %
+2ng/ml

Symptomatickd odpoveéd na lécbu prostiedky stabilizujicimi mastocyty,
|éky zamérenymi proti produkci medidtorl mastocytd nebo léky
blokujicimi uvolriovani medidtord nebo ucinky mediadtord produkovanych
mastocyty

Mastocytarni sarkom (MCS)
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