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INTRODUCCIO

s . . ., e Agregats multifocals d'almenys 15 mastocits en biopsia de
La mastocitosi sistemica (MS) es caracteritza per la proliferacié anormal 5res y P

medul-la ossia o d’un altre organ extracutani.

de mastocits i la seva acumulacid en diferents organs i teixits,
especialment al moll d’os, amb o sense afectacio cutania. Per diagnosticar e > 25% de mastdcits amb morfologia atipica en medul-la dssia o
la MS, I’'OMS ha establert uns criteris recollits a la figura 1. en qualsevol altre organ extracutani.

e Mutacions puntuals activadores en el gen KIT.

e Expressio fenotipica aberrant de CD25, CD2 i/o CD30 en
mastocits.

e Concentracid de triptasa sérica >20 ng/mL.

La leucemia de mastocits (LM) és la forma de presentacio més greu de la
MS i representa 10%. Ambdues presentacions es caracteritzen per un mal
pronostic amb una supervivencia inferior a un any.

Figura 1. Criteris diagnostics de mastocitosi sistemica establerts per I'OMS 2022. Pel seu

EXPOS]CK,) DEL CAS diagnostic s’ha de complir un criteri major i un criteri menor o bé complir tres criteris
menors.

Home de 88 anys amb antecedents d’'HTA, ICC, MPOC, IRC i

diagnosticat de policitemia vera al 1999 controlada amb sagnies A B C

periodiques.

En les analitiques de control destaca un descens progressiu de la

concentracio de plaquetes, pel que es realitza un aspirat de medul:la

ossia (AMO) per descartar una possible progressio a mielofibrosi o bé
a una sindrome mielodisplasica (SMD).

A I'AMO s'observa una hiperplasia megacariocitica amb morfologia D E . s
normal, pel que s'orienta com una plaquetopenia periferica. Es tracta \ |
amb corticoides i posteriorment amb eltrombopag, sense aconseguir y #f\,'
bona resposta. A mes, per citometria de flux es troba un 11% de <

mastocits CD117++ sobre el total de cel-lules nucleades, amb ¥
expressio fenotipica immadura i aberrant. Per completar I'estudi, es

realitza un panell de NGS que detecta la variant patogenica Figura 2. Mastocits en sang periférica. A. Mastocit amb morfologia normal; B i C.
NM 000222.3:c.2447A>T en el gen KIT. Mastocits amb granulacid de distribucid irregular; D, E i F. Mastocits hipogranulats.

Posteriorment, presenta nombrosos ingressos hospitalaris per
descompensacio de I'ICC i MPOC, pel que no acudeix als controls
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d’hematologia.
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respiratoria, es sol-licita una analitica on destaca anemia amb

hemoglobina de 84g/L, plaquetopénia de 51x10 /L, leucocitosi de
15,66x10 /L i nombroses alarmes a I'analitzador Sysmex XN-1000 9 9
(Blasts/Abn Lympho?, Left Shift?, IG Present, Monocytosis i WBC

Abnormal Scattergram) amb una poblacio indiferenciada entre el
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clister de limfocits i neutrofils a 'escategrama WDF/SSC.
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Davant d’aquests resultats, es revisa el frotis al microscopi optic
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observant-se un 44% de mastocits de morfologia atipica, alguns
hipogranulats i d’altres amb granulacid de distribucio irregular
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(Figura2).

1 LI B R AR | L L R L | L LR | T T r rrorrrg T T T T T TIrr L B AL | T T I 1 T rrrirg T T T T LB R R RRL | T T T I1T LB IR RRL | T T TTTTIm T o T
i 1E1 1E2 1EX 1E4 1ES 1 1E1 1EZ 1E3 1E4 1EE i 1E1 1E2Z 1E3 1E4 1ES

Figura 3. Mastocits amb fenotip aberrant (poblacié en blau) expressant CD117++,
CD25+ i CD2 parcial.

RESOLUCIO

Davant la sospita d’una LM, des del laboratori s’afegeix triptasa en serum, amb un resultat >200 ng/mL i 'immunofenotip en sang periferica on destaca un 44%
de mastocits, sobre el total de cel-lules nucleades, amb immunofenotip immadur (CD123+ i CD203c+/-) i expressio fenotipica aberrant dels marcadors CD25+ i
CD?2 parcial (Figura 3). Resultats compatibles amb LM.

Finalment, degut al deteriorament progressiu del pacient es decideix prendre mesures pal-liatives i de confort, sent exitus al cap de pocs dies.

La presencia de mastocits en sang periferica és una troballa morfologica atipica que pot dificultar la correcta orientacio diagnostica en el personal amb menys
experiencia. En aquest poster destaquem la importancia de considerar la LM com a part del diagnostic diferencial a I'estudi de citopenies, en que s'han
descartat previament les causes més frequients.
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