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Sexo, edad y
patologias

Reaccién

Triptasa en el

momento agudo (a)
y basal (b)

Tratamiento

Pruebas diagnésticas

Vardén 78 anos
HTA
CA préstata
Ca colon

Hipotension profunda
y bradicardia con
leve rash cutdneo en
preoperatorio.

(a) 84 ug/L
(b) 21.90 ug/L

Vasocontrictores a
altas dosis.

Prick test con Nolofil
positivo.

Mujer 75 anos
HTA, DM2, dislipemia

Malestar, disnea,
pérdida de
conocimiento y
parada
cardiorrespiratoria.

(a) 40 ug/L
(b) 5.5 ug/L

RCP bdsica y
avanzada.

Pruebas cutdneas
con contrastes
yodados: negativas.

Mujer 80 anos
HTA, DM 2, dislipemic
Ca ovario

Mareo, hipotension,
sincope, sudoracién y
relajacion de
esfinteres.

(a) 49.30 ug/L,
(b) 23.50 ug/L.

Dexclorfeniramina,
hidrocortisona,
ondansetron y

metoclopramida.

Pruebas cutdneas
con carboplatino
positivas en ID.




Reacciones a farmacos segun su fenotipo

o Infusional
o Tipo |
a) |g E mediada
b) No IgE mediada
o Liberacion de citoguinas
o Mixtas (tipo | + liberacion de citoquinas)
o Tipo |l
o Tipo lll
o Tipo IV




Sindromes de activacion mastocitaria (SAM)

o Engloban a un grupo heterogeneo de enfermedades
caracterizadas por sinfomas sistémicos graves secundarios
a una liberacion de mediadores mastocitarios, siendo
conocido o no el desencadenante, teniendo o no
anticuerpos IgE especificos para éste y con cifras de
triptasa basal normal o elevada.

o La mayoria de los casos no implica la proliferacion clonal
de mastocitos, sino un umbral mas bagjo para que los
mastocitos liberen el contenido de sus granulos.

o Ademds del tratamiento urgente, un alto porcentgje
precisa  fratamiento  anfti mediador de  forma
Ininterrumpida.

o La ftriptasa sérica es el marcador de activacion
mastocitaria de eleccion.




Criterios diagnosticos de SAM

o Sinfomas  clinicos fipicos de liberacidon de
mediadores derivados del mastocito.

o Durante los sinfomas, un aumento significativo
transitorio en el nivel de triptasa sérica total o de
ofros  mediadores  mastocitarios, como  N-
metilhistamina o prostaglandina D2, leucotrieno E4 o
sus metabolitos urinarios.

o Una respuesta clinica a los frmacos que atenuan la
produccion o acftividad de los mediadores del
mastocito.




Clasificacion de los SAM

o Primarios
- Mastocitosis
- SAM clonal o monoclonal

o Secundarios
- Alergia
- Otfras enfermedades subyacentes

o Idiopdticos

Formas mixtas

Alfa triptasemia hereditaria




Escala REMA (Red Espanola de MAstocitosis)

_ Variable Criterios menores

Género «  Mujer o +]
 Hombre e -]
Sintomas clinicos « Ausencia de « +]

prurito, urticaria y
angioedema

« Urticaria, prurito « -2
y/0 angioedema

* Presincope y/o
sincope « +3

°
|
—_—

Triptasa sérica basal  « <15 ng/mL
« >25ng/mL

°
+
N

Puntuacion REMA <2: baja probabilidad de clonalidad
Punfuacion REMA >=2: alta probabilidad de clonalidad




| Pacientel | Paciente2 | Paciente 3

Sexo, edad y
patologias

Reaccidn

Triptasa en el

momento agudo (a)
y basal (b)

Tratamiento

Pruebas diagnésticas

Escala REMA

Vardn 78 anos
HTA
CA préstata
Ca colon

Hipotension profunda
y bradicardia con
leve rash cutdneo en
preoperatorio.

(a) 84 ug/L
(b) 21.90 ug/L

Vasoconftrictores a
altas dosis.

Prick test con Nolofil
positivo.

Mujer 75 anos
HTA, DM2, dislipemia

Malestar, disnea,
pérdida de
conocimiento y
parada
cardiorrespiratoria.

(a) 40 ug/L
(b) 5.5 ug/L

RCP bdsica y
avanzada.

Pruebas cutdneas
con contrastes:
negativas.

2

Mujer 80 anos
HTA, DM 2, dislipemia
Ca ovario.

Mareo, hipotension,
sincope, sudoracién y
relajacion de
esfinteres.

(a) 49.30 ug/L,
(b) 23.50 ug/L.

Dexclorfeniraming,
hidrocortisona,
ondansetron y

metoclopramida.

Pruebas cuténeas
con carboplatino
positivas en ID.

3




| Paciente1 | Paciente 2 | Paciente 3_

Sexo, edad y
patologias

Reaccién

Triptasa en el
momento agudo (a)
y basal (b)

Tratamiento

Pruebas diagnésticas

Escala REMA

Estudio de SAM

Vardén 78 anos
HTA
CA préstata
Ca colon

Hipotension profunda
y bradicardia con
leve rash cutdneo en
preoperatorio.

(a) 84 ug/L
(b) 21.90 ug/L

Vasocontrictores a
altas dosis.

Prick test con Nolotil
positivo.

No mds estudios

Mujer 75 anos
HTA, DM2, dislipemia

Malestar, disnea,
pérdida de
conocimiento y
parada
cardiorrespiratoria.

(a) 40 ug/L
(b) 5.5 ug/L

RCP bdsica y
avanzada.

Pruebas cutdneas
con contrastes
yodados: negativas.

2

Mutacién c-kit en
médula ésea
negativa

Muijer 80 anos
HTA, DM 2, dislipemic
Ca ovario.

Mareo, hipotension,
sincope, sudoracién
y relajacién de
esfinteres.

(a) 49.30 ug/L,
(b) 23.50 ug/L.

Dexclorfeniramina,
hidrocortisona,
ondansetron y

metoclopramida.

Pruebas cutdneas
con carboplatino
positivas en ID.

3

Mutacién c-kit en
sangre periférica
negativa




‘ Un NUEVO
I sindrome al

B alza.

|




Definicion de alfa triptasemia hereditaria (HaT)

o Es un rasgo genético con herencia autosomica
dominante y expresividad variable debido a un
aumento en el numero de copias del gen TPSAB]
que codifica para la alfa triptasa.

o Esta caracteristica hace que haya un aumento en el
nivel de friptasa sérica que puede ir acompanado
de diversas manifestaciones clinicas.

o La gravedad de los sinfomas y el nivel de friptasa
basal se han relacionado de forma dosis
dependiente con el numero de copias del gen
implicado.




___________|Pacienfel ____|Paciente2

Sexo y edad

Reaccion

Triptasa basal

Tratamiento

Pruebas diagnésticas

Vardn 40 anos

Urticaria, dolor abdominal y
diarrea.

27 ug/L

Desloratadina 5§ mg cada 12
horas.

Cromoglicato 200 mg cada 8
horas.

Deteccidén de variaciones de
nUmero de copias en el gen
TPSAB1: alterado con
genotipo 2a/3p.

Mujer 41 anos

Urticaria, dolor abdominal y
diarrea.

15.2 ug/L

Cetirizina 10 mg cada 12-24
horas.

Deteccién de  mutacién
D816V de KIT en sangre
periférica negativo.
Deteccidon de variaciones de
numero de copias en el gen
TPSABT: alterado con
genoftipo 2a/3p.

Un incremento en el nUmero de copias de alfa triptasa codificada
en el gen TPSAB1 asociada a la alfa friptasemia hereditaria se
define como >=3 copias de alfa triptasa o 2 copias de alfa triptasa

en presencia de 3 copias de beta friptasa.




Conclusiones

o El sindrome de activacion mastocitaria delbemos tenerlo siempre
presente  en nuestro diagndstico diferencial, ya que el
reconocimiento, actuacion y diagndstico precoces pueden evitar
consecuencias fatales.

o La solicitud de triptasa tanto en el momento agudo como la basal,
es imprescindible para el diagndstico de pacientes con sindrome de
activacion mastocitaria y alfa triptasemia herediataria.

o La solicitud de ftriptasa basal en pacientes con clinica
concomitante de urticaria y sintomas abdominales es de gran
utilidad ante la sospecha de alfa triptasemia hereditaria.

o Debemos tener en cuenta la gran variabilidad clinica de este rasgo
genético (alfa friptasemia hereditaria), ya que nos podemos
encontfrar desde individuos asintomadticos hasta pacientes con
reacciones de riesgo vital.
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