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Introduccién: Las mastocitosis son enfermedades poco frecuentes (incidencia:
0.0000133%) caracterizadas por el aumento de mastocitos anormales. El porcentaje
de mastocitosis asociadas a hemopatia es muy variable en las distintas series
publicadas. Presentamos un caso de Mastocitosis sistémica que evoluciona a
leucemia aguda mieloide.

Caso clinico: Paciente mujer de 72 afios sin antecedentes medicoquirirgicos de
interés, consulta debido a sindrome constitucional de alrededor de un ano de
evolucién, sin datos clinicos de liberacion mastocitaria. Presentaba neutropenia de
300/mm? sin otras citopenias. Exploracion fisica: no lesiones cutaneas, hepatomegalia
no dolorosa, no esplenomegalia. Se realiza AMO/BMO destacando la presencia de un
0,56% de mastocitos con fenotipo aberrante CD25++, CD2+, CD59+++, serie
granulocitica y monocitica con maduracién normal. En el estudio citolégico presentaba
leve displasia granulocitica con blastos< 1%. En el estudio de las mutaciones del ckit
mediante PCR en tiempo real con sondas de hibridacién y bloqueo de la secuencia
silvestre con sonda de PNA se detecta la mutacién D816 en los mastocitos y
eosindfilos de medula ésea separados por FACS aria, no se detecta en basdfilos,
monocitos ni en CD34+. Cariotipo de médula d6sea: normal. No se detectaron
mastocitos en sangre periférica Niveles de triptasa: 171 [Ig/L, beta2microglobulina:
2mg/L. Estudio 6seo y gastrointestinal sin alteraciones. Tras diagnosticarse de
Mastocitosis sistémica se inicia tratamiento con cromoglicato disédico. La paciente se
mantuvo estable, con buen control ambulatorio, y cifras de triptasa elevados de
alrededor de 300 [g/L.

A los dos afos del diagnéstico presenta trombopenia progresiva sin anemizacion. Se
realiza nuevo estudio de médula 6sea, presentando un 50% de blastos mieloides con
displasia trilineal. En el estudio inmunolégico presenta un 0,007% de mastocitos con
fenotipo idéntico al diagndstico, y un 30% de células inmaduras que presentan
expresion aberrante para CD2 y CD25, compatible con leucemia mieloblastica aguda.
Cariotipo de médula ésea: se ha visto un clon hiperploide con 47 cromosomas,
presentando trisomia 21.

Conclusiones: La aparicién de una hemopatia clonal a lo largo de la evolucién de una
MSI es excepcional: 3 de 153 casos (2%) (REMA, datos no publicados). En este caso,
la posible relacion existente entre los dos procesos clonales coexistentes no esta del
todo clara. A este respecto, se han publicado recientemente casos en los que la
mutacién del c-kit Asp816Val se detecta en diversas lineas hematopoyéticas. Este
hecho apoya la posibilidad de que la célula madre hematopoyética esté implicada en la
etiopatogenia de las mastocitosis.



