MALATTIE DELLE CELLULE MASTOCITARIE

Sospetto di avere |la mastocitosi o

| .
un'altra patologia delle cellule mastocytosis-mcas.org

Mastocitarie
Guida introduttiva per pazienti, familiari e
comunita
Che co§a sono le Le malattie delle cellule mastocitarie sono disturbi Sintomi comuni
malattie delle del sistema immunitario. Le cellule mastocitarie sono , o .
. . . . , . | sintomi variano notevolmente da persona a persona e possono coinvolgere
cellule presenti nella maggior parte dei tessuti dell'organismo, , , , ' ) , , >
: : : , : diversi apparati dell'organismo. Possono essere scatenati da stress, infezioni
mastocitarie? in particolare quelli a contatto con l'ambiente esterno,

o fattori ambientali.
Possibili sintomi clinici:
o Pelle: orticaria, arrossamento, prurito

come i polmoni, il tratto gastrointestinale e la pelle.

Quando una cellula mastocitaria viene attivata da uno o Apparato gastrointestinale: nausea, diarrea, dolore addominale

stimolo scatenante, rilascia diversi mediatori chimici o Apparato respiratorio: respiro sibilante, congestione nasale

che innescano processi biologici alla base dei sintomi. o Apparato cardiovascolare: capogiri, ipotensione arteriosa

L'istamina e solo uno degli oltre 200 mediatori rilasciati o Sistema nervoso: difficolta di concentrazione, mal di testa

dalle cellule mastocitarie. o Sintomi sistemici: stanchezza, intolleranza alle variazioni di
temperatura

Le malattie delle cellule mastocitarie si manifestano quando queste cellule
presentano un comportamento anomalo, con reazioni che tendono a essere piu Fattori scatenanti comuni

marcate nei soggetti che presentano un eccesso di mastociti.
Ogni persona con malattia delle cellule mastocitarie reagisce in modo

diverso: alcune rispondono ai fattori scatenanti elencati di seguito, mentre

Tipologie di malattie delle cellule mastocitarie: altre non presentano alcuna reazione.

La mastocitosi & una patologia caratterizzata da un accumulo anomalo di cellule Le cellule mastocitarie possono reagire a:
mastocitarie in uno o piu apparati dell'organismo. Le cellule mastocitarie o Calore, freddo o pressione meccanica
contribuiscono normalmente alla difesa immunitaria, ma nella mastocitosi queste o Infezioni o interventi chirurgici
cellule non funzionano correttamente. Esistono quattro principali categorie di o Determinati alimenti
mastocitosi: la mastocitosi cutanea, che interessa esclusivamente la pelle; la o Fragranze e fattori ambientali
mastocitosi sistemica non avanzata, che puo coinvolgere organi interni quali midollo o Earmaci
0sseo, tratto gastrointestinale e altri apparati; e due forme piu gravi, che o Stress o variazioni ormonali
compromettono in modo significativo la funzione di organi vitali ovvero, la mastocitosi
sistemica avanzata (AdvSM) e il sarcoma mastocitario.
Cosa fare
Le persone affette da sindrome di attivazione mastocitaria (MCAS) manifestano Monitora i tuoi sintomi:
episodi ricorrenti, in cui le cellule mastocitarie rilasciano mediatori chimici © Annota su un diario i sintomi, i fattori scatenanti e quando si
responsabili di un'ampia varieta di sintomi. La sintomatologia puo risultare verificano, se necessario
estremamente eterogenea e comprendere orticaria, respiro sibilante, disturbi ° Annota eventuali farmaci e integratori che assumi

gastrointestinali, ipotensione arteriosa e, nelle forme piu severe, anafilassi.
Fortunatamente, questi episodi tendono a migliorare con l'impiego di farmaci in grado
di bloccare o inibire |'azione dei mediatori rilasciati dalle cellule mastocitarie. Tuttavia,
la diagnosi di MCAS risulta spesso complessa tanto da poter essere paragonata a un
puzzle clinico. | medici devono infatti valutare il momento di comparsa dei sintomi, la
risposta del paziente alla terapia farmacologica e i risultati di test diagnostici specifici,
in modo da ricostruire il quadro clinico complessivo del paziente e gestire
efficacemente la patologia.

Quando consulti il tuo medico:
o Richiedi informazioni sulle malattie delle cellule mastocitarie
o Discuti la possibilita di eseguire test specifici per i mediatori mastocitari
o Valuta un eventuale rinvio a uno specialista esperto, come un
ematologo, immunologo o allergologo

Il trattamento puo includere:

L'alfa-triptasemia ereditaria (HaT) e una variante genetica identificata in circa il 5% o Antistaminici H1 e H2

della popolazione studiata. E causata dalla presenza di copie aggiuntive del gene o Stabilizzatori dei mastociti

TPSAB1, che codifica per una proteina denominata a-triptasi. La HaT puo determinare o Antagonisti dei recettori dei leucotrieni

lo sviluppo di vari sintomi, anche se al momento ¢ difficile stabilire se ne sia la causa o Modifiche dello stile di vita e dell'alimentazione

diretta. | soggetti sintomatici con variante HaT possono manifestare sintomi di gravita o Nelle forme avanzate di malattia mastocitaria, i farmaci mirati o i
variabile, da lievi a debilitanti, simili a quelli osservati in altre malattie delle cellule trapianti di cellule staminali possono diminuire il carico mastocitario o
mastocitarie. La HaT pud manifestarsi in concomitanza con un'altra malattia sostituire le cellule patologiche.

mastocitaria e aumentare il rischio di anafilassi grave. Sorprendentemente, fino a due
terzi dei soggetti con variante genetica HaT possono non manifestare alcun sintomo
Contatta i servizi di emergenza se presenti i

rilevante.
Quando seguenti sintomi:

Si ricorda che i sintomi possono variare tra i pazienti. Le malattie delle cellule contattare | ° Difficolta respiratoria

mastocitarie possono manifestarsi sia negli adulti che nei bambini. servizi di © Gonf!ore a VIS0, labbra o go.la .
o Calo improwviso della pressione arteriosa
eémergenza o Diarrea o vomito grave
o Svenimento
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Riconoscere e gestire | fattor!
scatenanti

Guida pratica per le persone che convivono
con malattie delle cellule mastocitarie

Le persone affette da malattie delle cellule mastocitarie possono
manifestare reazioni a un‘ampia varieta di stimoli. Questi fattori
scatenanti inducono le cellule mastocitarie a rilasciare diversi

Quali sono i fattori

mastocytosis-mcas.org

Nello studio PRISM*, condotto su oltre 540 persone con
malattie delle cellule mastocitarie, piu del 50% dei
partecipanti ha riportato reazioni ad alimenti, farmaci,

scatenanti delle cellule \qgiatori tra cui istamina, prostaglandine e leucotrieni, causando fattori ambientali o stress.

mastocitarie?

sintomi che possono interessare diversi sistemi dell'organismo.

Ogni persona affetta da una malattia delle cellule mastocitarie e unica. Alcuni possono reagire a specifici fattori scatenanti, mentre

Fattori scatenanti
comuni

Alimenti

o Alcol (se provoca sintomi)
o Cibi (la risposta varia da persona a persona; molti individui
tollerano bene una vasta gamma di cibi)

o Considera il mantenimento di un diario per un breve periodo
TOD H Dg per annotare gli alimenti che provocano sintomi

o Prediligi alimenti freschi e integrali

o Leggi attentamente le etichette dei prodotti

Farmaci

o Farmaci antinflammatori non steroidei (ad es. ibuprofene, aspirina)
o Oppioidi

o Alcuni antibiotici

o Farmaci contenenti coloranti o conservanti

o Parla con il tuo medico per individuare
eventuali alternative
TOD H Dg o Consulta il farmacista per identificare formulazioni alternative
in caso di reazioni a specifici eccipienti
o Tieni sempre con te un elenco dei farmaci che tolleri e di
quelli che ti hanno provocato reazioni avverse

Fattori ambientali

o Pollini, muffe, acari della polvere
o Fragranze, prodotti per la pulizia
© Fumo, inquinamento

o Utilizza purificatori d'aria e prodotti privi di fragranze

o |ndossa una mascherina nelle aree con rischio di
TOD H Dg esposizione elevato

o Tieni le finestre chiuse durante la stagione dei pollini
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altri potrebbero non manifestare alcuna reazione; il tipo di risposta e altamente individuale. Per questo, e importante parlare con il
medico di ogni possibile fattore scatenante e attenersi alle sue raccomandazioni in merito ai fattori da evitare.

Stress

o Stress emotivo
o Difficolta a dormire
o Cambiamenti ormonali

o Pratica mindfulness o yoga dolce
o Mantieni una buona qualita del sonno
TOD ﬂ Dg o Rivolgiti a terapeuti o gruppi di pari per ricevere
supporto

Temperatura e stimoli fisici
o Calore, freddo, umidita
o Pressione, vibrazioni
o Esercizio fisico

o Vestiti a strati, scegliendo tessuti traspiranti
TOD HDS o Evita gli sbalzi di temperatura

o |dentifica un tipo di attivita fisica che il tuo corpo riesce a
tollerare in modo sicuro

Gestire i fattori scatenanti: crea il tuo
Kit personale

o Annota i sintomi e i fattori scatenanti per qualche tempo

o Tieni sempre con te un elenco dei prodotti e dei farmaci che tolleri
meglio

o Crea un piano di emergenza insieme al tuo team medico

o Richiedi eventuali adattamenti sul luogo di lavoro, a scuola o durante
eventi

o Informa familiari, amici e colleghi della tua patologia e delle tue esigenze
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Preparazione alle emergenze nelle
malattie delle cellule mastocitarie mastocytosis-mcas.org

Guida completa per gestire in modo sicuro
e consapevole le emergenze mediche

- Perché la Le malattie delle cellule mastocitarie possono provocare Collaborare in anticipo con il tuo team medico per
.. . . reazioni imprevedibili, inclusa I'anafilassi, scatenate da definire un piano di emergenza puo aiutarti a
pianificazione di fattori quali farmaci, stress o variazioni ambientali. In sentirti pid sicuro/a.
emergenza e situazioni di emergenza, una comunicazione chiara e una

. buona preparazione possono salvare vite.
Importante

Crea una tessera di emergenza medica con i

tuoi dati e le informazioni importanti / Cosa comunicare al personale di emergenza
Tieni con te una tessera, stampata o digitale, con le seguenti sanitaria:
informazioni: La tua diagnosi

o MCAS, alfa-triptasemia ereditaria o HaT) Un elenco dei farmaci a cui hai avuto reazioni

© I fattori scatenanti noti e le reazioni che hai avuto in passato Eventuali allergie alimentari, al lattice o ad agenti ambientali

o | farmaci che assumi attualmente o | farmaci che assumi attualmente

o Un elenco dei farmaci che tolleri

o Un elenco dei farmaci a cui hai avuto reazioni

o Eventuali precedenti episodi di anafilassi e farmaci di emergenza
che porti con te (ad es. adrenalina)

o Altre diagnosi mediche rilevanti

o | contatti del tuo medico o specialista

@)

o La tua diagnosi (mastocitosi, sindrome da attivazione dei mastociti o Eventuali precedenti episodi di anafilassi
@)
@)

Cerca di comunicare in modo calmo e chiaro. Se possibile, consegna
loro la tua tessera di emergenza medica o la documentazione medica

Mantieni la documentazione medica
facilmente accessibile in caso di emergenza

Indossa un braccialetto di emergenza medica

_ Includi:
mdUdlf , o Una lettera o un riepilogo diagnostico redatto dal tuo medico
o Diagnosi . . :
o o || protocollo di emergenza prescritto dal tuo medico
o Anafilassi

o L'elenco dei farmaci che assumi, inclusi dosaggio e frequenza

o Farmaci che tolleri e farmaci a cui hai avuto reazioni . . . . e e .
o Eventuali esami di laboratorio recenti (ad es. livelli di triptasi)

o Persona di contatto per le emergenze

Conserva copie della documentazione nella tua borsa, in auto,

: - : . : L . presso una persona di fiducia e in formato digitale sul tuo telefono
| braccialetti di emergenza medica aiutano i soccorritori ad agire

tempestivamente, soprattutto se non sei in grado di comunicare

: Consigli
Farmaci da portare con te
Prepara un kit da viaggio con una confezione extra dei tuoi

farmaci di emergenza

Traduci la tua tessera medica di emergenza se viaggi all'estero
Informa familiari, colleghi di lavoro e personale scolastico
riguardo della tua patologia

Pratica tecniche di rilassamento per ridurre lo stress durante le

Consulta il tuo medico riguardo ai farmaci da portare con te per l'uso
quotidiano e in caso di emergenza, e chiarisci in quali circostanze devi
richiedere assistenza medica urgente.

Potrebbe essere necessario avere sempre con te i farmaci prescritti, tra
Cui:
o Farmaci di emergenza essenziali (ad es. adrenalina) emergenze
o Antistaminici H1 e H2
o Stabilizzatori dei mastociti, corticosteroidi, inalatori

Visita il sito mastocytosis-mcas.org per i contatti delle associazioni
Conserva i farmaci in un luogo fresco e facilmente accessibile e controlla di supporto ai pazienti.

regolarmente le date di scadenza
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Sicurezza e preparazione del

farmaci

Lista di controllo per chi convive con una
malattia delle cellule mastocitarie

Farmaci

Ogni piano terapeutico e diverso. Consulta sempre il tuo medico o il tuo
farmacista per sapere quali farmaci sono piu adatti a te.

| trattamenti comunemente utilizzati per le malattie delle cellule
mastocitarie includono:

p Antistaminici H1

riducono prurito, arrossamento e orticaria

p Antistaminici H2

alleviano dolore addominale, nausea e reflusso gastrico

p» Stabilizzatori dei mastociti
prevengono il rilascio di mediatori inflammatori

» Inibitori dei leucotrieni

riducono i sintomi respiratori, come respiro sibilante e sintomi
gastrointestinali

» | farmaci di emergenza, se prescritti

o Autoiniettore di adrenalina
o Corticosteroidi
o Antistaminici

» Trattamenti specialistici

Nelle forme avanzate di malattia mastocitaria, i farmaci mirati
o i trapianti di cellule staminali possono diminuire il carico
mastocitario o sostituire le cellule patologiche.

Consigli opzionali ma utili:

o Tieni sempre con te una dose dei farmaci di uso quotidiano, per
eventuali spostamenti fuori casa

o |dentificazione medica di emergenza (tessera o braccialetto)

o Un elenco dei farmaci che tolleri

o Un elenco dei farmaci a cui hai avuto reazioni

o || protocollo di emergenza prescritto dal tuo medico

o Contatti in caso di emergenza e piano di cura
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Consigli per la conservazione

Conservare correttamente i medicinali ne preserva l'efficacia e la
sicurezza.

Migliori pratiche:

o Conserva i farmaciin un luogo fresco e asciutto, lontano da
fonti di calore e umidita

o Tieni i farmaci di emergenza sempre a portata di mano (ad
es. nella borsa, nello zaino o vicino al letto)

o Usa custodie termoisolate per conservare i farmaci sensibili
alla temperatura

o Evita di conservare i farmaci in auto o esposti alla luce diretta
del sole

Attenzione alle scadenze dei farmaci

| farmaci scaduti possono perdere efficacia o diventare potenzialmente
pericolosi

Lista di controllo:

o Controlla le date di scadenza dei farmaci ogni mese

o Sostituisci prontamente i farmaci scaduti o danneggiati

o Quando usi farmaci preparati in farmacia galenica o che hanno
una breve durata di conservazione, utilizza per primi quelli
meno recenti, se ancora validi

o Chiedi al farmacista se esistono alternative ai farmaci a breve
scadenza

Consigli pratici per essere sempre preparati

o Prepara un kit da viaggio con una confezione extra dei tuoi
farmaci essenziali

o Informa i tuoi compagni di viaggio o i colleghi di lavoro della
tua patologia

o Porta con te un elenco stampato di farmaci che assumi e
relativi dosaggi

o Consulta il tuo medico sulle opzioni piu adatte per disturbi
comuni, ad esempio la gestione del dolore
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Affrontare le procedure

mediche e odontoiatriche

Guida per chi vive con una malattia delle
cellule mastocitarie

mastocytosis-mcas.org

Pianificare una procedura

La maggior parte delle persone con malattie delle cellule mastocitarie tollera Domande da ﬂVOlgere prlma

bene le procedure mediche e odontoiatriche. Tuttavia, alcuni farmaci o dl una prOCEdU ra
stimoli fisici possono scatenare reazioni in determinati pazienti, dovute al

rilascio di mediatori inflammatori da parte delle cellule mastocitarie in
risposta a fattori quali: o Quali farmaci saranno utilizzati e se sono compatibili con le

cellule mastocitarie

o Anestetici . o . . . .
o Se e possibile evitare I'uso di conservanti o coloranti

o Oppioidi (ad es. morfina, codeina) . .
. . . e . . - o Se e opportuno prevedere una premedicazione con
o Mezzi di contrasto (usati negli esami di diagnostica per immagini) . L . o .
Qe . . L antistaminici o stabilizzatori dei mastociti
o Antibiotici e farmaci antinflammatori non steroidei . : . . . .
T . L o Se e in atto un piano di emergenza in caso di reazione avversa
o Stimoli fisici come pressione, variazioni di temperatura o stress . L . . -
o Se e possibile eseguire la procedura riducendo al minimo lo
La maggior parte delle persone con malattie delle cellule mastocitarie tollera stress fisico (ad es. mediante un posizionamento delicato e il
le procedure, a condizione che vengano adottate le dovute precauzioni. controllo della temperatura)

Pianificare puo contribuire a ridurre il rischio di reazioni avverse.

i i Checklist di sicurezza
Cosa comunhnicare al medico

o Premedicazione se raccomandata (ad es. bloccanti H1/H2).

Prima di qualsiasi procedura, fornisci le seguenti informazioni:
o Usa farmaci privi di conservanti quando possibile

o La tua diagnosi (mastocitosi, sindrome da attivazione o Evita i fattori scatenanti noti (ad es. oppioidi, mezzi di
dei mastociti o MCAS, alfa-triptasemia ereditaria o contrasto)
Har) o Assicurati che tutto il personale medico sia informato della

o | fattori scatenanti noti e le reazioni avute in passato

o | farmaci che tolleri bene

o | farmaci di emergenza (ad es. adrenalina,
antistaminici)

o |l contatto del tuo specialista, se applicabile

tua patologia

o Tieniifarmaci di emergenza a portata di mano

o Richiedi un monitoraggio accurato durante e dopo la
procedura

o Programma un controllo di follow-up con il team medico

o Concorda un piano su quando assumere i tuoi farmaci
abituali per la malattia mastocitaria prima e dopo la
procedura.

o Prima di qualsiasi procedura, assicurati che esista un piano
per la gestione delle emergenze mediche.

/ - g - -
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La maggior parte dei pazienti con malattie delle cellule mastocitarie si sottopone alle procedure in sicurezza quando vengono
adottate le dovute precauzioni. Una comunicazione aperta con il tuo team medico contribuisce a ridurre i rischi e 'ansia.
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