
BOLILE MASTOCITARE

Triptazemia alfa ereditară (HαT) este o caracteristică genetică întâlnită la
aproximativ 5% din populațiile studiate. Este cauzată de copii suplimentare ale
unei gene numite TPSAB1, care produce o proteină numită α-triptază. HαT poate
provoca diferite simptome, deși este greu de stabilit dacă le cauzează direct.
Persoanele simptomatice cu HαT pot avea simptome ușoare până la severe,
asemănătoare cu cele ale altor boli mastocitare. HαT poate apărea împreună cu o
altă boală mastocitară și poate mări riscul de anafilaxie severă. Totuși, este posibil
ca până la două treimi dintre persoanele cu această trăsătură genetică HαT să nu
prezinte simptome vizibile. 

Ce sunt bolile
mastocitare?

Cred că aș putea avea mastocitoză
sau o boală mastocitară 

Ghid de inițiere pentru pacienți, familii și
comunități

Tipuri de boli mastocitare:

Simptomele pot fi diferite de la o persoană la alta. Bolile mastocitare pot apărea
atât la adulți, cât și la copii.

Mastocitele pot reacționa la:
căldură, frig sau presiune;
infecții sau intervenții chirurgicale;
unele alimente;
parfumuri și factori din mediu;
medicamente;
stres sau schimbări hormonale. 

Ce să faceți în continuare
Țineți evidența simptomelor:

Ține un jurnal cu simptomele, factorii declanșatori și momentul
apariției acestora.
Notează medicamentele sau suplimentele pe care le iei

Consultă un medic:
Întreabă despre bolile mastocitare.
Discută despre testarea mediatorilor mastocitelor
Solicită trimitere la un hematolog, imunolog sau alergolog cu
experiență

Tratamentul poate include:
antihistaminice H1 și H2
stabilizatori ai mastocitelor ;
antagoniști ai receptorilor de leucotriene;
ajustări ale stilului de viață și ale alimentației. 
În formele avansate ale bolii, medicamentele țintite sau transplantul de
celule stem pot ajuta la reducerea numărului de mastocite sau la
înlocuirea celulelor anormale.

Sună la urgențe în caz de:
dificultăți de respirație;
umflare a feței, a buzelor sau a gâtului;
scădere bruscă a tensiunii arteriale;
diaree sau vărsături severe;
pierdere a cunoștinței.

Mastocitele aparțin de sistemul imunitar. Mastocitele
se găsesc în aproape toate țesuturile corpului, mai ales
în cele care intră în contact cu mediul înconjurător,
cum ar fi plămânii, tubul digestiv și pielea.

Când o mastocită este activată de un factor
declanșator, aceasta eliberează mai mulți mediatori
(substanțe chimice care declanșează procese ce duc la
apariția simptomelor). Histamina este doar una dintre
cele peste 200 de mediatori pe care îi poate elibera o
mastocită. 

Printre simptomele posibile se numără:
Piele: urticarie, roșeață, mâncărime;
Sistem digestiv: greață, diaree, dureri abdominale;
Sistem respirator: respirație șuierătoare, nas înfundat;
Sistem cardiovascular: amețeli, tensiune scăzută;
Sistem neurologic: ceață mentală, dureri de cap;
General: oboseală, intoleranță la temperatură

Simptome comune 
Simptomele pot varia foarte mult și pot afecta mai multe sisteme ale
corpului. Acestea pot fi declanșate de stres, boli sau factori din mediu.

Factori declanșatori comuni

Când să soliciți
ajutor de
urgență

Mastocitoza este o afecțiune în care organismul acumulează un număr neobișnuit
de mare de mastocite în una sau mai multe zone. Mastocitele vă ajută să vă
protejați, dar, atunci când suferiți de mastocitoză, acestea se comportă anormal.
Există patru grupe principale: o grupă care afectează doar pielea (mastocitoza
cutanată), o grupă care poate afecta organe precum măduva osoasă, tractul
digestiv și alte organe (mastocitoza sistemică neavansată) și două grupe care
afectează grav funcția unor sisteme importante ale corpului (mastocitoza
sistemică avansată (AdvSM) și sarcomul mastocitar).

Persoanele cu sindrom de activare a mastocitelor (MCAS) au episoade
recurente în care mastocitele eliberează mediatori, provocând diverse simptome.
Aceste simptome pot fi foarte diverse și pot include urticaria, respirația
șuierătoare, disconfortul digestiv, tensiunea scăzută și, uneori, reacții severe,
precum anafilaxia. Din fericire, aceste episoade se ameliorează deseori cu
medicamente care blochează sau inhibă mediatorii mastocitelor.  Diagnosticul
MCAS nu este întotdeauna simplu; pentru medici, este ca un puzzle medical.
Aceștia iau în considerare momentul apariției simptomelor, eficiența
medicamentelor și teste specializate pentru a înțelege imaginea de ansamblu și a
gestiona eficient această afecțiune.

Bolile mastocitare apar atunci când aceste celule nu funcționează normal, iar
reacțiile pot fi mai intense la persoanele cu prea multe mastocite. 
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Fiecare persoană care suferă de o boală mastocitară este diferită. Unele
reacționează la anumiți factori declanșatori, iar altele pot să nu reacționeze
la niciunul.
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