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RESUMO – Introdução: A designação de mastocitose engloba várias entidades clinicamente distintas caracterizadas 
pela acumulação tissular de mastócitos. A pele é o órgão mais frequentemente envolvido. Consideram-se 4 padrões 
clínicos de mastocitose cutânea: urticária pigmentosa (UP), mastocitose cutânea difusa, mastocitoma e telangiec-
tasia macularis eruptiva perstans. Na infância, a doença é habitualmente autolimitada e exclusivamente cutânea. 
Material e Métodos: Apresenta-se um estudo retrospetivo dos doentes com mastocitose cutânea observados na Con-
sulta de Dermatologia Pediátrica do Hospital de Curry Cabral entre 2001 e 2010. Resultados: Foram englobados 32 
doentes (20 do sexo masculino e 12 do sexo feminino). Em 90.6% dos casos, as manifestações surgiram antes dos 2 
anos. Apenas foram observadas UP (53,1%) e mastocitomas (46,9%). O tronco e a raíz dos membros foram as locali-
zações preferenciais. O sinal de Darier estava presente em 87,5% dos casos (94,1% das UP e 80% dos mastocitomas). 
As manifestações associadas foram: prurido (40,6%), formação de bolha (28,1%), flushing (18,8%) e dermografismo 
(12,5%). Não foram documentados casos de mastocitose sistémica. Dois doentes tinham história familiar de mas-
tocitose cutânea. Não foram detetadas alterações laboratoriais significativas. Nos 16 casos determinados, os níveis 
séricos de Triptase-alfa foram normais. Discussão: Estes resultados estão de acordo com a literatura, nomeadamente 
em relação às formas clínicas mais frequentes, localizações habituais, elevada frequência do sinal de Darier e idade 
precoce de início. Quando determinados, os níveis séricos de Triptase-alfa foram normais, o que está de acordo com 
a ausência de envolvimento sistémico. A maior prevalência no sexo masculino tem sido relatada em alguns estudos.

PALAVRAS-CHAVE – Mastocitose cutânea; Criança.

CUTANEOUS MASTOCYTOSIS IN CHILDHOOD – RETROSPECTIVE 
STUDY OF 32 PATIENTS

ABSTRACT – Introduction: Mastocytosis is a broad term that includes a set of clinically distinct entities characterized 
by the accumulation of mast cells in tissues. The skin is the organ most frequently involved. There are four clinical pat-
terns of cutaneous mastocytosis: urticaria pigmentosa (UP), diffuse cutaneous mastocytosis, mastocytoma and telan-
giectasia macularis eruptiva perstans. In childhood, the disease is usually limited to the skin. Material and Methods: 
Retrospective study of patients with cutaneous mastocytosis of the Pediatric Dermatology Outpatient Clinic at Hospital 
de Curry Cabral between 2001 and 2010. Results: Thirty-two patients were included (20 male and 12 female). In 90.6% 
of the cases, the manifestations began before two years of age. Only urticaria pigmentosa (53.1%) and mastocytomas 
(46.9%) were observed. The trunk and proximal portion of the limbs were the preferred locations. Darier´s sign was pre-
sent in 87.5% of cases (94.1% of UP and 80% of mastocytomas). The associated manifestations were pruritus (40.6%), 
blistering (28.1%), flushing (18.8%) and dermographism (12.5%). There were no cases of systemic mastocytosis. Two 
patients had a family history of cutaneous mastocytosis. No significant laboratory abnormalities were detected. In the 
16 cases determined, serum levels of alpha-tryptase were within normal range. Discussion: These results are consistent 
with the literature, particularly in relation to common clinical forms, the usual locations, high frequency of Darier´s sign 
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and early age of onset. Once determined, the serum levels of alpha-tryptase were normal, which is consistent with the 
absence of systemic involvement. The higher prevalence in males has been reported before.
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INTRODUÇÃO

Os mastócitos são células que têm origem na célu-
la hematopoiética pluripotente CD34+ que terminam a 
sua maturação nos tecidos periféricos, onde adquirem 
os grânulos citoplasmáticos que lhes são característicos1. 
Durante este processo de proliferação e diferenciação, o 
fator das células estaminais (SCF) desempenha um papel 
fundamental através da ligação ao respetivo recetor na 
membrana celular dos mastócitos (c-kit)2.

No indivíduo saudável, os mastócitos distribuem-se 
na derme, sistema respiratório, aparelho gastrointestinal 
e trato genitourinário onde desempenham funções de de-
fesa, libertando o conteúdo dos seus grânulos (histamina, 
proteoglicanos, proteases, prostaglandina D2, leucotrie-
no C4 e outras citocinas) após estimulação.

A designação genérica de mastocitose engloba um 
conjunto de entidades, clinicamente distintas, caracte-
rizadas pela proliferação e acumulação de mastócitos 
nos tecidos3. A pele é o orgão mais frequentemente en-
volvido4. Habitualmente a mastocitose surge durante a 
infância sendo, nestes casos, formas maioritariamen-
te cutâneas e autolimitadas em oposição às formas do 
adulto, onde o envolvimento sistémico e a evolução para 
a cronicidade são frequentes5.

A etiologia é ainda tema de debate, no entanto, es-
tudos recentes demonstraram presença da mutação ati-
vadora c-kitD816V, sobretudo implicada nas formas não 
familiares do adulto6.

Consideram-se quatro formas clínicas de masto-
citose cutânea: mastocitoma, urticária pigmentosa,  
telangiectasia macularis eruptiva perstans e mastocitose 
cutânea difusa.

O presente estudo teve como objetivo determinar as 
formas de apresentação e manifestações mais frequentes 
nos doentes com mastocitose, observados na Consulta 
de Dermatologia Pediátrica do Hospital de Curry Cabral 
entre 2001 e 2010.

MATERIAL E MÉTODOS

Apresenta-se um estudo retrospetivo e descritivo, efe-
tuado a partir da análise dos processos clínicos referentes 
aos doentes com diagnóstico de mastocitose cutânea ob-
servados na Consulta de Dermatologia Pediátrica do Hos-
pital de Curry Cabral entre 01.01.2001 e 31.12.2010. 
O diagnóstico foi confirmado através de biópsia cutânea 
em 23 doentes, nos restantes o diagnóstico foi clínico. Foi 
recolhida a seguinte informação clínica: sexo, idade à al-
tura do diagnóstico, localização e morfologia das lesões, 
história familiar e pessoal, manifestações associadas e 
resultados analíticos.

RESULTADOS

Do total de 32 doentes identificados, 12 (37,5%) 
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eram do sexo feminino e 20 (62,5%) do sexo masculino. 
A idade dos doentes na data do diagnóstico está ilus-
trada na Fig. 1. Em cerca de 60% dos casos, o diagnós-
tico foi estabelecido antes dos 6 meses de idade e em 
90% antes dos 2 anos. As formas clínicas observadas 
foram urticária pigmentosa (UP) em 17 doentes (53,1%) 
e mastocitoma em 15 doentes (46,9%) (Fig. 2 e Fig. 3). 

A localização das lesões está detalhada na Tabela 1. 
As manifestações cutâneas associadas estão registadas 
na Tabela 2. Apenas um doente com um mastocitoma do 
braço não tinha manifestações associadas. Foram regis-
tados episódios de hipotensão e dispneia num doente de 
seis meses de idade, com mastocitoma da perna esquer-
da (3x1cm) desde os dois meses. A avaliação analítica 
complementar, para despiste de envolvimento sistémico, 
incluindo os níveis séricos de Triptase-alfa, não revelou 
alterações. O doente foi submetido a exérese da referida 
lesão com regressão dos sintomas.

Apurou-se provável história familiar de UP em dois 
casos: no irmão de doente seguido por UP e no tio de um 
doente seguido por mastocitoma, ambos os familiares 
não foram observados na consulta. Verificou-se história 
pessoal de rinite alérgica num doente com UP. 

Todos os doentes foram submetidos a avaliação ana-
lítica complementar (hemograma e IgE) que não revelou 
alterações significativas. Em 16 doentes (11 UP e 5 mas-
tocitomas) foram determinados os níveis séricos de Trip-
tase-alfa (análise disponível após 2005). Todos tinham 
valores dentro do intervalo da normalidade (valor médio 
5,5ng/mL). 

Fig 1 - Idade de diagnóstico.

Fig 2 - Urticária pigmentosa (UP).

Fig 3 - Mastocitomas.

Tabela 1 - Distribuição das lesões cutâneas

LOCALIZAÇÃO URTICÁRIA PIGMENTOSA MASTOCITOMA

Face 5 (29,4%) 1 (6,7%)

Tronco 16 (94,1%) 9 (60%)

Membros 9 (52,9%) 3 (20%)

Acral 1 (5,9%) 2 (13,3%)*

*Nota: documentou-se presença de mastocitoma plantar.
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DISCUSSÃO

Apesar de se considerar que a mastocitose cutânea 
tem uma incidência semelhante em ambos os sexos, no 
presente estudo verificou-se um predomínio de doentes 
do sexo masculino o que está de acordo com outras sé-
ries anteriormente publicadas (56,6%7 - 65%8). À altura 
do diagnóstico, a maioria dos doentes tinha menos de 6 
meses de idade, sendo que, na quase totalidade, o diag-
nóstico foi efetuado antes dos 2 anos. Estes dados são 
consistentes com os publicados7-10.

A UP, seguida pelo mastocitoma, foi a forma de masto-
citose cutânea mais frequente, no entanto alguns estudos 
demonstraram resultados díspares. Torrelo et al11, Azaña 
et al9, Stein3 e Kiszewski et al8, à semelhança do presen-
te estudo, documentaram uma maior prevalência de UP 
(58,4-90% dos casos) seguido pelo mastocitoma (10-40% 
dos casos). Em oposição, no trabalho de Hannaford e Ro-
gers7 o mastocitoma foi a forma mais frequente (51%).

As lesões cutâneas podem ter qualquer localização, 
no entanto, o tronco, seguido dos membros, foi a lo-
calização mais frequente, especialmente nas formas de 
UP, onde esta localização foi registada em mais de 90% 
dos doentes. No total, apenas três doentes tinham lesões 
acrais: um doente com lesões de UP e dois com mastoci-
tomas, o que está de acordo com as séries anteriormente 
publicadas12. De salientar que se verificou a presença de 
um mastocitoma na planta do pé, localização pouco fre-
quente, estando descritos na literatura apenas dois casos 
com lesões palmares7,13.

Com exceção de um doente com mastocitoma lo-
calizado ao braço, todos os restantes tinham ma-
nifestações cutâneas associadas. O sinal de Darier, 
foi documentado em mais de 90% das UP e 80% dos 
mastocitomas. Este achado tem uma sensibilidade de  
88-92%3,11,14-17 e, apesar de considerado patognomónico 
de mastocitose, pode ser, raramente, encontrado noutras 
patologias18-23. De acordo com o publicado por Kettelhut 
et al24 e Uzzaman et al25, o prurido foi o sintoma mais 
frequentemente verificado nos doentes com UP. De referir, 
contudo, que existem séries onde este sintoma foi mais 

raro7. A formação de bolha foi mais frequente nos masto-
citomas, o que poderá estar em relação com a libertação 
das proteases contidas nos grânulos dos mastócitos. Ha-
bitualmente esta manifestação resolve entre os 3 e 5 anos 
de idade. À semelhança de outros dados publicados, o 
flushing ocorreu em cerca de 18% dos doentes26. O facto 
de ter ocorrido com maior frequência nos mastocitomas 
pode indicar que esta manifestação poderá estar relacio-
nada com o volume de mastócitos presente.

Dois doentes tinham provável história familiar de mas-
tocitose cutânea. Apesar de habitualmente ser considera-
da uma doença esporádica, estão descritos na literatura 
cerca de 50 casos familiares27-29. Alguns autores defen-
dem um padrão de transmissão autossómica dominante 
para a forma de mastocitose cutânea difusa30. Apenas um 
doente com UP tinha história de atopia (rinite alérgica) o 
que reforça os resultados de outros estudos, onde não se 
verificou uma maior prevalência de atopia nos doentes 
com mastocitose em relação à população geral31. 

Em 16 doentes foi pedida avaliação analítica comple-
mentar com doseamento sérico de Triptase-alfa. Todos 
os doentes tinham valores inferiores a 20ng/mL (crité-
rio minor para diagnóstico de mastocitose sistémica, de 
acordo com a OMS). Este valor de cut-off parece um bom 
indicador preditivo de envolvimento sistémico, uma vez 
que doentes com níveis superiores a 22ng/mL têm 98% 
de risco de envolvimento medular32, sendo que valores 
inferiores são normalmente típicos de formas exclusiva-
mente cutâneas33.

A mastocitose cutânea na infância tem, habitualmen-
te, um prognóstico favorável. O tratamento médico, com 
antihistamínicos, é apenas sintomático não alterando a 
história natural da doença. Deve, contudo, salientar-se a 
importância da evicção dos estímulos que podem provo-
car desgranulação dos mastócitos: exercício físico, calor, 
alguns alimentos e fármacos.
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