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Jesli czytasz te broszure,
prawdopodobnie u Ciebie

lub u osoby, ktorg znasz,
zdiagnozowano mastocytoze.

Ta broszura stanowi przewodnik, ktory dostarcza informacji
niezbednych do zrozumienia kwestii, ktore bedzie omawiac
z Tobg zespdt sprawujgey nad Tobg opieke.

Znajdziesz tu informacje na temat tego, czym jest mastocytoza,

jakie sg jej postaci, w jaki sposob sie jg diagnozuje oraz jakie opcje
terapeutyczne sg dla Ciebie dostepne. Broszura pomoze zadac wtasciwe
pytania i dokonac najlepszych wyborow. Polecamy przekazanie przewodnika
przyjaciotom i cztonkom rodziny, aby réwniez oni mogli zrozumiec

te chorobe i zapewnic Ci najlepsze wsparcie.

Na stronach przewidzianych na notatki mozesz zapisac pytania, ktére omoéwisz
z lekarzem lub z bliskimi osobami. Mozesz rowniez sporzgdzac notatki podczas
rozmow z zespotem medycznym sprawujgcym nad Tobg opieke, aby lepigj
zapamietac informacje i wskazowki przekazane na wizytach. Ta broszura
zawiera informacje na temat organizacji, ktére mogg zaoferowac¢ pomoc

i udzieli¢ odpowiedzi na niektore z Twoich pytan. Mamy nadzieje, ze zawarte

tu informacje okazg sie przydatne.



Mozliwosci
wsparcia

Na tej stronie zamieszczono informacje

na temat grup wsparcia.

Stowarzyszenie Chorych
na Mastocytoze

www.mastocytoza.pl

Najpierw
poznajmy fakty

Mastocytoza to grupa rzadkich chorob wynikajgcych
z nadmiernego wytwarzania mastocytow, znanych tez
jako komorki tuczne.

Choroba moze przebiega¢ w sposob dwojaki, w postaciach: skornej, gdy
komorki tuczne gromadzg sie w skorze lub uktadowej, kiedy dochodzi

do zajecia narzgdoéw wewnetrznych. Jesli rozpoznano u Ciebie mastocytoze,

w Twoim organizmie wystepuje wiecej komorek tucznych niz jest to potrzebne.
W zaawansowanej mastocytozie uktadowej komorki tuczne zajmuja

narzady wewnetrzne, gdzie gromadzgc sie uniemozliwiajg ich prawidtowe
funkcjonowanie.

Mastocyty (komorki tuczne)

Mastocyty to rodzaj biatych krwinek stanowigcych element uktadu
odpornosciowego. Komorki tuczne wystepujg u wszystkich ludzii sg
niezbedne do przezycia. Odgrywajg bardzo istotng role w utrzymywaniu
naszego organizmu w stanie zdrowia. Na przyktad w uczuleniu, mastocyty
uwalniajg substancje chemiczng — histamine. Jest ona przekaznikiem
pomagajgcym ochronic¢ organizm przed szkodliwymi skutkami reakcji
alergicznej. Analogicznie, mastocyty dziatajg miedzy innymi w przypadku
zakazenia pasozytami, bakteriami i innymi drobnoustrojami. Komaorki tuczne
moga wystepowac we wszystkich czesciach organizmu: w skorze, we krwi,
w kosciach i w kazdym z narzgdéw wewnetrznych.



Zaburzenia dotyczgce
komorek tucznych

Zaburzenia dotyczgce komorek tucznych moga objawiac sie
na dwa sposoby, ktore czesto wystepujg rownoczesnie:

Organizm moze wytwarzaé zbyt duzo komérek tucznych
w jednym lub w wiekszej liczbie miejsc w organizmie (mastocytoza).

Komorki tuczne moga uwalniaé w organizmie zbyt duzo
substancji chemicznych lub nawet niewtasciwe substancje
chemiczne (zespdt aktywacji komaorek tucznych).
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Zaburzenia dotyczgce komorek tucznych wynikajgce z uwalniania przez nie zbyt

duzej ilosci substancji chemicznych w organizmie, mogg powodowac duzy
dyskomfort i zte samopoczucie oraz ograniczy¢ Twojg codzienng aktywnosc

a nawet uniemozliwi¢ prawidtowe funkcjonowanie niektorych narzadow
wewnetrznych. Objawy mastocytozy moga by¢ bardzo roznorodne, tak samo
rozny moze byc¢ przebieg i rozwoj choroby. Podczas gdy chorzy z tagodnymi
postaciami choroby wymagajg jedynie obserwacji klinicznej i leczenia
objawowego, u pacjentow z zaawansowang mastocytozg uktadowg stosuje sie
intensywne leczenie wraz z chemioterapia.
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Czy mastocytoza jest rodzajem
nowotworu ztosliwego?

Wedtug aktualnej klasyfikacji mastocytoza zalicza sie do chorob
nowotworowych. W wiekszosci przypadkow nie wymaga jednak
typowego leczenia onkologicznego.

Najczesciej wystepujgce rodzaje mastocytozy — mastocytoza skorna

i indolentna mastocytoza uktadowa — nie sg uznawane za powazne
schorzenia. Leczenie systemowe, tj. chemioterapie, stosuje sie w rzadkich
przypadkach, kiedy przybiera postac¢ choroby uogolnionej oraz kiedy rozwijajg
sie objawy zwigzane z uszkodzeniem narzgdéw wewnetrznych.

Agresywna mastocytoza uktadowa, biataczka mastocytarna i mastocytoza
uktadowa z powigzanym nowotworem uktadu krwiotwaorczego, kiedy
dodatkowo w przebiegu zaawansowanej mastocytozy uktadowej dochodzi
do rozwoju kolejnego nowotworu, to postacie wymagajgce typowego leczenia
nowotworowego.

Jesli masz watpliwosci, czy wystepuje u Ciebie choroba
nowotworowa, wymagajgca intensywnego leczenia, skonsultuj
sie ze swoim lekarzem prowadzgcym.



Rodzaje
mastocytozy

Mastocytoza to rzadkie schorzenie, wystepujgce u okoto
1 na 10 000 osob. Choroba ta wystepuje z jednakowg
czestoscig u mezczyzn i u kobiet.

Istniejg rozne rodzaje mastocytozy, a lekarz prowadzgcy pomoze Ci zrozumiec,

jaki rodzaj tej choroby wystepuje u Ciebie. Kazdy z tych rodzajow rozni sie
nieznacznie objawami i czesto trudno jest stwierdzic, ktory rodzaj choroby
wystepuje u danego pacjenta.

Wiele objawow zalezy od miejsc w organizmie, w ktorych gromadzg sie

mastocyty. Im bardziej zaawansowana choroba, w tym wiekszej liczbie

lokalizacji w organizmie dochodzi do nagromadzenia komorek tucznych
i wigze sie to z powazniejszym przebiegiem choroby.

Istniejg dwa gtéwne rodzaje mastocytozy:

Mastocytoza skorna, w przebiegu ktérej komaorki tuczne
gromadza sie w obrebie skory.

Mastocytoza uktadowa, w przebiegu ktérej komaorki tuczne
rozprzestrzeniajg sie w catym organizmie.
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MASTOCYTOZA UKLADOWA
Niezaawansowana Zaawansowana

) Uktadowa
Indolentna Izolowana Tlaca sie Agresywna Mastocytoza Eelecda
Mastocytoza Mgstocytoza Mastocytoza Mastocytoza z towarzyszacym 2 komérek
Uktadowa | Szpiku Kostnego Uktadowa UEcewE nowotworem tucznych

(Ism) (BMM) (SSMm) (ASM) hematologicznym (MCL)
(SM-AHN)

Istnieje rowniez niezwykle rzadko wystepujacy rodzaj choroby
nowotworowej okreslanej mianem miesaka z komérek
tucznych, ktéra wedtug lekarzy jest rzadkg postacig mastocytozy.

Jednak rézni sie ona od dwoch pozostatych postaci mastocytozy, poniewaz
w tym przypadku komorki tuczne gromadzg sie, tworzac guz lity, ktéry moze
zniszczy¢ narzgdy organizmu. Choroba ta jest bardzo niebezpieczna i trudna
w leczeniu, a guzy nowotworowe mogg dawac przerzuty do innych czesci
ciata. Osoby, u ktérych dochodzi do rozwoju miesaka z komarek tucznych,
zwykle wymagajg intensywnego leczenia.

U dzieci zwykle wystepuje mastocytoza skorna, natomiast u oséb dorostych
— mastocytoza uktadowa.
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Mastocytoza skorna nie jest rodzajem nowotworu ztosliwego.

Jest to stosunkowo niegrozne schorzenie skorne, ktére %ot
wystepuje gtownie u dzieci. Rokowanie w jej przypadku jest

bardzo dobre, zwtaszcza jesli pierwsze objawy w obrebie skory

wystgpig wczesnie, czyli w pierwszych latach zycia.

W przebiegu mastocytozy skornej komorki tuczne gromadza sie tylko

w obrebie skory, a oczekiwana dtugosc przezycia od momentu rozpoznania
choroby nie rozni sie od dtugosci przezycia u osob zdrowych. W przypadku
mastocytozy uktadowej nadmiar komorek tucznych rozprzestrzenia sie

do roznych czesci organizmu.

Zaawansowana mastocytoza uktadowa to najciezsza postac mastocytozy,
w przebiegu ktorej dochodzi do niekontrolowanego namnazania sie

komorek tucznych w jednym lub w wiekszej liczbie narzgdoéw wewnetrznych.

W przebiegu zaawansowanej mastocytozy komaorki tuczne gromadzg sie

w takich ilosciach i rozprzestrzeniajg sie tak znacznie, ze moga zaburzyc¢ lub
nawet uniemozliwi¢ prawidtowe funkcjonowanie narzgdéw wewnetrznych.
W przypadku 0sob z zaawansowang chorobg wystepuje wiecej problemow
zdrowotnych, a oczekiwana dalsza dtugosc trwania zycia jest krotsza niz

w zdrowej populaciji.
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Mastocytoza
skorna

Wystepuje gtéwnie u dzieci. Choroba rozwija sie najczescie]
W ciggu pierwszych 2 lat zycia i zwykle ustepuje samoistnie
(nawet u 80% pacjentéw) zanim dziecko osiggnie wiek nastoletni.

W rzadkich przypadkach choroba moze rozprzestrzenic sie do innych czesci
ciata, przyjmujac posta¢ mastocytozy uktadowej, szczegolnie jesli wystgpi

u starszych dzieci lub u 0séb dorostych. Dlatego lekarz moze zaleci¢ wykonanie
dalszych badan, aby sprawdzic, czy choroba rozprzestrzenita sie do innych czesci
organizmu.

Poniewaz komorki tuczne gromadzg sie jedynie w obrebie skory, objawy
mastocytozy skérnej mozna zauwazyc¢ na skorze. Wiekszos¢ z nich ma postac
swedzgcych, czerwonych lub brgzowych plam na skorze, ktore po potarciu
tworzg pecherze. Zjawisko to okresla sie jako ,objaw Dariera”. Objaw ten jest
charakterystyczny dla mastocytozy skornej i jego obecnosc wykorzystywana jest
do postawienia rozpoznania.

Najczesciej wystepujaca posta¢ mastocytozy skornej okresla sie
mianem pokrzywki barwnikowej lub plamisto-grudkowej mastocytozy skornej
(ang. Maculopapular Cutaneous Mastocytosis, MPCM).

Innym rodzajem choroby, wystepujgcym jako pojedyncza, wieksza
czerwonawo-brgzowa plama, czesto swedzgca, po potarciu ktérej czesto pojawia
sie pecherz, jest mastocytoma. Wystepuje przewaznie u dzieci. Jesli cata skora
stanie sie szorstka, uzyska zottawo-brgzowe zabarwienie i bedzie cechowata

sie sktonnoscig do tatwego powstawania pecherzy, mozemy mie¢ do czynienia

z bardzo rzadkg postacig rozsianej mastocytozy skornej.
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W rzadkich przypadkach, u oséb dorostych moze doj$¢ do wystgpienia
telangiektatycznej postaci mastocytozy skérnej (ang. Telangiectasia Macularis
Eruptiva Perstans, TMEP), w przebiegu ktérej na skorze pojawiajg sie

brgzowe plamy oraz wiele czerwonych naczyn krwionosnych (tzw. pajgczkow
naczyniowych). Jest to jedyna posta¢ mastocytozy skornej, w przypadku ktorej
na skorze po potarciu nie tworzg sie pecherze.

W diagnostyce mastocytozy skornej nalezy przeprowadzi¢ biopsje wycinka
skory, ktoéra potwierdzi chorobe. Nastepnie moze byc¢ konieczne wykonanie
badan dodatkowych, dzieki ktorym mozna stwierdzic, czy mastocytoza
ogranicza sie do skory czy przybiera postac choroby uktadowe;.

Nie istnieje lek pozwalajgcy na catkowite wyleczenie mastocytozy skorne;.
W wiekszosci przypadkow u dzieci choroba ustepuje samoistnie
wraz z uptywem czasu.

Czesc przypadkéw mastocytomy mozna usungc chirurgicznie

w znieczuleniu miejscowym. Dostepne sg metody leczenia objawow
zwigzanych z chorobg, na przyktad leki przeciwhistaminowe lub
kremy ze steroidami utatwiajgce ztagodzenie Swigdu.

Zmiany chorobowe ulegajg nasileniu po spozyciu wybranych

produktow, szczegodlnie tych bogatych w histamine (np. ryby, sery, czekolada,
orzeszki, alkohol), w sytuacjach stresowych oraz przy gwattownych zmianach
temperatury. Warto rozwazy¢ stosowanie diety ubogiej w histamine oraz
unikanie gorgcych kapieli.
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Mastocytoza
uktadowa

Mastocytoza uktadowa (ang. systemic mastocytosis, SM)
wystepuje u zaledwie 1 na 20 000—40 000 osob. Dotyczy gtownie
dorostych, bardzo rzadko dzieci.

Istniejg dwa rodzaje mastocytozy uktadowej:

Niezaawansowana, ktérg mozemy podzieli¢ na postaci indolentng, tlgca sie
oraz mastocytoze szpiku kostnego — stabilna i stosunkowo umiarkowanie ciezka
choroba, wystepuje u okoto 70% 0soOb cierpigcych na mastocytoze uktadowa.

Zaawansowana - rzadka i ciezka postac stwierdzana w przypadku okoto
30% osob chorujgcych na mastocytoze uktadowa.

Czasem lekarz moze nie mie¢ pewnosci, jaki rodzaj
mastocytozy u Ciebie wystepuje, dlatego mozesz otrzymac
informacje, ze cierpisz na mastocytoze uktadowa

0 nieznanym podtypie. Oznacza to, ze chorobe ciezko jest
sklasyfikowac, jednak nadal bedziesz otrzymywac leczenie
w oparciu o wystepujgce u Ciebie objawy.
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Na ponizszym schemacie przedstawiono podziat
mastocytozy uktadowej na 4 rézne rodzaje wraz z odsetkami
0s6b zapadajgcych na poszczegolne postacie choroby.

o
1% 5-10%
MCL ASM
biataczka agresywna
z komorek mastocytoza
tucznych uktadowa

20-30%
SM-AHN

uktadowa mastocytoza
z towarzyszacym
nowotworem
hematologicznym

odsetek przypadkéow
mastocytozy ukladowej
wedtug podtypu

60-70% X

ISM
indolentna
mastocytoza
uktadowa
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Swiat nie stanat w miejscu.
Dostrzezenie piekna
natury moze byc dla nas
wsparciem.

Indolentna mastocytoza
uktadowa

Indolentna mastocytoza uktadowa nie jest rodzajem nowotworu

ztosliwego. Nie jest to choroba ciezka tak jak postacie
zaawansowanej mastocytozy uktadowe;.

Choroba moze wystgpi¢ w mtodym wieku, nawet w 3. czy 4. dekadzie
zycia. Stowo ,indolentna”, inaczej tagodna, oznacza ze choroba postepuje
powoli, nie powodujgc ciezkich powiktan. Chociaz w organizmie dochodzi
do nagromadzenia sie komorek tucznych poza skorg, objawy indolentnej
mastocytozy uktadowej nie sg bardzo wyrazone.

Choroba nie wigze sie z ciezkim zaburzeniem czynnosci narzgdow
wewnetrznych. Jest to rodzaj mastocytozy uktadowej o bardzo dobrym
rokowaniu. U wiekszosci 0sob cierpigeych na indolentng mastocytoze
uktadowg przewidywana dtugosc zycia od momentu rozpoznania jest taka
sama jak u 0soéb zdrowych.

W nielicznych przypadkach dochodzi jednak do progresji indolentnej
mastocytozy uktadowej w postac zaawansowang o ciezszym przebiegu.
Moze to nastgpi¢ po wielu miesigcach lub latach.

Bardzo wazna jest stala, systematyczna opieka lekarska

z okresowag kontrolg parametrow laboratoryjnych oraz oceng narzgdow
wewnetrznych i kosci w badaniach obrazowych. Twoj Lekarz zleci Ci wszystkie
niezbedne badania diagnostyczne by w petni monitorowac przebieg choroby.
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U chorych z rozpoznaniem indolentnej mastocytozy uktadowej obserwuje
sie objawy kliniczne wynikajgce z nieprawidtowej ilosci i aktywacji komorek
tucznych. Najczesciej sg to Swigd, napadowe zaczerwienienie i pecherze na
skorze oraz okresowo nudnosci, wymioty, biegunki, kurczowe bole brzucha,
spadki cisnienia tetniczego, bole gtowy, gorgczki, dusznosci, dreszcze.
Dolegliwosciom tym sprzyja stresujgcy tryb zycia, przemeczenie, brak snu,
wysitek fizyczny, a takze nieprawidtowa dieta. Pacjenci sg ponadto narazeni
na wyzsze ryzyko osteoporozy oraz ciezkich reakcji anafilaktycznych.

By ztagodzi¢ objawy kliniczne, zaleca sie zdrowy, higieniczny tryb
zycia. Nalezy unika¢ skrajnych zmian temperatur (np. zimny prysznic

w upalne dni lub mocno gorgce kgpiele) — w tych sytuacjach moga nasila¢
sie zmiany skorne.

Zaleca sie stosowanie diety ubogiej w histamine, nalezy ograniczy¢
m. in. alkohol, dojrzewajgce ttuste sery, wedzone i suszone mieso, ryby,
orzechy a takze wybrane owoce i warzywa (pomidory, rosliny strgczkowe,

pieczarki, maliny) — co ma na celu ztagodzi¢ dolegliwosci zotgdkowo-jelitowe,

a takze problemy ze skora.

Wskazane jest przewlekte stosowanie profilaktyki objawow

tj. przeciwhistaminowych lekow doustnych, ktére hamujg nadmierne

i nieadekwatne wydzielanie histaminy oraz suplementowanie witaminy D
celem zapobiegania rozwojowi osteoporozy i jej powiktan. Lekarz zaleci
Ci wszystkie stosowne leki, ktore pomogg w tagodzeniu objawow oraz
spowolnig postep choroby.
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Pacjenci z indolentng mastocytoza uktadowa, tak jak wszyscy
chorzy z mastocytoza sg wysoce narazeni na ryzyko reakciji
anafilaktycznych. Szczegoinie wazne jest unikanie czynnikéw ryzyka oraz
witasciwe, szybkie postepowanie w przypadku wystgpienia niepokojgcych
objawoéw. Nalezy pamietag, ze ciezkie reakcje anafilaktyczne, w tym wstrzags
anafilaktyczny to zdarzenie bezposrednio zagrazajgce zyciu. Objawy te

moga wystgpic¢ po ekspozycji na alergeny np. po ukgszeniu przez pszczoty
lub osy, po spozyciu pewnych pokarmow, po przyjeciu okreslonych lekéw

(np. leki znieczulajgce, srodki kontrastowe, wybrane antybiotyki), ale réwniez
w dowolnym momencie.

Unikaj kontaktu z potencjalnymi alergenami. Unikaj sytuadji,

w ktorych mozesz znajdowac sie sam i z dala od opieki medycznej.

W przypadku koniecznosci wdrozenia antybiotykoterapii, planowych zabiegow
operacyjnych czy planowych badan obrazowych, w ktérych wykorzystuje sie
srodki kontrastowe np. tomografia komputerowa — koniecznie zawsze informuj
lekarza, ze cierpisz na mastocytoze. To pozwoli na wybor odpowiedniej

dla Ciebie metody leczenia oraz wtasciwego przygotowania do zabiegow.

Z pewnoscig Twoj Lekarz zalecit Ci adrenaline
w amputkostrzykawkach do samodzielnego podania.
Powinienes by¢ zawsze zaopatrzony w ten lek.

W przypadku, kiedy zauwazysz niepokojgce objawy: zaczerwienienie,
obrzek twarzy, warg, jezyka, trudnosci w oddychaniu — nie wahaj sie
niezwtocznie przyjac iniekcji z adrenaling! Lek podaje sie domiesniowo
najczesciej w przednioboczng czes¢ uda. Natychmiast zadzwon

po pogotowie lub popros o to inng osobe.
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Tlgca sie mastocytoza
uktadowa

Tlgca sie mastocytoza uktadowa jest kolejng z postaci
mastocytozy niezaawansowanej. Moze miec ciezszy przebieg
w porownaniu do tagodnej postaci indolentne;.

W tej postaci mastocytozy stan zajecia szpiku kostnego przez komaorki tuczne
jest bardziej zaawansowany oraz wystepujg pewne pierwsze oznaki sugerujgce
zajecie narzadow wewnetrznych np. powiekszenie watroby czy sledziony. Objawy
ze strony narzagdow wewnetrznych mogg by¢ mocniej wyrazone. Jednak mozna

i nalezy jg leczyc.

Leczenie jest tozsame z tym, ktore stosuje sie u chorych z indolentng mastocytozg
uktadowa. Konieczne jest wiasciwe przestrzeganie zalecen lekarskich dotyczgcych
przyjmowania lekow tagodzgcych objawy kliniczne oraz spowalniajgcych postep
choroby. Niezmiernie wazna jest stata obserwacja lekarska, kontrola parametrow
laboratoryjnych oraz ocena organow wewnetrznych i kosci w badaniach
obrazowych. Tlgca sie mastocytoza uktadowa moze, ale nie musi przejs¢ w postac
zaawansowanej mastocytozy. Poinformuj swojego lekarza w kazdym przypadku
pojawienia sie nowych, niepokojgcych objawoéw lub pogorszenia stanu zdrowia.

Pamietaj o zdrowym stylu zycia, wtasciwej diecie

oraz o zagrozeniach reakcjami anafilaktycznymi!

Unikaj czynnikéw ryzyka (alergenéw), zawsze miej przy sobie wstrzykiwacz

z adrenaling, informuj o swojej chorobie w przypadku koniecznosci antybiotyku,
zabiegow operacyjnych czy badan diagnostycznych.
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|zolowana mastocytoza
szpiku kostnego

|zolowana mastocytoza szpiku kostnego jest rzadkg odmiang
niezaawansowanej mastocytozy uktadowej, w ktorej choroba
ograniczona jest tylko do szpiku kostnego. Ma dobre rokowanie.

Niemniej jednak, tak jak w przypadku kazdej z postaci mastocytozy uktadowe;j
wymaga profilaktycznego stosowania lekow oraz statej obserwaciji lekarskie;.
Rowniez w tej grupie chorych istnieje ryzyko zagrozen zwigzanych

z wystgpieniem ciezkich reakgji anafilaktycznych oraz z progresjg choroby

do postaci zaawansowane).

TYPOWE OBJAWY
MASTOCYTOZY

SKORA

$wiad, pokrzywka, rumien

UKLAD POKARMOWY
nudnosci, wymioty, biegunka,
zgaga, dyskomfort

w nadbrzuszu

UKLAD
@ SERCOWO-NACZYNIOWY

\
20
\e
N

omdlenia, zawroty gtowy,
palpitacje

g
e

r<

Ve

U

P S

A

OBJAWY OGOLNE
ostabienie, zmeczenie, bole
stawowe, miesniowe, poty,
dreszcze

UKLAD NERWOWY
problemy z pamiecig, béle
gtowy, depresja

REAKCJE ALERGICZNE

hipotensja, obrzek naczynioruchowy
spowodowany ukgszeniem owaddéw
btonkoskrzydtych, lekami, pokarmem

UKLAD KOSTNY
osteopenia, osteoporoza,
béle plecow, bole kostne
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/aawansowana
mastocytoza uktadowa

Zaawansowana mastocytoza uktadowa obejmuje grupe
najciezszych zaburzen dotyczgcych komorek tucznych.
Wszystkie z postaci zaawansowanej mastocytozy uktadowe;
stanowig rozpoznania chorob nowotworowych i wymagajg
intensywnego leczenia.

Istniejg trzy rodzaje zaawansowanej mastocytozy uktadowej:

Agresywna mastocytoza ukladowa
(ang. aggressive systemic mastocytosis, ASM)

Mastocytoza uktadowa z powigzanym nowotworem
uktadu krwiotworczego
(ang. systemic mastocytosis with associated haematologic neoplasm, SM-AHN)

Biataczka mastocytarna
(ang. mast cell leukaemia, MCL)

Kazdy z tych rodzajow choroby wystepuje niezwykle rzadko.

Szacuje sie, ze zaawansowana mastocytoza uktadowa wystepuje
u okoto 5 przypadkdéw na milion osob rocznie.
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Agresywna
mastocytoza uktadowa

Agresywna mastocytoza uktadowa to choroba, w przebiegu
ktoérej doszto do rozsiewu komaorek tucznych do narzgdow
wewnetrznych, co spowodowato uszkodzenie oraz
uniemozliwito ich prawidtowe funkcjonowanie.

Choroba ta wystepuje bardzo rzadko — u mniej niz 10% osob cierpigcych
na mastocytoze uktadowg stwierdza sie agresywng postac choroby.
Szacuije sie, ze choroba ta moze wystepowac u 1 na 250 000-400 000 osob
na catym swiecie.

Jakie sg objawy ASM?

Jesli cierpisz na agresywng mastocytoze uktadowa, ktora rozprzestrzenia sie
do roznych czesci organizmu, na przyktad do zotgdka, watroby, kosci i krwi,
moze dojs¢ do zaburzenia funkcji zajetych narzgdéw. Oznacza to, ze moga
wystgpic u Ciebie pewne objawy, choroby zwigzane z nieprawidtowg praca
narzgdow wewnetrznych.

Gdy na przyktad agresywna mastocytoza uktadowa rozprzestrzeni sie

do watroby, moze wystgpic u Ciebie choroba watroby o ciezkim przebiegu.
Jesli chorujesz na agresywng mastocytoze uktadowg mozesz czuc sie bardzo
Zle i mozesz nie by¢ w stanie wykonywac codziennych czynnosci.
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Lekarz wyjasni Ci, ktore czesci Twojego organizmu zostaty zajete przez
chorobe. Wyjasni Ci rowniez, jak moze to wptyngc na Twoje codzienne
funkcjonowanie.

Mozesz na przyktad ustyszeé, ze:

liczba krwinek jest zbyt niska (cytopenia lub pancytopenia);
stezenie albumin w Twojej krwi jest zbyt niskie
(hipoalbuminemia);

Twaoj organizm nie przyswaja dostatecznej ilosci sktadnikow
odzywczych z pozywienia (nieprawidtowe wchtanianie);

stan Twojej tkanki kostnej jest zty, co moze prowadzi¢

do ztaman kosci (osteoliza);

Twoja watroba uwalnia substancje chemiczne do organizmu
(podwyzszone stezenie enzyméw watrobowych);

w Twoim organizmie nagromadzit sie ptyn w jamie brzusznej
(wodobrzusze);

w Twoim organizmie doszto do powiekszenia jednego lub
wiekszej liczby narzgdéw wewnetrznych (organomegalia);
jeden lub wieksza liczba narzgdow wewnetrznych

nie funkcjonuje prawidtowo (zaburzenia czynnosci narzadu);
komorki macierzyste we krwi nie funkcjonujg prawidtowo
(zaburzenia krwiotworzenia).
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U osob cierpigcych na agresywng mastocytoze uktadowg mogg wystepowac
takze reakcje alergiczne, takie jak swedzenie, uderzenia gorgca oraz obrzek
drég oddechowych, ktéry uniemozliwia prawidtowe oddychanie. Jesli reakcje te
majg bardzo ciezki przebieg, mogg one doprowadzi¢ do wystgpienia wstrzgsu
anafilaktycznego. W przypadku niepodjecia natychmiastowego leczenia moze
on zakonczy¢ sie zgonem.

Czy wyleczenie ASM jest mozliwe?

W wiekszosci przypadkow wyleczenie agresywnej mastocytozy uktadowej nie
jest mozliwe, jednak istniejg metody leczenia, ktore mogag skutecznie spowolnic
przebieg choroby, ztagodzi¢ objawy, poprawic¢ jakosc¢ i komfort zycia.

Jedynym sposobem leczenia jest chemioterapia z nastepnie wykonanym
allogenicznym przeszczepem szpiku kostnego od dawcy. Jest to obecnie
najskuteczniejsza metoda leczenia. Niestety, jest ona obarczona bardzo
duzym ryzykiem ciezkich powiktan. Dlatego tez zalecana jest nielicznej grupie
pacjentow: w mtodym wieku i bez ciezkich chordb towarzyszacych.

Dtugosc zycia pacjentow z rozpoznaniem agresywnej mastocytozy
uktadowej zalezy od stopnia ciezkosci uszkodzenia narzgdow wewnetrznych.
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Zaufanie jest bardzo wa
— zaufanie bliskim, leka
| Samemu sobie. Jeste

niz nam sie wydaje.

|

Mastocytoza uktadowa z powigzanym
nowotworem uktadu krwiotworczego

Mastocytoza uktadowa z powigzanym nowotworem uktadu
krwiotworczego to okreslenie, ktore wskazuje, ze poza
mastocytozg uktadowg doszto do rozwoju drugiego nowotworu
uktadu krwiotworczego.

Z tym typem mastocytozy moga by¢ powigzane rozne rodzaje nowotworow
ztosliwych. Jesli cierpisz na SM-AHN, lekarz moze rozpoznac u Ciebie jeden
z nastepujgcych nowotworow ztosliwych:

zespot mielodysplastyczny (MDS);

przewlekta biataczka mielomonocytowa (CMML);

ostra biataczka szpikowa (AML);

chtoniak / biataczka z komorek B / nowotwory ztosliwe z komorek
plazmatycznych;

nowotwor mieloproliferacyjny;

ostra biataczka mieloblastyczna (w szczegodlnosci typy 1,2 i 4);
przewlekta biataczka szpikowa;

chtoniak nieziarniczy.

v Vv v Vv

v Vv Vv v
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Wiekszos¢ z tych rodzajow nowotworow ztosliwych bierze swoj poczatek

w szpiku kostnym, czyli tam, gdzie rozpoczyna sie mastocytoza. Obie choroby
tgczy wspolna lokalizacja, w ktorej powstaty — szpik kostny, a u blisko

40% 0soOb z zaawansowang mastocytozg uktadowg dojdzie do rozwoju
nowotworu uktadu krwiotworczego w przebiegu SM (SM-AHN).

U niektorych osob cierpigeych na SM-AHN moze dojs¢ do rozwoju

miesaka z komorek tucznych, ktéry jest rodzajem guza litego, niebedgcego
nowotworem uktadu krwiotworczego, powigzanego z mastocytozg. Jest on
bardzo trudny w leczeniu i agresywny, charakteryzuje sie bardzo szybkim
wzrostem. Wiekszos¢ 0sob z miesakiem z komorek tucznych zyje zaledwie
kilka miesiecy po postawieniu rozpoznania.

Jakie sg objawy SM-AHN?
Objawy tej choroby sa takie same, jak w przypadku postaci ASM.
Dodatkowo wystepujg wszystkie objawy zwigzane z chorobg nowotworowa.
Do niektorych objawow choroby nowotworowej moga nalezec:

niezamierzona utrata masy ciata;

gorgczka lub dreszcze;

bole kostne;

utrzymujgce sie zmeczenie i ostabienie;

dusznosc;

bladosc¢ lub zazoétcenie skory;,

czeste lub ciezkie zakazenia;

tatwe powstawanie zasinien;

nietypowe krwawienia, takie jak czeste krwawienia

Z nosa i krwawienie z dzigset;

powiekszenie weztow chtonnych, watroby lub sledziony;

mate czerwone plamki na skorze.
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Czy wyleczenie SM-AHN jest mozliwe?

Wyleczenie SM-AHN jest w wiekszosci przypadkow niemozliwe.

Lekarz prawdopodobnie skoncentruje sie na leczeniu choroby nowotworowej,
ktora jest powazniejsza i niesie dla Ciebie wiecej zagrozen. Dlatego moze
zaproponowac Ci leczenie przeciwnowotworowe, na przyktad chemioterapie
lub allogeniczne przeszczepienie szpiku kostnego od dawcy.

W tym samym czasie mozesz otrzymac leki spowalniajgce wzrost komorek
tucznych w organizmie. Dtugosc¢ zycia w przypadku rozpoznania SM-AHN
zalezy od szybkosci rozwoju, czyli agresywnosci choroby nowotworowe;j,

a takze od innych problemow, ktére moga u Ciebie wystepowac w zwigzku
z mastocytozg uktadowa.

TYPOWE OBJAWY SM-AHN
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Biataczka
mastocytarna

Biataczka mastocytarna to bardzo szybko rosngcy, czyli
agresywny, rodzaj nowotworu uktadu krwiotwoérczego — biataczki,
w przebiegu ktérego w szpiku kostnym oraz we krwi wystepuje
nadmiar komaorek tucznych (ponad 20% komadrek tucznych

w aspiracie szpiku kostnego lub ponad 10% we krwi).

Biataczka mastocytarna moze wystgpi¢ u pacjentow, u ktérych wczesniej
rozpoznano zaburzenie dotyczgce komarek tucznych (np. w przebiegu agresywnej
mastocytozy uktadowej lub u oséb bez zadnych poprzedzajgcych objawow
mastocytozy). Jest to niezwykle rzadka choroba. Wystepuje u zaledwie 1%
wszystkich osob cierpigcych na zaawansowang mastocytoze uktadowa. Biataczka
mastocytarna jest trudna w leczeniu. Liczba komorek tucznych rosnie tak szybko,
ze moze doprowadzi¢ do niewydolnosci wielu narzgddéw i Smierci.

Jakie sg objawy MCL?
Objawy tej choroby sa takie same, jak w przypadku ASM i SM-AHN, jednak choroba
ma bardziej agresywny przebieg.

Czy wyleczenie MCL jest mozliwe?

Wyleczenie MCL w wiekszosci przypadkow nie jest mozliwe, a choroba bardzo
szybko rozprzestrzenia sie w organizmie. Stan 0sob z tg chorobg ulega czesto
bardzo szybkiemu pogorszeniu. Lekarz moze zaproponowac Ci leczenie
przeciwnowotworowe, na przyktad chemioterapie lub przeszczepienie allogeniczne
(od dawcy) szpiku kostnego badz podjac¢ prébe leczenia spowalniajgcego wzrost
komorek tucznych w organizmie.
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Ryzyko wystgpienia
ciezkiej reakcji alergicznej

Jesli cierpisz na zaburzenie dotyczgce komaorek tucznych,
moga wystgpic u Ciebie ciezkie reakcje alergiczne, takie jak
wstrzgs anafilaktyczny.

Zbyt duza ilos¢ histaminy prowadzi do rozszerzenia naczyn krwionosnych

oraz powoduje swigd i obrzek. Moze réwniez utrudnia¢ oddychanie ze wzgledu
na zwezenie drog oddechowych. Reakcja alergiczna moze by¢ wyzwalana przez
okreslone czynniki (alergeny), ale moze tez wystepowaé samoistnie.

Wazne jest zwracanie uwagi na wczesne objawy
wstrzasu anafilaktycznego, takie jak:

swedzenie skory lub wypukta, czerwona wysypka na skorze;

obrzek tkanek wokot oczu, warg, dtoni i stop;

uczucie oszotomienia lub bliskiego omdlenig;

Swiszczgcey oddech i problemy z oddychaniem;

nagty spadek cisnienia tetniczego we krwi;

bol brzucha, nudnosci, wymioty, biegunka.
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Osoby obarczone ryzykiem wystgpienia wstrzgsu anafilaktycznego i/lub
ich opiekunowie powinni zostac¢ przeszkoleni z zakresu rozpoznawania

i leczenia tej reakcji zagrazajgcej zyciu. Powinni rowniez zawsze nosic¢ przy
sobie wstrzykiwacz zawierajgcy epinefryne, ktora pozwala na zatrzymanie
reakcji alergicznej.

q
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Badz uwazny, poznaj swoj

organizm i zachowaj 0stroznosc
przy.aktywnosciach, ktore mogg
wywotywac reakcje alergiczne.




Co powoduje zaawansowang
mastocytoze uktadowg?

Wiekszosc¢ przypadkow mastocytozy, w tym zaawansowanej
mastocytozy uktadowej, jest wywotywana przez zmiany, mutacje
w jednym genie o nazwie KIT.

Zadaniem genu KIT jest informowanie organizmu, w jaki sposob ma
wytwarzac enzym o nazwie receptorowa kinaza tyrozynowa. Enzym ten
wysyta pewne komunikaty do komaorek w organizmie, w tym do komorek
tucznych. Informuje te komorki, w jaki sposob majg one funkcjonowac,

jak rosnac i jakie sg ich zadania. Gdy gen KIT dziata nieprawidtowo, wysyta
niewtasciwe instrukcje do komaorek w organizmie, co sprawia, ze zachowujg
sie one niewtasciwie, sprzyjajgc rozwojowi choroby.

W przypadku zaawansowanej mastocytozy uktadowej komorki tuczne
otrzymujg sygnaty do ciggtego ponownego wzrostu, co doprowadza
do znacznego zwiekszenia ich ilosci i gromadzenia w réznych
czesciach organizmu.

KIT D876V to nazwa najczesciej wystepujacej nieprawidtowosci (mutacji)

w tym genie w przypadku mastocytozy uktadowej, ktorg stwierdza sie

u okoto 90% pacjentow. Mutacja w genie KIT prowadzi do szybszego wzrostu
i rozprzestrzeniania sie komorek tucznych.
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Czy zaawansowana mastocytoza ukladowa

jest dziedziczna?

W wiekszosci przypadkow mastocytozy mutacja w genie KIT nie jest
przekazywana w obrebie rodziny (nie jest dziedziczna). Wystepuje bez
wyraznej przyczyny (spontanicznie) po poczeciu dziecka. Zwykle nie jest
czescig materiatu genetycznego rodzicow.

W bardzo nielicznych przypadkach mastocytoza moze byc¢ przekazywana
dzieciom, kiedy mutacja w genie KIT moze by¢ dziedziczna. W takiej sytuacji
choroba moze wystgpi¢ u wiecej niz jednego cztonka rodziny. Jednak sg

to bardzo rzadkie sytuacje, a wiekszosc¢ przypadkéw choroby wystepuje
spontanicznie.

Jesli obawiasz sie, ze mozesz cierpiec na dziedziczng
postac mastocytozy, porozmawiaj ze swoim lekarzem
na temat poradnictwa genetycznego.
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Jak diagnozowana jest zaawansowana
mastocytoza uktadowa?

Zgtaszajac sie do lekarza z powodu alergii lub problemow
skornych, lekarz moze zaleci¢ wykonanie kilku badan, aby
sprawdzic¢, czy cierpisz na mastocytoze uktadowg oraz jak
bardzo jest ona zaawansowana.

Jesli cierpisz na mastocytoze uktadowa, moga u Ciebie
wystepowac nastepujace objawy:
objawy skorne, takie jak swedzenie, pokrzywka (mate, swedzace, biate guzki
podobne do wysypki pokrzywkowej) lub zaczerwienienie skory podobne do
obserwowanego w przebiegu mastocytozy skornej;
zmniejszenie taknienia;
bol podczas wizyty w toalecie;
bole stawow;
niedokrwistosc¢, w przebiegu ktorej we krwi przenoszona jest
niewystarczajgca ilosc tlenu, co powoduje ostabienie i zmeczenie,
zaburzenia krzepniecia, takie jak samoistne powstawanie zasinien na skorze
lub wydtuzony czas krwawienia po przecieciu skory;,
objawy ze strony przewodu pokarmowego, takie jak bol brzucha, biegunka,

Dotyk, usmiech, cie
maja Znaczenie. ' ' . L nudnosci i wymioty;

D F wstrzgs anafilaktyczny, ciezkie i zagrazajgce zyciu schorzenie, w przebiegu
MOowic o chorob - ktdrego nie mozesz prawidfowo oddychaé, a funkcjonowanie organizmu
bllSleh jeSt wa \ AV 9 i z’ac?zyna us,talwac'. Cisnienie kryvi drastycznie‘spada, poyvodujac ufqate

Swiadomosci. Zwykle wystepuje na skutek niezwykle silnej reakcji
alergicznej, lecz moze wystgpic¢ u 0sob cierpigcych na mastocytoze
uktadowa.
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W ciezszych, bardziej zaawansowanych przypadkach mastocytozy uktadowej
moga wystgpic niektore z ponizszych objawow:

niezamierzona utrata masy ciata;

powiekszenie weztow chtonnych (limfadenopatia), ktére mogg stac sie
widoczne pod pachami, na szyi, w pachwinie i pod brodg;
powiekszenie watroby (hepatomegalia), ktére moze prowadzic¢
do zazotcenia skory (zottaczki) i uczucia silnego zmeczenia;
powiekszenie sledziony (splenomegalia), ktére moze wywotac
bol brzucha i barkuy;

niskie cisnienie krwi (niedocisnienie tetnicze);

nieprawidtowe wyniki badan laboratoryjnych krwi;

niskie stezenie zelaza (niedokrwistos¢);

niska liczba ptytek krwi (matoptytkowosc);

niskie stezenie albumin (hipoalbuminemia);

zbyt duzo komorek blastycznych w szpiku kostnym (> 5%);
powiekszenie watroby i (lub) sledziony (hepatosplenomegalia).

Wiele 0s6b cierpigcych na mastocytoze uktadowa skarzy sie na wystepujgce
nagle, trwajgce okoto 15-30 minut epizody objawow, takich jak:

uderzenia gorgca (uczucie suchego ciepta, niepodobne do pocenia sie);
bardzo szybkie bicie serca (kotatanie serca);
zawroty gtowy (uczucie oszotomienia).

Moga rowniez wystgpic:
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bole gtowy;,

dusznosc¢;

bol w klatce piersiowe;;

nudnosci;

biegunka;

nagty spadek cisnienia krwi (niedocisnienie tetnicze) powodujacy
niewyrazne widzenie oraz uczucie splgtania.

Po ustgpieniu epizodu osoby te odczuwajg silne zmeczenie oraz ospatosc
(spowolnienie) przez kilka godzin. Epizody te sg wywotywane przez nagte
uwolnienie z komorek tucznych zbyt duzej ilosci histaminy.

Wystgpienie epizodu mogg wywotac okreslone czynniki, takie jak:
zmiany temperatury, zmeczenie i nadmierny wysitek fizyczny;
zbyt duzy stres lub podekscytowanie;
ukgszenia lub uzadlenia owadow, na przyktad pchet i os;
zakazenia, takie jak przeziebienie lub grypa; alkohol;
niektore leki, takie jak ibuprofen, aspiryna lub antybiotyki;
inwazyjne zabiegi medyczne oraz badania endoskopowe
z uzyciem kontrastu;
niektore pokarmy, takie jak ser,
owoce morza lub przyprawy.

|
Mastocytoza uktadowa moze byc¢ trudna ' ‘
do rozpoznania, gdyz jej objawy roznig
sie u poszczegolnych oséb, w zaleznosci .
od tego, w jakiej czesci ciata doszto do
nagromadzenia komorek tucznych. Q
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Jakie badania wykorzystuje sie do
diagnozowania mastocytozy uktadowej?

Badanie morfologiczne krwi

Badanie morfologiczne jest rodzajem badania krwi oceniajgcym liczbe

i inne parametry krwinek. Nieprawidtowa liczba krwinek moze wynikac

z nagromadzenia komorek tucznych w szpiku kostnym. Z zyty na ramieniu
pobierana jest mata probka krwi, w ktorej mierzona jest liczba roznych

krwinek. Podczas tego badania okreslana jest liczba czerwonych krwinek
(przenoszacych tlen), biatych krwinek (zwalczajgcych zakazenia) oraz ptytek krwi
(wspomagajacych proces krzepniecia krwi). Na podstawie wyniku tego badania
lekarz ocenia, jak dobrze funkcjonujg niektére z narzgdow wewnetrznych.

Prawidtowa liczba krwinek czerwonych jest nastepujaca:

mezczyzni — 4,7-6,1 miliona komérek na mikrolitr (komorek/ml);

kobiety — 4,2-5,4 miliona komoérek/ml.

Gdy w Twojej krwi liczba krwinek czerwonych, czyli erytrocytéw bedzie zbyt
niska mamy do czynienia z niedokrwistoscig. Wtedy konieczne moze sie okazaé
zastosowanie leczenia niedokrwistosci w zaleznosci od jej przyczyny

np. niedoboru zelaza.

Prawidtowa liczba biatych krwinek jest nastepujaca:

mezczyzni — 5000-10 000 komorek na mikrolitr

kobiety — 4000-11 000 komorek na mikrolitr jesli nie jestes w cigzy.

Gdy w Twojej krwi liczba biatych krwinek jest zbyt wysoka, mamy do czynienia
z leukocytoza.

Prawidtowa liczba ptytek krwi jest nastepujaca:

mezczyzni i kobiety — 150 000-450 000 ptytek krwi na mikrolitr (ml).

Gdy liczba ptytek krwi w Twoim badaniu morfologicznym bedzie ponizej normy,
mamy do czynienia z matoptytkowoscia. Ten stan moze wigzac sie z ryzykiem
wystgpienia krwawien.
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Stezenie tryptazy we krwi

Stezenie substancji chemicznej o nazwie tryptaza we krwi mierzy sie za
pomocg badania krwi. Tryptaza jest wytwarzana przez komaorki tuczne.
Stezenie tryptazy we krwi na poziomie przekraczajgcym 20 nanogramow
(nanogram to miliardowa cze$é grama) w mililitrze krwi moze sugerowac zbyt
duzg liczbe komaorek tucznych w szpiku kostnym i w innych narzgdach.

Badanie USG

Badanie USG mozna wykorzystac¢ do sprawdzenia, czy doszto do powiekszenia
watroby oraz sledziony, ktore moze wystgpi¢ w niektorych przypadkach
mastocytozy uktadowej. Ultrasonograf wykorzystuje fale dzwiekowe o wysokiej
czestotliwosci w celu wygenerowania obrazu miekkich struktur znajdujgcych
sie w organizmie.

Badanie obrazowe DEXA

Absorpcjometria podwojnej energii promieniowania rentgenowskiego

(ang. dual energy X-ray, DEXA) jest rodzajem badania RTG, ktére umozliwia
pomiar ilosci wapnia w kosciach. Niskie stezenia wapnia zwykle wskazujg na
ostabienie i tamliwos¢ kosci (osteoporoze), ktére mogg wynikac ze zbyt duzej
ilosci komorek tucznych gromadzgcych sie we wnetrzu kosci. Komaorki tuczne
uwalniajg substancje, ktére prowadzg do ostabienia struktury kosci.

Badanie szpiku kostnego (trepanobiopsja)

Jesli wyniki badan sugerujg, ze mozesz cierpie¢ na mastocytoze uktadows,
prawdopodobnie zostanie wykonane u Ciebie badanie szpiku kostnego.
Otrzymasz znieczulenie miejscowe w celu zmniejszenia dolegliwosci bolowych
w obrebie skory i lezgcych pod nig tkanek. Przez skoére zostanie wprowadzona
dtuga igta do znajdujgcej sie pod nig kosci. Probki szpiku kostnego sg zwykle
pobierane z gornej czesci kosci miednicy, tuz ponizej talii.

—
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Igta stuzy do pobrania matej probki szpiku kostnego (miekkiej, ggbczastej
tkanki, wystepujgcej w jamach w srodkowej czesci duzych kosci). W przebiegu
mastocytozy uktadowej w szpiku kostnym moze znajdowac sie wieksza

od prawidtowej liczba komaorek tucznych, ktére mogg miec nietypowy ksztatt
(pod mikroskopem moga by¢ dtugie i cienkie, a nie okragte).

Szpik kostny moze zostac¢ rowniez zbadany w kierunku mutacji w genie
KIT w celu sprawdzenia, czy moze ona by¢ przyczyng wystepowania
mastocytozy uktadowe;.

W badaniu szpiku kostnego mozna rowniez stwierdzic¢, czy wystepuje u Ciebie
inny rodzaj nowotworu uktadu krwiotworczego, ktory wymaga leczenia.

Badania wykonywane wezly chtonne
w innych czesciach ciata

Lekarz moze zasugerowac pobranie

probki z innych czesci ciata w celu

sprawdzenia, czy doszto do sledziona
rozprzestrzenienia sie choroby.

Pozwoli to na ustalenie liczby i ksztattu

komorek tucznych w innych czesciach

ciata, na przyktad w sledzionie lub

w obrebie weztéw chtonnych.
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ZyCle toczy sie dalej,

.o

szukajmy nowych pas;
| realizujmy siebie.




W jaki sposéb moge uzyskac pewnosg,
ze choruje na mastocytoze uktadowg?

Uzyskanie wynikow wczesniej opisanych badan
pozwoli lekarzowi odniesc¢ je do wystandaryzowanych,
miedzynarodowych kryteriow rozpoznania mastocytozy.

Aby mie¢ pewnosc, ze chorujesz na mastocytoze uktadowg, musi u Ciebie
wystepowac jeden gtowny objaw przedmiotowy tzw. duze kryterium

i jeden dowolny dodatkowy objaw przedmiotowy tzw. mate kryterium.
Jesli nie wystepuje u Ciebie gtowny objaw przedmiotowy, nadal mozesz
cierpie¢ na mastocytoze uktadowag, o ile wystepujg u Ciebie trzy dodatkowe
objawy przedmiotowe.

Duze kryterium

Znaczne nagromadzenie komorek tucznych w szpiku kostnym. W przypadku
zaawansowanej mastocytozy uktadowej nagromadzenie tych komorek moze byc¢
stwierdzane rowniez w innych narzgdach wewnetrznych.

Mate kryteria
Wykazanie w biopsji co najmniej 25% komaorek tucznych o nieprawidtowym
wygladzie (przypominajgcych bardziej wrzeciona niz kule) lub nieprawidtowo
uformowanych.
Wykazanie w biopsji nieprawidtowosci w genie KIT.
Czynniki utatwiajgce identyfikacje komaorek (markery komaorkowe)
nietypowe dla komorek tucznych.
Stezenie tryptazy we krwi przekraczajgcej 20 ng/ml w wiecej
niz jednym badaniu krwi.
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Objawy B oraz objawy C
Alternatywng klasyfikacjg stuzgcg rozpoznaniu stopnia zaawansowania
mastocytozy uktadowej jest potwierdzenie wystepowania tzw. objawéw B i C.

Jesli lekarz stwierdzi, ze wystepuje u Ciebie co najmniej jeden

»objaw B”, oznacza to, ze mastocytoza uktadowa zaczyna powodowac
zmiany fizyczne w obrebie narzadéw wewnetrznych.

W sytuacji wystepowania ,objawow B" konieczne jest wdrozenie leczenia
w celu ztagodzenia objawow, a takze uwazna obserwacja w celu
sprawdzenia, czy nie dochodzi do nasilenia mastocytozy uktadowe;.

Jesli lekarz stwierdzi, ze wystepuje u Ciebie co najmniej jeden
»objaw C", oznacza to, ze mastocytoza uktadowa jest juz w stadium
zaawansowanym i powoduje uszkodzenia w obrebie narzadow
wewnetrznych. Konieczne jest pilne wdrozenie leczenia w celu
spowolnienia wzrostu i rozprzestrzeniania sie komorek tucznych.
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Objawy B

Biopsja szpiku kostnego wykazujgca > 30% nacieku przez komorki tuczne
i/lub stezenie tryptazy we krwi > 200 ng/ml.

Przedmiotowe objawy dysplazji lub mieloproliferacji w przypadku linii
niezwigzanych z komorkami tucznymi, ale kryteria niewystarczajgce

do definitywnego rozpoznania nowotworu uktadu krwiotworczego (AHNMD)
przy prawidtowej lub nieznacznie nieprawidtowe;j liczbie krwinek.

Objawy C
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Zaburzenie czynnosci szpiku kostnego objawiajgce sie co najmniej jedng
cytopenig (bezwzgledna liczba granulocytéw obojetnochtonnych

< 1,0 x 10%/I, stezenie hemoglobiny < 100 g/I lub liczba ptytek krwi

<100 x 10%/1), jednak brak oczywistych oznak obecnosci nowotworu uktadu
krwiotworczego niezwigzanego z komaorkami tucznymi.

Wyczuwalna w badaniu palpacyjnym hepatomegalia (powiekszenie watroby)
z uposledzeniem czynnosci watroby, wodobrzuszem

i/lub nadcisnieniem wrotnym.

Hepatomegalia bez uposledzenia czynnosci watroby i/lub wyczuwalna

w badaniu palpacyjnym splenomegalia bez hipersplenizmu

i/lub limfadenopatia w badaniu palpacyjnym bgdz obrazowym.
Wyczuwalna w badaniu palpacyjnym splenomegalia

(powiekszenie sledziony) z hipersplenizmem.

Zajecie uktadu kostnego z duzymi zmianami osteolitycznymi

i/lub ztamaniami patologicznymi.

Nieprawidtowe wchtanianie wraz z utratg masy ciata w zwigzku

Z nacieczeniem przewodu pokarmowego przez komaorki tuczne.

Informacje na temat roznych
metod leczenia moga byc
czasem przyttaczajgce.
Warto upewnic sie,

ze dysponujemy
wystarczajgca wiedzg)
niezbedng do podjecia
decyzji.




Jakie sg dostepne opcje terapeutyczne
w moim przypadku?

Dostepnosc terapii zalezy od rodzaju rozpoznanej mastocytozy oraz
stopnia nasilenia jej objawow. Lekarz moze zadecydowac, ze korzystne
bedzie wdrozenie wiecej niz jednej metody leczenia rownoczesnie.

Wyleczenie zaawansowanej mastocytozy uktadowej w wiekszosci przypadkow
nie jest mozliwe, jednak i w tej postaci choroby dostepne sg pewne metody
leczenia. Zespot sprawujgcy nad Tobg opieke omowi z Tobg rozne opcje
terapeutyczne i pomoze Ci zdecydowac, ktore metody leczenia sg dla Ciebie
najbardziej odpowiednie. Na kolejnych stronach przedstawiliSmy podsumowanie
roznych metod leczenia. Nie wszystkie z nich bedg odpowiednie w Twoim
przypadku. Zapytaj lekarza prowadzgcego, sprawujgcego nad Tobg opieke, jakie
metody leczenia mogag Ci pomac.

Kazda terapia wigze sie z ryzykiem wystgpienia dziatan
niepozadanych, dlatego warto porozmawiaé o tym z lekarzem.

Informacje na temat réznych metod leczenia moga by¢ czasem przyttaczajace,
zwtaszcza ze niedawno postawiono u Ciebie rozpoznanie choroby. Mozesz
zapytac lekarza, czy mogtbys jeszcze przemysle¢ pewne kwestie, zanim
podejmiesz decyzje dotyczgcg wyboru leczenia. Upewnij sie, ze dysponujesz
wszystkimi informacjami niezbednymi do podjecia decyzji. Dobrym pomystem
moze by¢ zapisanie pytan, ktore chcesz zadac podczas kolejnej wizyty.
Mozesz rowniez rozwazy¢ przeprowadzenie rozmowy z lekarzem w obecnosci
przyjaciela lub cztonka rodziny, aby notowat on dla Ciebie istotne informacje,
ktore bedziesz mogt przeczytac po wizycie.
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Dziatania niepozadane leczenia

W przypadku wielu metod leczenia mozliwe jest wystgpienie dziatan
niepozgdanych. Zalecamy konsultacje z lekarzem prowadzgcym w celu
omowienia dziatan niepozgdanych, ktére moga wystgpi¢ u Ciebie po
rozpoczeciu leczenia. Dziatania niepozadane wystepujg u wielu osob,

jednak zespot sprawujgcy nad Tobg opieke najczesciej moze je opanowac

w zadowalajgcym stopniu. By¢ moze bedziesz mogt wyprobowac inng metode
leczenia lub zostanie zmieniona intensywnosc terapii. Lekarz moze Ci rowniez
podac lek w celu wyleczenia dziatania niepozadanego.

Nalezy pamietac, ze wystgpienie dziatan niepozagdanych
nie zawsze oznacza koniecznosci przerwania leczenia.
Jesli zaczng wystepowac u Ciebie jakiekolwiek
dziatania niepozgdane, skontaktuj sie z zespotem
sprawujgcym nad Tobg opieke.

Jesli nie poinformujesz lekarza o tym fakcie, nie bedziesz w stanie
uzyskac¢ pomocy. Nie przerywaj leczenia bez wczesniejszej konsultacii.

Leki niezarejestrowane

Na pewnym etapie leczenia mozesz otrzymac szanse wyprobowania leku,
ktory zwykle nie jest stosowany w Twoim kraju do leczenia rozpoznanej

u Ciebie choroby. Lekarz moze zaoferowac Ci niezarejestrowany

lek po uwaznym rozwazeniu opcji dostepnych w Twoim przypadku.
Bedziesz mogt podjgc¢ decyzje wraz z lekarzem.
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Opcje
terapeutyczne

Ponizej opisano opcje terapeutyczne dostepne w przypadku
0SOb cierpigeych na zaawansowang mastocytoze uktadowa.
Leczenie moze pomoc osobom cierpigcym na mastocytoze
uktadowg na dwa sposoby.

Leczenie objawoéw (leczenie wspomagajace)

W przebiegu mastocytozy do organizmu uwalnianych jest zbyt duzo substancji
chemicznych, takich jak histamina. Powoduje to rozne problemy, w tym reakcje
alergiczne. Problemy te mogg negatywnie wptywac na codzienne zycie. W celu
zapewnienia lepszej jakosci zycia osobom cierpigcym na mastocytoze uktadowg
dostepne sg metody leczenia pozwalajgce na ztagodzenie niektorych objawow.

»  Blokery receptora H1 (leki przeciwhistaminowe) pomagajg w przypadku

L { tagodnych objawow reakcji alergicznych, takich jak katar czy swedzenie skory.
il ‘ Blokery receptora H2 stosowane sg w przypadku problemow zotgdkowych.
. b L Kremy lub tabletki zawierajgce steroidy (kortykosteroidy) utatwiajg ztagodzenie
DO k+a d ﬂyCh l nfO rm aCJ | Na temat problemow skérnych, takich jak swedzenie.

Fotochemioterapia PUVA tagodzi problemy skérne z wykorzystaniem leku oraz
Swiatta ultrafioletowego typu A.

\ Kromoglikan sodu hamuje uwalnianie z komaorek tucznych zbyt duzych ilosci

| substancji chemicznych. Jest on zwykle podawany w celu zapobiezenia
wystgpieniu objawow, a nie ich leczenia.

Bisfosfoniany lub suplementy wapnia wspierajg wzmacnianie kosci.

Inhibitory pompy protonowej (ang. proton pump inhibitor, PPI) tagodzg objawy
zotgdkowe oraz bol kosci.

Twojego rokowania, udzieli lekarz
prowadzgcy. Warto rozmawiag,
nie bojmy sie pytan.

—
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Wstrzykiwacze z adrenaling sg wykorzystywane do zatrzymania

wstrzgsu anafilaktycznego. Kazdy wstrzykiwacz zawiera jedng dawke
adrenaliny (0,3 mg dla oséb dorostych oraz 0,15 mg w przypadku dzieci).
S3 to urzgdzenia ratujgce zycie i lekarz moze zalecic, abys nosit je caty
czas przy sobie. Po docisnieciu wstrzykiwacza do zewnetrznej strony uda
nastepuje automatyczne uwolnienie leku. Wstrzykniecia mozna wykonywac
przez ubranie.

Pamietaj, aby zwracac¢ uwage na date waznosci umieszczong
na wstrzykiwaczu z adrenaling. Porozmawiaj z lekarzem na temat
prawidtowego korzystania ze wstrzykiwacza.

Zatrzymanie wzrostu i rozprzestrzeniania sie komoérek tucznych
W przebiegu mastocytozy komaorki tuczne rosngc zbyt szybko, moga
rozprzestrzenic sie do réznych czesci organizmu. Moze to prowadzi¢ do
uposledzenia funkcji niektorych narzgdéw. Nie istniejg leki pozwalajgce na
obnizenie liczby komorek tucznych w organizmie, jednak sg metody, ktére moga
powstrzymac ich rozprzestrzenianie sie.

Inhibitory kinazy tyrozynowej (ang. tyrosine kinase inhibitor, TKI) blokuja
aktywnosé przekaznikdw chemicznych (enzymaéw) okreslanych jako kinazy
tyrozynowe. Kinazy tyrozynowe utatwiajg wysytanie sygnatow do wzrostu

do komorek, dlatego blokowanie ich aktywnosci hamuje wzrost i podziaty
komarek tucznych. TKI przyjmuje sie w postaci tabletek lub kapsutek, zwykle
raz lub dwa razy na dobe. Istnieje wiele réznych rodzajow TKI. Sg tez leki, ktére
wspomagajg uktad odpornosciowy w walce z atakujgcymi komorkami, a takze
hamujg ich wzrost i rozprzestrzenianie sie w organizmie.
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Czasem zalecane jest zastosowanie chemioterapii, jesli mastocytoza
przeksztatcita sie w nowotwor ztosliwy lub jesli oprocz mastocytozy
wystepuje nowotwor uktadu krwiotwdrczego (mastocytoza uktadowa z
powigzanym nowotworem ztosliwym uktadu krwiotwdérczego [SM-AHN]).
W ramach chemioterapii wykorzystywane sg leki majgce na celu
zniszczenie komorek nowotworowych lub zahamowanie ich wzrostu

i rozprzestrzeniania sie. Chemioterapia moze doprowadzi¢ do wystgpienia
niedokrwistosci. Dlatego mozesz odczuwac zmeczenie i dusznosc.

Jest to bardzo bezpieczny zabieg. W ramach chemioterapii mozesz
otrzymac wiecej niz jeden lek. Ten rodzaj terapii okresla sie mianem
polichemioterapii. Jesli cierpisz na mastocytoze uktadowg z dodatkowym
nowotworem uktadu krwiotwoérczego (SM-AHN), rodzaj leczenia bedzie
zalezec od rodzaju wspotwystepujgcego nowotworu. Zalecamy konsultacje
z lekarzem w celu uzyskania dodatkowych informacji, a nastepnie zapisanie
ich w czesci przewidzianej na notatki w tej broszurze.

Przeszczepienie krwiotworczych komorek macierzystych

(ang. Hematopoietic Stem Cell Transplantation, HSCT) to zabieg
medyczny, podczas ktorego nieprawidtowy szpik kostny jest zastepowany
specjalnymi komaorkami, okreslanymi mianem krwiotworczych komorek
macierzystych, ktore przeksztatcajg sie w prawidtowy szpik kostny.

Ten zabieg okresla sie rowniez mianem przeszczepienia szpiku kostnego.
Przeszczep moze zostac rowniez wykonany w celu zastgpienia krwinek,
ktore ulegty uszkodzeniu lub zniszczeniu na skutek intensywnego leczenia
przeciwnowotworowego. Przeszczepienie szpiku kostnego stosuje

sie wytgcznie w przypadkach zaawansowanych postaci mastocytozy.
Komaorki macierzyste krwi do przeszczepienia muszg zostac uzyskane

od innej osoby (dawcy), ktéra musi zosta¢ odpowiednio dopasowana.
Zanim zostanie wykonany przeszczep prawdopodobnie najpierw otrzymasz

—
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chemioterapie w wysokiej dawce w celu zniszczenia nieprawidtowego
szpiku kostnego. Przeszczepienie komorek macierzystych to trudne

I stresujgce doswiadczenie. Jest aktualnie jedyng metodg wyleczenia
zaawansowanej mastocytozy. Z uwagi jednak na wysokie ryzyko powiktan
zwigzanych z procedurg, do przeszczepu szpiku kwalifilkowani sg tylko
mtodsi pacjenci, bez ciezkich chordb przewlektych. Zespot sprawujgcy nad
Tobg opieke oceni czy Twoj organizm jest wystarczajgco silny.

Radioterapia — mozesz otrzymac wysokg dawke kontrolowanego
promieniowania w celu przygotowania organizmu do przeszczepienia
komaorek macierzystych lub do poddania leczeniu obszaru ciata, w ktorym
doszto do nagromadzenia komaorek nowotworowych.

Spedzanie czasu z b‘llskrml 3 f.bblzm_

\

| przyJaC|o+m| nadal mozabyc j\




Badania
kliniczne

Badania kliniczne majg na celu ocene skutecznosci

| bezpieczenstwa nowych lekow. Uczestnictwo w badaniach
jest mozliwe w przypadku pacjentow spetniajgcych kryteria
wigczenia do badania.

Jesli prowadzone jest badanie kliniczne, w ktorym oceniane jest, czy nowy lek
moze pomoc w przypadku zaawansowanej mastocytozy uktadowej, mozesz
spetniac kryteria kwalifikujgce Cie do udziatu w tym badaniu. Wiecej informac;ji
uzyskasz od swojego lekarza prowadzgcego.

Pamietaj, ze oferowane w ramach badania klinicznego nowe leki nie zostaty
jeszcze przebadane, dlatego zalecamy rozmowe z zespotem sprawujgcym
nad Tobg opieke w celu ustalenia, czy udziat w badaniu klinicznym bedzie
odpowiedni w Twoim przypadku.

www.clinicaltrials.gov
Na tej stronie znajduje sie lista badan klinicznych
prowadzonych na catym swiecie.
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Pytania, ktére mozesz
zadac lekarzowi

Na jaki rodzaj mastocytozy choruje?

Czy wystepujgca u mnie mastocytoza jest rodzajem nowotworu ztosliwego?
Czy mam nosic ze sobg wstrzykiwacz z adrenaling?

Jak wptynie na mnie zaawansowana mastocytoza uktadowa?

Jakich rzeczy nie moge juz robic?

Jakie sg dostepne opcje terapeutyczne w moim przypadku?

Czy istniejg jakiekolwiek zagrozenia zwigzane z leczeniem?

Jakie sg dziatania niepozgdane leczenia?

Czy moje objawy ustgpig, gdy rozpoczne leczenie? Skad bede wiedziec,

ze leczenie jest skuteczne?

Jakie sg w moim przypadku inne opcje, jesli leczenie okaze sie nieskuteczne?
Czy moge wzig¢ udziat w badaniu klinicznym?

Jak dtugo zyje sie z tg chorobg?

Czy istniejg grupy wsparcia, do ktorych moge dotgczyc?
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Umiejetne zadawanie
pytan jest bardzo wazne.
Spisywanie mysli,
zwigzanych z chorobg
moze okazac sie przydatnag

wskazowkg podczas
wizyty medyczne).

Miejsce na inne pytania, ktore chcesz
zadac lekarzowi
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Nazwa leku Notatki




Dataigodzina  Lekarz Whnioski z wizyty




Wiedza na temat ehoroby
moze byc¢ z poczatku
przyttaczajgca. Czytajmy
O niej i korzystajmy

ze sprawdzonych zrodet.

26 Stownik pojec

Adrenalina

Inna nazwa epinefryny. Jest to
hormon wytwarzany przez organizm,
ktory wyzwala reakcje typu ,walcz
albo uciekaj”. Jest podawany jako
lek w przypadku ciezkich reakcji
alergicznych.

Alergeny

Sa to wszystkie czynniki, ktore
wyzwalajg reakcje alergiczng. Moze
to by¢ pokarm, rodzaj materiatu lub
rodzaj zwierzecia. Rozne osoby s3
uczulone na rozne rzeczy.

Biataczka

Rodzaj nowotworu ztosliwego, ktory
bierze swoj poczgtek w miejscu
wytwarzania krwinek, zwykle w szpiku
kostnym. Prowadzi do wystgpienia
zbyt duzej liczby biatych krwinek.
Istniejg rozne rodzaje biataczki.

Biopsja

Zabieg medyczny, podczas ktérego

Z ciata pobierana jest mata probka
tkanki w celu jej uwaznego obejrzenia
pod mikroskopem.

Epinefryna

Inna nazwa adrenaliny. Jest to
hormon wytwarzany przez organizm,
ktory wyzwala reakcje typu ,walcz
albo uciekaj". Jest podawany jako
lek w przypadku ciezkich reakg;ji
alergicznych.

Hepatomegalia

Inna nazwa powiekszenia watroby,
ktore sprawia, ze jest ona wieksza
niz powinna.

Hepatosplenomegalia
Jednoczesne powiekszenie watroby
i Sledziony, ktore sprawia, ze sg one
wieksze niz powinny.

Histamina

Substancja chemiczna wytwarzana
przez organizm, ktora utatwia ochrone
przed zakazeniami. Histamina jest
uwalniana do krwiobiegu podczas
reakcji alergiczne.
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Hipoalbuminemia

Zbyt niskie stezenie jednego z biatek
znajdujacych sie we krwi — albumin.
Albuminy utatwiajg transportowanie
w organizmie substancji, takich jak
hormony i leki.

Kotatanie serca

Uczucie galopowania lub trzepotania
serca bgdz wrazenie pominietych
uderzen serca.

Komorki macierzyste krwi

S to komorki w szpiku kostnym, ktére
wytwarzajg krwinki. Okreslane sg

one réwniez mianem krwiotworczych
komorek macierzystych.

Krwiotworcze komorki macierzyste
Sag to komorki w szpiku kostnym,
ktore wytwarzajg krwinki. Okreslane
Sg one rowniez mianem komorek
macierzystych krwi.

Leukocytoza
Wyzsza od prawidtowe;j liczba biatych
krwinek w organizmie.

Limfadenopatia
Nieprawidtowy rozmiar, liczba lub
konsystencja weztow chtonnych.
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Matoptytkowos¢é

Schorzenie, w przebiegu ktorego
liczba ptytek krwi jest niska, przez co
krew nie krzepnie prawidtowo

Niedocisnienie tetnicze

Inna nazwa niskiego cisnienia krwi.
Niskie cisnienie krwi to odczyt
nieprzekraczajgcy 90/60 mmHg.

Niedokrwistosé

Schorzenie, w przypadku ktorego
liczba czerwonych krwinek
przenoszagcych tlen w organizmie jest
niewystarczajgca.

Organomegalia

Powiekszenie narzgdow
wewnetrznych, ktore sprawia,
ze sg one wieksze niz powinny.

Osteoliza

Sytuacja, gdy kosci w organizmie
tracg swoje sktadniki i stajg sie stabe
oraz cienkie.

Osteoporoza

Schorzenie, ktore ostabia kosci

i sprawia, ze sg bardziej podatne
na ztamania.

Polichemioterapia

Rodzaj chemioterapii, w ktorej
wykorzystywany jest wiecej niz
jeden rodzaj leku.

Resuscytacja

Proba przywrocenia oddechu

po ustaniu oddychania. Resuscytacja
krgzeniowo-oddechowa jest rodzajem
resuscytacji.

Splenomegalia
Inna nazwa powiekszenia sledziony,
ktora staje sie wieksza niz powinna.

Wodobrzusze
Nieprawidtowe nagromadzenie ptynu
w obrebie brzucha.

Wstrzykiwacz z epinefryna
Okreslany rowniez nazwa EpiPen.
Jest to automatyczny wstrzykiwacz
z igtg zawierajacy lek — epinefryne
— ktory stuzy do wstrzykiwania leku
do ciata w celu zatrzymania ciezkiej
reakcji alergicznej.

Wstrzas anafilaktyczny
Niebezpieczne schorzenie,

w przebiegu ktérego dochodzi

do nagtego spadku cisnienia krwi
oraz zwezenia drog oddechowych,
co uniemozliwia oddychanie.
Wymaga natychmiastowego
wdrozenia leczenia.

Zaburzenia wchianiania
Niezdolnos¢ organizmu

do wchtaniania sktadnikow
odzywczych z pozywienia.

Zaburzenia czynnosci narzadu
Sytuacja, gdy jeden lub wiecej
narzgdow wewnetrznych

nie pracuje prawidtowo.

Zéttaczka

Zazotcenie skory oraz biatek oczu.
Moze by¢ objawem problemow
ze zdrowiem, na przyktad choroby
watroby.
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