Obr. 2. Urticaria pigmentosa

U agresivnich forem byvé také pritomna vedle malabsorpce, vdho-
vého Ubytku a postizenf skeletu také hepatosplenomegalie (patologické
hodnoty jaternich testU, ascites) a rdzné vyjadrené stupné cytopenie.

Do klinického obrazu patff také depresivni syndrom, poruchy span-
ku a ubytek kognitivnich funkci. Deprese a poruchy spanku obvykle
dobre reaguji na zahdjeni terapie. Mezi celkové, tzv. konstitu¢ni priznaky
patff Unava, anorexie, no¢ni pocenf a Ubytek na vaze, pfedpoklada se,
Ze podil na jejich vzniku maji zejména cytokiny IL-13 a IL-6 (8).

Méné castym orgdnem postizenym primou infiltraci mastocyty
jsou plice, kde se mlze onemocnéni projevit v podobé intersticidlniho
nebo mnohocetného noduldrniho postizeni (10).

Tab. &. Diagnostickd kritéria SM dle ICC (Arber et al.), upraveno (6)
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Systémova mastocytdza - spolecna diagnéza pro alergologa i hematologa

Specifickou jednotkou v rdmci SM je forma s lymfadenopatif, ¢asto
provézend eosinofilil. Pro diagnostiku je dudlezité vyloucit soucasné
probihajici maligni lymfoproliferaci nebo jiné klondlni onemocnéni
s eosinofilii a fiznimi geny pro tyrozinkinazy (6).

Zvysena tendence ke krvaceni je zpdsobena nékolika faktory, kro-
mé trombocytopenie a trombocytopatie mize byt zplsobena akti-
vaci mastocytl s uvolfiovanim medidtord, mimo jiné také heparinu.
Koagulopatie je ¢astejsi u pacientl s pokrocilymi formami (viz nize),
poruchy primarni hemostazy se vyskytuiji spise u indolentnich forem (11).

U SM—-AMN obvykle dominuje symptomatologie pfislusné asocio-
vané hematologické malignity. Nej¢astéji jde o chronické myeloproli-
ferativni onemocnéni (MPN), chronickou myelomonocytéarni leukemii
(CMML), akutni myeloidnileukemii (AML) a myelodysplasticky syndrom
(MDS). Nejen symptomatologie, ale zejména lé¢ba SM-AMN vychazi

vétSinou z povahy onemocnéni nemastocytarniho.

Diagnostika a stratifikace dle rizika

Diagndza a klasifikace jsou zalozeny na nejnovéjsich diagnostickych
kritériich podle ICC a WHO (viz Tab. 4 a 5) (1, 6, 12). Dle téchto kritérif je
SM nyni definovana budto splnénym hlavnim kritériem, nebo, v pfipadé
jeho absence, pfitomnosti alespon 3 ze 4 vedlejsich kritérii (1, 6, 12).

Klicovym vysetfenim pro diagnostiku je histologické a morfologické
vysetfen( kostni dfené. Hlavnim kritériem je ndlez multifokélnich denz-
nich infiltratl s imunohistochemickou aktivitou tryptazy a/nebo CD117
pozitivnich mastocytd (= 15 mastocytl v agregatu) (6). Histologické
zhodnoceni kostni dfené je rovnéz ndpomocné pfi urceni typu jiného
hematologického onemocnéni v pfipadé SM-AMN nebo v pffpadé MCL.

Mezi vedlejsi kritéria patff hladina sérové tryptazy > 20 ng/ml (ne-
plati vsak u SM-AMN, protoze u nékterych myeloidnich malignit méze
byt zvysena bez pfitomnosti klonalnich mastocytd), déle prikaz KIT
p.(D816V) nebo jiné aktiva¢ni mutace v genu KIT, exprese CD25, CD2 a/
nebo CD30 na povrchu mastocytl z kostni dfené, periferni krve nebo
jiného orgdnu mimo kzi a v neposledni fadé > 25 % mastocytd (z bi-
opsie kostni dfené nebo jiného periferniho organu), které maji vietenity
tvar nebo nezralou morfologii.

Pokud jsou diagnosticka kritéria splnéna, stratifikujeme pacienty
dle rizika do jednotlivych kategorif na zékladé pfitomnosti B- nebo
GsymptomU. Samostatnou kategorif je SM-AMN a MCL (viz Obr. 3).

Tab. 5. Hlavni a vedlejsi diagnostickd kritéria SM dle WHO (Valent et al),
upraveno (12)

Hlavni kritérium

Hlavni kritérium

MultifokaIni husté infiltraty pozitivnich na tryptazu a/nebo CD117
(= 15 mastocytl v agregatu) pfitomné v kostni dfeni a/nebo perifernich
orgénech

Vedlejsi kritéria

V biopsii kostni dfené nebo jinych perifernich orgdnech je > 25 %
mastocytd vietenitého tvaru nebo s nezralymi morfologickymi znaky
Exprese CD25, CD2, a/nebo CD30 v mastocytech kostni diené, periferni
krve nebo perifernich orgédnech

Detekce mutace genu KIT p.(D816V) nebo jiné aktivacni mutace genu KIT
v kostni dfeni, periferni krvi nebo perifernich organech

Hladina sérové tryptazy je > 20 ng/ml, bez asociace s jinym
hematologickym onemocnénim

Multifokalni husté infiltraty mastocytl (= 15 bunék v agregétu) pfitomné
v kostni dfeni a/nebo perifernich orgdnech

Vedlejsi kritéria

> 25 % mastocytl v aspirdtu diené jsou atypické nebo nezralé

> 25 % mastocytl v infiltratech kostni dfené/perifernich organech jsou
vietenité nebo atypické

Detekce mutace genu KITv kodonu 816 nebo jiny typ aktivacni mutace
v kostni dfeni nebo perifernich orgdnech

Exprese CD2, a/nebo CD25, a/nebo CD30 na povrchu mastocytl v kostni
dreni, periferni krvi nebo perifernich organech

Hladina sérové tryptazy je > 20 ng/ml, bez asociace s jinym
hematologickym onemocnénim. V pfipadé hereditarni a-tryptasemie je

nutné hladinu sérové tryptazy korelovat s poctem kopii genu TPSABI1
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