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Wenn Mastzellen krank machen

 Fallvorstellung

 Symptomatik

 Diagnostik

 Therapie



Fallvorstellung

 Herr K. N. 1988  04.07.2017:

 Notfallmässige Zuweisung mit dem Rettungsdienst in den Schockraum des KSW 
mit unklarer Bewusstlosigkeit und Verdacht auf Zustand nach Krampfanfall

 Der Rettungsdienst wurde von Bauarbeitern alarmiert bei nicht ansprechbarem 
Patienten im Auto am Lenkrad sitzend. Keine Hinweise auf einen Unfall oder 
Trauma. Bei Eintreffen der Ambulanz war der Patient in Seitenlage auf der Strasse, 
eingestuhlt und eingenässt. Es wurden hypotone Blutdruckwerte 96mmHg 
systolisch gemessen, initial bds. träge Pupillen, Blut im Mund, Blutzuckerwert bei 
5.1 mmol/l, Temperatur 35.6°C, SpO2 initial 80% unter Raumluft und Einführung 
eines Wendel. Es erfolgte die Gabe von ca. 1.0 l NaCl durch den Rettungsdienst 
und Tavegyl® bei rötlichem Integument



Fallvorstellung

 Herr K. N. 1988  04.07.2017:

 Bei Ankunft ans KSW eingeschränkte Neurologie mit lediglich gezielter Abwehr, 
fehlender verbaler Antwort und spontaner Bewegung aller Extremitäten (GCS 8)

 EEG ohne epileptische Potentiale; CT- und MRI-Schädel ohne Auffälligkeiten

 LP ohne pathologischen Befund

 Anamnese: ähnliche Episode (weniger schlimm) 2016 und 2013

 Hochgradiger Verdacht auf Temporallappen-Epilepsie und Beginn einer 
antiepileptischen Therapie mit Levetiracetam (Kepra®), Spitalentlassung am 
06.07.2017

 Langzeit-EEG (03.-06.08.2017 und 17.-21.11.2017) ohne epileptogene Aktivität

 Orthostase-EEG 04.08.2017: Normalbefund





Mastzellen

 Mastzellen entstehen aus Stammzellen im Knochenmark und befinden sich bei jedem 
Menschen in der Haut, den Schleimhäuten und auch in anderen Geweben.

 Mastzellen sind ein Teil des Immunsystems indem sie dieses z.B. durch Ausschüttung 
von Histamin aktivieren

 Eine Starke Ausschüttung von Botenstoffen aus Mastzellen führt zu Juckreiz, Rötung, 
lokaler Schwellung, Kopfschmerzen, Schwindel, Durchfall und Kreislaufreaktionen



Mastozytose

 Die pathologische Vermehrung von Mastzellen im Gewebe (Mastozytose) wird in zwei 
häufige, zumeist wenig aggressive Formen aufgeteilt:

 Die kutane Mastozytose, die häufigste Form, liegt vor, wenn die Anzahl der Mastzellen nur in der Haut erhöht 
ist. Sie wird auch als Urticaria pigmentosa bezeichnet. Die kutane Mastozytose befällt häufig Kinder.

 Die systemische Mastozytose liegt vor, wenn sich Mastzellen in anderen Geweben und Organen ansammeln, 
meist im Knochenmark, seltener in Leber, Milz, Magen-Darm-Trakt oder Lymphkoten.

 Erstmalige Beschreibung der kutanen Mastozytose (Urticaria pigmentose) 1869

 Über eine systemische Mastozytose wurde erstmals 1949 berichtet. Die systemische 
Mastozytose ist eine sehr seltene Erkrankung, die Inzidenz wir auf unter 1 
Neuerkrankung pro 100'000 Einwohner pro Jahr geschätzt

 2/3 der Patienten sind Kinder (meist kutane Mastozytose), 1/3 der Patienten sind 
Erwachsene (häufiger systemische Mastozytose)



Mastozytose

 Es besteht keine Geschlechtsprädisposition

 Es handelt sich fast immer um sporadische Erkrankungen

 Sehr selten tritt die Mastozytose auch familiär auf (mit meist dominantem Erbgang)







Darier-Zeichen



Diagnostische Kriterien der
systemischen Mastozytose gemäss WHO 2016

 Hauptkriterium:
 Multifokale, dichte Mastzelleninfiltrate (mehr als 15 zusammenliegende Mastzellen) 

in der Knochenmarkbiopsie oder in Biopsien aus anderen Organen als der Haut

 Nebenkriterien:
 >25% atypische Mastzellen im Knochenmarkausstrich oder in anderen Organen
 eine KIT-Punktmutation in Codon 816 in Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

aus anderen Organen als der Haut
 Expression von CD2 oder CD25 durch Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

anderen Organen als der Haut
 Tryptase im Serum von mehr als 20 ng/ml

Diagnose wird gestellt wenn das Hauptkriterium und 1 Nebenkriterium erfüllt 
sind oder wenn mindestens 3 Nebenkriterien erfüllt sind



Fallvorstellung

 Weiteres Vorgehen ?



Diagnostische Kriterien der
systemischen Mastozytose gemäss WHO 2016

 Hauptkriterium:
 Multifokale, dichte Mastzelleninfiltrate (mehr als 15 zusammenliegende Mastzellen) 

in der Knochenmarkbiopsie oder in Biopsien aus anderen Organen als der Haut

 Nebenkriterien:
 >25% atypische Mastzellen im Knochenmarkausstrich oder in anderen Organen
 eine KIT-Punktmutation in Codon 816 in Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

aus anderen Organen als der Haut
 Expression von CD2 oder CD25 durch Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

anderen Organen als der Haut
 Tryptase im Serum von mehr als 20 ng/ml

Diagnose wird gestellt wenn das Hauptkriterium und 1 Nebenkriterium erfüllt 
sind oder wenn mindestens 3 Nebenkriterien erfüllt sind











Fallvorstellung

 KM-Biopsie:



Diagnostische Kriterien der
systemischen Mastozytose gemäss WHO 2016

 Hauptkriterium:
 Multifokale, dichte Mastzelleninfiltrate (mehr als 15 zusammenliegende Mastzellen) 

in der Knochenmarkbiopsie oder in Biopsien aus anderen Organen als der Haut

 Nebenkriterien:
 >25% atypische Mastzellen im Knochenmarkausstrich oder in anderen Organen
 eine KIT-Punktmutation in Codon 816 in Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

aus anderen Organen als der Haut
 Expression von CD2 oder CD25 durch Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

anderen Organen als der Haut
 Tryptase im Serum von mehr als 20 ng/ml

Diagnose wird gestellt wenn das Hauptkriterium und 1 Nebenkriterium erfüllt 
sind oder wenn mindestens 3 Nebenkriterien erfüllt sind



Fallvorstellung

 Mastzell-Immunphänotypisierung aus KM-Aspirat:



Fallvorstellung

 Molekulare Diagnostik aus KM-Aspirat:



Diagnostische Kriterien der
systemischen Mastozytose gemäss WHO 2016

 Hauptkriterium:
 Multifokale, dichte Mastzelleninfiltrate (mehr als 15 zusammenliegende Mastzellen) 

in der Knochenmarkbiopsie oder in Biopsien aus anderen Organen als der Haut

 Nebenkriterien:
 >25% atypische Mastzellen im Knochenmarkausstrich oder in anderen Organen
 eine KIT-Punktmutation in Codon 816 in Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

aus anderen Organen als der Haut
 Expression von CD2 oder CD25 durch Mastzellen aus dem Knochenmark oder 

anderen Organen als der Haut
 Tryptase im Serum von mehr als 20 ng/ml

Diagnose wird gestellt wenn das Hauptkriterium und 1 Nebenkriterium erfüllt 
sind oder wenn mindestens 3 Nebenkriterien erfüllt sind



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie



"B- und C-findings" bei systemischer 
Mastozytose gemäss WHO 2016



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Keine "C-findings"
 Keine assoziierte hämatologische Neoplasie
 Niedrige Mastzell-Last (Tryptase <200 µg/l)
 Hautläsionen finden sich praktisch immer

 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose

 Wie indolente systemische Mastozytose aber ohne Hautläsionen
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose

 ≥ 2 "B-findings" ohne "C-findings"
 Keine assoziierte hämatologische Neoplasie
 Hohe Mastzell-Last (Tryptase >200 µg/l)
 Keine Hinweise für eine Mastzell-Leukämie

 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie

 Zusätzlich vorliegende assoziierte hämatologische Neoplasie:
 MDS, MPN, AML, Lymphom

 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose

 ≥ 1 "C-finding"
 Keine Hinweise für eine Mastzell-Leukämie
 Normalerweise finden sich keine Hautläsionen

 Mastzell-Leukämie



Klassifikation der systemischen Mastozytose 
gemäss WHO 2016

 Systemische Mastozytose:

 Indolente systemische Mastozytose
 Knochenmark-Mastozytose
 Smouldering systemische Mastozytose
 Systemische Mastozytose mit assoziierter hämatologischer Neoplasie
 Aggressive systemische Mastozytose
 Mastzell-Leukämie

 KM-Biopsie mit diffuser Infiltration durch unreife Mastzellen
 KM-Aspirat mit Infiltration durch >20% Mastzellen
 Bei typischen Fällen Ausschwemmung von >10% Mastzellen ins Blut
 Normalerweise finden sich keine Hautläsionen







Therapie der systemischen Mastozytose

 Basistherapie:
 Tägliche Einnahme oraler H1-Antihistaminika:

 Desloratadin (Aerius®) 3x5mg pro Tag

 Bei Beschwerden im Verdauungstrakt (Diarrhoe) zusätzliche Gabe eines H2-
Antihistaminikums: Ranitidin (Ranimed®)

 Epipen® (0.3mg Adrenalin) in Reserve

 Suche und ev. Therapie einer Osteoporose

 Bei resistenten Verlaufen:
 Kortikosteroide
 Interferon
 Cladribin
 Midostaurin



Therapie der systemischen Mastozytose



Prognose der systemischen Mastozytose

 Die Lebenserwartung bei indolenter systemischer Mastozytose gilt als normal !

 Aggressive Verlaufsformen (Mastzell-Leukämie) sind sehr selten



Fallvorstellung

 Herr K. N. 1988:

 Unter strikter Einhaltung der Basismassnahmen besteht seit 2018 ein vollständig 
beschwerdefreier Verlauf

 Der Patient hat seine Erlaubnis zum Autofahren wieder zurück erhalten und ist 
wieder 100% in seinem angestammten Beruf (Chauffeur im öffentlichen Verkehr) 
tätig



Take home message

 Bei Anaphylaxie, Synkope, Flush, Pruritus bzw. bräunlichen Hautveränderungen und 
Urtikaria sowie bei ungeklärten gastrointestinalen Beschwerden und Kopfschmerzen 
sollte differentialdiagnostisch immer an eine systemische Mastozytose gedacht werden

 Die Tryptase im Serum gilt als Screening-Parameter, ein erhöhter Wert ist für die 
Diagnosestellung nicht ausreichend und ein normaler Wert schliesst eine systemische 
Mastozytose nicht aus

 Zur Diagnosesicherung ist eine Knochenmark- und molekulargenetische Untersuchung 
sowie eine Erfüllung der diagnostischen Kriterien der WHO-Klassifikation 2016 nötig

 Die Therapie erfolgt symptomorientiert. Mit dem Tyrosinkinaseinhibitor Midostaurin steht 
bei fortgeschrittenen systemischen Mastozytosen eine neuere Therapieoption zur 
Verfügung



Take home message

 Wichtig ist die Ausrüstung mit Notfallmedikamenten und einem Adrenalin-Autoinjektor

 Es besteht ein erhöhtes Risiko für schwergradige Reaktionen nach 
Hymenopterenstichen, auch bei Nichtallergikern



VIELEN DANK
FÜR IHRE AUFMERKSAMKEIT !


