
DOENÇAS DOS MASTÓCITOS

A α-tripsemia hereditária (HαT) é uma característica genética encontrada em
cerca de 5% das populações estudadas. É causada por cópias extra de um gene
chamado TPSAB1, que produz uma proteína chamada α-triptase. 
A HαT pode causar vários sintomas, embora seja difícil determinar, até o
momento, se os causa diretamente. As pessoas sintomáticas com HαT podem
apresentar sintomas debilitantes ligeiros a graves, semelhantes a outras
doenças dos mastócitos. A HαT pode ocorrer com outra doença dos mastócitos
e pode aumentar o risco de anafilaxia grave. Surpreendentemente, até dois
terços das pessoas com a característica HαT podem não apresentar sintomas
percetíveis. 

O que são
doenças dos
mastócitos?

Suspeito que tenho mastocitose
ou uma doença dos mastócitos
Um guia dos primeiros passos para doentes,
famílias e comunidades

Tipos de doenças dos mastócitos:

Os sintomas podem variar entre doentes. As doenças dos mastócitos podem
ocorrer tanto em adultos como em crianças.

Os mastócitos podem reagir a:
Calor, frio ou pressão
Infeções ou cirurgias
Alguns alimentos
Fragrâncias e fatores ambientais
Medicamentos
Stress ou alterações hormonais 

O que fazer a seguir
Acompanhe os seus sintomas:

Mantenha um diário com a anotação dos sintomas, fatores de
ativação e horários, se necessário
Registe quaisquer medicamentos e suplementos tomados

Consulte um médico:
Pergunte sobre as doenças dos mastócitos
Converse sobre testes para mediadores de mastócitos
Pondere a referenciação para um hematologista, imunologista ou
alergologista experiente

O tratamento pode incluir:
Anti-histamínicos H1 e H2
Estabilizadores de mastócitos 
Antagonistas dos recetores de leucotrienos
Adaptações no estilo de vida e na dieta 
Nas formas avançadas de doença dos mastócitos, os medicamentos
direcionados ou os transplantes de células estaminais podem ajudar a
diminuir a carga de mastócitos ou a substituir as células anormais.

Ligue para os serviços de emergência se tiver:
Dificuldades respiratórias
Inchaço da face, lábios ou garganta
Queda repentina da pressão arterial
Diarreia ou vómitos intensos
Perda de consciência

As doenças dos mastócitos inserem-se no sistema
imunitário. Encontram-se na maioria dos tecidos por
todo o corpo, especialmente os que interagem com o
mundo externo, incluindo os pulmões, o trato
gastrointestinal e a pele.

Quando um mastócito é ativado por um fator de
ativação, libera muitos mediadores (substâncias
químicas que desencadeiam processos que levam aos
sintomas). A histamina é um dos mais de 200
mediadores que os mastócitos podem liberar. 

Entre os possíveis sintomas, encontram-se:
Pele: urticária, rubor, comichão
GI: náuseas, diarreia, dor abdominal
Respiratórios: pieira, congestão nasal
Cardiovasculares: tonturas, pressão arterial baixa
Neurológicos: confusão mental, dores de cabeça
Sistémicos: fadiga, intolerância à temperatura

Sintomas comuns 
Os sintomas variam muito e podem afetar vários sistemas do organismo.
Podem ser desencadeados por stress, doenças ou exposições ambientais.

Fatores de ativação comuns

Quando
procurar ajuda
de emergência

A mastocitose é uma condição em que o seu corpo tem uma acumulação
incomum de mastócitos numa ou mais partes. Os mastócitos ajudam a protegê-
lo, mas quando tem mastocitose, estas células têm um comportamento
inadequado. Existem quatro grupos principais: um que afeta apenas a pele
(mastocitose cutânea), um que pode afetar órgãos como a medula óssea, o
trato gastrointestinal e outros órgãos (mastocitose sistémica não avançada) e
dois que afetam mais gravemente a função de sistemas corporais importantes
(mastocitose sistémica avançada (AdvSM) e sarcoma de mastócitos).

As pessoas com síndrome de ativação dos mastócitos (MCAS) têm episódios
recorrentes em que os seus mastócitos liberam mediadores, originando uma
série de sintomas. Estes sintomas podem ser bastante diversos, incluindo
urticária, pieira, desconforto gastrointestinal, pressão arterial baixa e até
reações graves, como anafilaxia. Felizmente, estes episódios melhoram
normalmente com a ajuda de medicamentos que podem bloquear ou inibir
estes mediadores dos mastócitos. Diagnosticar MCAS nem sempre é simples; é
como resolver um quebra-cabeças para os médicos. Eles avaliam quando a
pessoa apresenta sintomas, a eficácia dos medicamentos e testes especializados
para obter o quadro completo e controlar esta condição de forma eficaz.

As doenças dos mastócitos ocorrem quando estas células não se comportam
normalmente, e as reações podem ser amplificadas em pessoas que têm
demasiados mastócitos. 
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Cada pessoa com doença dos mastócitos é diferente: algumas podem
reagir aos seguintes fatores de ativação, enquanto outras podem não
reagir a nenhum.
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