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Seltene Erkrankung, die einer interdisziplinaren Betreuung bedarf

Die systemische Mastozytose
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Mastozytosen sind Erkrankungen, die durch eine ge-
steigerte und unkontrollierte Vermehrung von Mast-
zellen hervorgerufen und definiert werden. Seit der
neuen Klassifikation der Weltgesundheitsorganisation
(WHO) 2017 [1, 2] wird die Mastozytose als eine eigen-
standige Erkrankung betrachtet und gehort nicht mehr
zu den klassischen myeloproliferativen Neoplasien.
Unterschieden werden zwei Formen der Mastozytose:
einerseits die kutane Form (Urtikaria pigmentosa), die
auf die Haut beschrdnkt ist und héaufig bei Kindern
vorkommt, und andererseit die systemischen Masto-
zytosen, bei denen andere Organe wie Leber, Milz, Ma-
gen-Darm-Trakt oder Lymphkoten ausgehend vom
Knochenmark befallen sein kénnen.

Die Beschwerden der Mastozytose sind unspezifisch.
Dementsprechend ist die Zeitspanne zwischen Erstma-
nifestation und Diagnose meist lang. Die Symptome
werden durch die Organinfiltration mit Mastzellen und
die damit verbundene erhohte Freisetzung von Mast-
zellmediatoren, wie zum Beispiel Histamin, Prosta-
glandine, Leukotriene und andere Zytokine, verur-
sacht. Bei der kutanen Mastozytose fiihrt dies meist
nur zu lokalen Verdanderungen (Rotungen, Schwellun-
gen, Juckreiz) im Bereich der befallenen Hautareale.

Bei einer systemischen Mastozytose treten oft
generalisierte Symptome wie etwa Juckreiz, Haut-
rotung und -schwellung, Hitzegefiihl («Flush»-Sym-
ptomatik), Luftnot, Kopfschmerzen, Schwindel, Kreis-
laufreaktionen, Ubelkeit, Erbrechen, Durchfall auf [3].
Im Extremfall kommt es durch massive Ausschiittung
von Mediatoren aus den Mastzellen zur Anaphylaxie
[4]. Eine Osteopenie respektive -porose ist ebenfalls
eine mogliche Manifestation der Mastozytose [5].

Die Mastozytose bleibt mit einer Inzidenz von <10 neu
Erkrankten pro 1 Million Einwohner eine sehr seltene
Erkrankung [6] und sollte immer an einem spezia-
lisierten Zentrum, wie zum Beispiel den Schwerpunkt-
zentren des Europdischen Kompetenz-Netzwerks fur
Mastozytose (ECNM-Zentren), mitbetreut werden. An
diesen spezialisierten Zentren erfolgt der Zusammen-
schluss verschiedener Fachbereiche, die in der Versor-
gung von Patienten mit Mastzellerkrankungen interdis-
ziplindr und bereichsiibergreifend zusammenarbeiten,
sich regelmassig liber Mastzellerkrankungen fortbil-
den und sich tiber neueste Entwicklungen untereinan-
der austauschen.
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Die Abklarung der Mastzellerkrankungen umfasst La-
boruntersuchungen und ergidnzend Knochenmark-
punktion, Knochendichtemessung, Rontgen sowie even-
tuell Kolo- und Gastroskopie. Diese dienen der genauen
Bestimmung des Mastozytose-Subtyps, was fiir die kor-
rekte Beratung und Behandlung von Bedeutung ist.
Eine Fritherkennung sowie korrekte Behandlung sind
fiir die Lebensqualitdt der Patientinnen und Patienten
entscheidend, da diese oft jahrelang unter den Sym-
ptomen leiden.

Nach der Diagnosestellung richtet sich die Therapie
einer systemischen Mastozytose nach dem Stadium
der Erkrankung (indolent, aggressiv oder Mastzellleuk-
amie).

Eine Aufklarung und Beratung beziiglich Provoka-
tionsfaktoren ist zundchst wichtig, da diese zu einer
Verschlechterung bestehender Symptome bis hin zur
Anaphylaxie fiihren kénnen. Aufgrund der Gefahr einer
Anaphylaxie empfiehlt sich fiir alle Patientinnen und
Patienten die Verordnung eines Notfallsets sowie die
Ausstellung eines Notfallausweises. Bei Interventionen
und Operation muss eine Prophylaxe ebenfalls inter-
disziplindr besprochen und eingesetzt werden.

Therapieziel ist die Symptomreduktion,
eine kurative Behandlung ist bisher nicht
moglich.

Eine kurative Behandlung fiir die Mastozytose ist wei-
terhin nicht vorhanden und das Ziel der Therapie bleibt
eine Reduktion der Symptome. Dafiir bestehen verschie-
dene Moglichkeiten wie zum Beispiel Medikamente,
welche die freigesetzten Mastzellmediatoren (z.B. Anti-
histaminika) respektive die Aktivierung von Mastzellen
(sog. «Mastzellstabilisatoren», z.B. Cromoglicinsédure)
hemmen, oder Medikamente, welche das Wachstum
und das Uberleben von Mastzellen beeinflussen (zytore-
duktive Therapien, wie z.B. Interferon oder Cladribin).
Seit einigen Jahren besteht zusatzlich mit dem Multi-
Tyrosinkinase-Inhibitor Midostaurin bei einer fortge-
schrittenen systemischen Mastozytose eine neue thera-
peutische Option. Im fortgeschrittenen Stadium haben
etwa 90% der Betroffenen eine KIT-D816V-Mutation.
Diese wird als Treiber des unkontrollierten Zellwachs-
tums bei der systemischen Mastozytose erachtet [7] und
ist Angriffspunkt des Tyrosinkinase-Inhibitors Midos-
taurin. Diese Behandlung, deren Wirksamkeit in einer
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2016 publizierten Studie untersucht wurde [8], ist in der
Schweiz von Swissmedic seit 2017 fiir Patientinnen und
Patienten mit einer fortgeschrittenen systemischen
Mastozytose zugelassen.

In der spannenden Review von Reinhart et al. in der
aktuellen Ausgabe des Swiss Medical Forum [9] wird
anhand eines eindriicklichen Falles die Bedeutung von
Diagnostik und Therapie der systemischen Mastozy-
tose dargestellt und zusammengefasst.
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