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Zusammenfassung

Schliisselworter

Die Mastozytose bei Kindern ist eine seltene Erkrankung, die durch eine abnorme
Vermehrung von Gewebemastzellen gekennzeichnet ist. Es zeigen sich typische
Hautveranderungen, die als makulopapuldse kutane Mastozytose, diffuse kutane
Mastozytose oder Mastozytom klassifiziert werden. Ein Teil der Patientinnen

und Patienten weist zudem Mastzellmediatorsymptome wie Juckreiz, Flush und
Anaphylaxie auf. Bei vielen Kindern ist die Erkrankung durch einen benignen, meist
selbstlimitierenden Verlauf charakterisiert; nur selten findet sich eine systemische
Mastozytose mit extrakutaner Beteiligung und chronischem oder progressivem Verlauf.
Therapeutisch werden in erster Linie Hi-Antihistaminika eingesetzt, je nach Schwere
bedarfsorientiert oder als Dauertherapie. Kinder, Eltern und Betreuungspersonen
sollten sorgféltig tiber das Krankheitsbild und mdgliche Trigger-Faktoren der
Mastzellmediatorfreisetzung aufgeklart werden. Fiir Kinder mit ausgepragten
Hautverdnderungen und schweren Symptomen ist die Verordnung eines Adrenalin-
Autoinjektors zur Notfallbehandlung empfehlenswert.

Antihistaminika- KIT-Mutation - Mastozytose - Tryptase - Urticaria pigmentosa

Atiologie und Pathogenese

Kennzeichnend fiir die Mastozytose ist ei-
ne pathologische Vermehrung von Mast-
zellen in unterschiedlichen Geweben des
Korpers [24]. Mastzellen sind Immunzellen,
die aus Vorlauferzellen des Knochenmarks
hervorgehen und in das Gewebe auswan-
dern. Sie sind in besonders grof3er Anzahl
in Haut und Schleimhduten zu finden, und
damit in Geweben, die direkt mit der Au-
Benwelt in Verbindung stehen. Neben der
Haut finden sich viele Mastzellen z.B. auch
im Gastrointestinaltrakt und im Bronchi-
alsystem. Mastzellen spielen eine zentrale
Rolle bei Allergien und sind an der Re-
gulation verschiedener Immunantworten
beteiligt [15].

Bei der Mastozytose ist mindestens ein
Organ von der Mastzellvermehrung betrof-
fen. Am héufigsten sind Haut und Kno-
chenmark beteiligt, aber auch Gastroin-
testinaltrakt, Milz, Leber und Lymphkno-
ten konnen involviert sein. Die aktuelle
WHO-Klassifikation der Mastozytosen, die
fiir padiatrische sowie adulte Patientinnen

und Patienten gleichermaBen gilt, unter-
gliedert zundchst in kutane und systemi-
sche Mastozytose sowie Mastzellsarkom
(@ Tab. 1) [24, 25]. Die systemische Mas-
tozytose wird nochmals in 6 verschiede-
ne Formen unterteilt. Die weitaus h&du-
figste Form der systemischen Mastozytose
ist die indolente systemische Mastozyto-
se. Die kutane Mastozytose ist durch die
singuldre Beteiligung der Haut, und damit
das Fehlen einer Beteiligung des Knochen-
marks oder anderer extrakutaner Organe,
definiert [10].

Die Mastozytose ist mit einer Pravalenz
von etwa 1:10.000 eine seltene Erkrankung
[3]. Man geht jedoch davon aus, dass die
Mastozytose bisher noch unterdiagnosti-
ziert ist und die Prdvalenz mdglicherweise
hoher als dieser Wert ist.

Es werden 65% der Mastozytosedia-
gnosen in der Kindheit gestellt. Bei ei-
nem Grof3teil der padiatrischen Patientin-
nen und Patienten wird eine kutane Masto-
zytose mit benignem, selbstlimitierendem
Verlauf beobachtet [11, 16]. In der Mehr-
zahl der Félle zeigt sich eine spontane Re-
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Tab. 1
oder Erwachsenen. (Mod. nach Valent[ ])

Aktuelle WHO-Klassifikation der Mastozytose und typisches Vorkommen bei Kindern

Kategorien der Mastozytose

Typisches Vorkommen bei Kindern
oder Erwachsenen

Kutane Mastozytose

Makulopapuldse kutane Mastozytose (friiher be- Kinder
zeichnet als Urticaria pigmentosa)

Polymorphe makulopapuldse kutane Mastozytose Kinder
Monomorphe makulopapul6se kutane Mastozytose Erwachsene

Diffuse kutane Mastozytose

Kinder und Erwachsene

Mastozytom Kinder
Systemische Mastozytose

Indolente systemische Mastozytose Erwachsene
Knochenmarkmastozytose Erwachsene
Schwelende systemische Mastozytose Erwachsene
Aggressive systemische Mastozytose Erwachsene
Systemische Mastozytose mit assoziierter hdmatolo- | Erwachsene
gischer Neoplasie

Mastzellleukdmie Erwachsene
Mastzellsarkom Erwachsene

mission bis zum Erreichen der Adoleszenz
[27]. Bei Persistieren der Hautveranderun-
gen bis ins Erwachsenenalter ist dagegen
der Nachweis einer systemischen Masto-
zytose mit Knochenmarkbeteiligung mog-
lich [3, 10].

Die Mastozytose ist in der friihen Kind-
heit beim mannlichen Geschlecht etwas
haufiger zu finden, wéhrend im Erwach-
senenalter ein leicht vermehrtes Auftreten
beim weiblichen Geschlecht zu beobach-
ten ist [17, 19, 23].

Die Mastozytose ist eine klonale Erkran-
kung, die meist mit sporadischen, aktivie-
renden Mutationen im Protoonkogen KIT
verbunden ist. Wahrend bei mehr als 80 %
der adulten Patientinnen und Patienten
die somatische Punktmutation KIT D816V
in Exon 17 zu finden ist [2], zeigen Kinder
mit Mastozytose nur z.T. die Mutation KIT
D816V, z.T. aber auch andere Mutationen
des KIT-Gens oder keine KIT-Mutation [16].
Mithilfe der sensitiven Polymerase-Ketten-
reaktion (PCR) lasst sich inzwischen die Al-
lellast der KIT-D816V-Mutation auch im pe-
ripheren Blut bestimmen. Eine kiirzlich pu-
blizierte Studie konnte zeigen, dass die KIT-
D816V-Allellastim peripheren Blut bei Kin-
dern mit milder kutaner Mastozytose oft
unterhalb der Nachweisgrenze lag, wah-
rend eine Systembeteiligung wahrschein-
lich war, wenn die KIT-D816V-Mutation im
peripheren Blut nachgewiesen wurde [5].
Die Mutationen des KIT-Gens fiihren zu ei-
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ner ligandunabhdngigen Aktivierung der
Rezeptor-Tyrosinkinase KIT (CD 117). Un-
ter physiologischen Bedingungen wird KIT
durch den Liganden Stammzellfaktor (SCF)
aktiviert und steuert die Differenzierung
von myeloischen CD34-positiven Proge-
nitorzellen aus dem Knochenmark sowie
die Proliferation, Apoptose und Migration
der Mastzellen. Diese Autoaktivierung des
Rezeptors KIT tragt folglich zur Akkumula-
tion von Mastzellen in unterschiedlichen
Organen des Korpers bei [24].

In seltenen Fallen wurde bei einigen
Familien das Auftreten einer hereditéren
Mastozytose mit autosomal-dominantem
Erbgang beobachtet. Die familidre Masto-
zytose ist meist mit Keimbahnmutationen
des KIT-Gens verbunden, die jedoch au-
Berhalb von Exon 17 liegen [12, 16].

Klinische Manifestationen

Hautveranderungen

Da die Mastozytose bei mehr als 90 % der
betroffenen Kinder in die Kategorie der ku-
tanen Mastozytosefallt, wird im Folgenden
auf die verschiedenen Formen der kuta-
nen Mastozytose, die durch unterschied-
liche Hautverdnderungen gekennzeichnet
sind, vertiefend eingegangen. Insgesamt
sind die Hautldsionen bei der kindlichen
Mastozytose heterogener als bei der Er-
wachsenen-Mastozytose [10]. Die Hautver-

anderungen der Mastozytose sind in ca.
einem Viertel der Félle bereits bei Geburt
vorhanden. Bei weiteren mehr als 70 % der
Kinder entstehen sie in den ersten 6 Le-
bensmonaten, manchmal noch bis zum
2. Lebensjahr, und dagegen nur sehr sel-
ten erst nach dem 2. Lebensjahr [19].

» Das ,Darier-Zeichen” ist bei allen
Formen der kutanen Mastozytose
positiv

Die kutane Mastozytose wird in 3 Haupt-
formen unterteilt (@ Tab. 1). Bei allen For-
men treten nach mechanischer Reizung
der Hautldsionen Quaddeln auf - ein pa-
thognomonisches Zeichen der Mastozyto-
se-Hautldsionen, das als ,Darier-Zeichen”
bezeichnet wird.

Makulopapulése kutane
Mastozytose

Die hdufigste Form der kutanen Mastozy-
toseist die makulopapuldse kutane Masto-
zytose. Sie wurde frither auch als Urticaria
pigmentosa bezeichnet. Die makulopapu-
I6se kutane Mastozytose wird nochmals in
2 Subgruppen unterteilt [10, 271.

Monomorphe makulopapuldse kutane
Mastozytose. Monomorphe makulopa-
puldse Hautldsionen finden sich v.a. bei
Erwachsenen. Ein Auftreten im Kindesal-
ter ist jedoch mdglich und betrifft meist
die seltenen Félle mit Beginn der Er-
krankung erst nach dem 2. Lebensjahr
und Persistenz der Hautldsionen bis ins
Erwachsenenalter. Klinisch imponieren
bei der monomorphen makulopapuldsen
Hautbeteiligung symmetrisch Uber den
Korper verteilte, runde, kleine (bis zu
10 mm grof3e), braun-rote makulopapuld-
se Lasionen (B Abb. 1). Sie zeigen sich zu
Beginn meist im Bereich der Oberschenkel
und am Stamm lokalisiert und kénnen im
Verlauf auch am Hals und an den distalen
Extremitdten auftreten. Das Gesicht, die
Handflichen und die FuBsohlen bleiben
typischerweise ausgespart. In seltenen
Fallen finden sich bei dieser Form auch
konfluierende Ldsionen, die groBe Areale
des Integuments betreffen konnen.

Polymorphe makulopapulése kutane
Mastozytose. Bei den meisten betrof-



Abb. 1 A Monomorphe makulopapuldse kuta-
ne Beteiligung. Typisch sind die relativ kleinen,
braunen oder roten, symmetrisch angeordne-
ten makulopapuldsen Hautverdnderungen. Pa-
tientinnen und Patienten mit dieser Form zei-
genz.T.eine systemische Beteiligung und einen
chronischen Verlauf

Abb. 4 A Kutanes Mastozytom. Typischerweise
zeigt sich eine braune, noduldre Lésion, selten
finden sich auch 2 oder 3 dhnliche Hautverénde-
rungen. Oft liegt eine Blasenbildung im Bereich
der Lasion vor. Mastozytome bilden sich bis zur
Adoleszenz spontan zuriick

fenen Kindern ist die polymorphe ma-
kulopapuldse kutane Mastozytose zu
verzeichnen; diese ist durch unterschied-
lich groBRe, bis zu mehrere Zentimeter
im Durchmesser messende, braune, rote
oder gelbliche Lasionen gekennzeichnet
(@ Abb. 2). Die Hautverdnderungen kon-
nen scharf oder unscharf begrenzt sein
und sowohl noduldr, als Plaque oder auch
flach in Erscheinung treten. Oft finden
sind anfangs noduldre oder plaquefor-
mige Hautldsionen, die im Verlauf der

Abb. 2 A Polymorphe makulopapul6se kutane
Mastozytose. Bei dieser Form finden sich unter-
schiedlich gro3e, braune oder rote, nodulére,
plaqueférmige oder makuldse Hautldsionen.
Die Mastzellvermehrung ist auf die Haut be-
schrénkt, und die Erkrankung heilt bis zur Ado-
leszenz spontan ab

Zeit abflachen. Meist sind die Hautver-
anderungen am Stamm und an den Ex-
tremitdten lokalisiert. Die Verteilung der
polymorphen Lasionen ist typischerweise
asymmetrisch. Ein besonderes Merkmal
der polymorphen makulopapuldsen ku-
tanen Mastozytose ist, dass sich auch im
Bereich der Schldfen und des behaar-
ten Kopfes Mastozytoseldsionen finden.
Durch mechanische Irritation ist, insbe-
sondere in den ersten Lebensjahren, eine
Blasenbildung im Bereich der L3sionen
mdglich [9, 10]. Im Rahmen einer Studie
an 122 Patientinnen und Patienten mit
makulopapuldser kutaner Beteiligung, die
in der Kindheit begonnen hatte, konnten
Wiechers et al. bei Patienten mit polymor-
phen Hautverdnderungen im Vergleich zu
den Patienten mit monomorphen Lésio-
nen haufiger eine spontane Remission der
Hautveranderungen, eine kiirzere Erkran-
kungsdauer und niedrigere Tryptaselevel
im Serum beobachten [27].

Diffuse kutane Mastozytose

Als seltenere Form ist die diffuse kuta-
ne Mastozytosebeteiligung in der friihen
Kindheit bei 5-13 % der padiatrischen Pati-
entinnen und Patienten zu finden [10, 16].
Die diffuse kutane Beteiligung ist durch
eine homogene orangefarbene Hyperpig-
mentierung und Verdickung der gesamten
Haut charakterisiert (@ Abb. 3). Anfangs

Abb. 3 A Diffuse kutane Beteiligung. Charak-
teristisch sind die Verdickung und orangefar-
bene Hyperpigmentierung der Haut sowie die
assoziierte Blasenbildung und das Auftretenvon
Quaddeln nach mechanischer Irritation. Bei der
sporadischen diffusen kutanen Form geht die
Erkrankung z.T.spontan bis zur Pubertat zuriick,
2.T. persistiert sie bis ins Erwachsenenalter und
istmiteinersystemischen Beteiligungassoziiert.
Bei der familidren diffusen kutanen Form ist der
Verlauf chronisch

besteht z.T. eine deutliche Erythrodermie.
Bei mechanischer Reizung kommt es zu
urtikariellem Dermografismus (Darier-Zei-
chen), aber auch zu groB3flichigen Quad-
deln und z.T. Blasen. Insgesamt besteht
bei der diffusen Form eine ausgepragte
Neigung zur Blasenbildung. Der Blasenin-
halt ist meist klar, manchmal auch hamor-
rhagisch. Die Blasen heilen ohne Narben-
bildung ab. Nach den ersten 2 bis 3 Le-
bensjahren gehen die Blasen zuriick. Die
basale Serumkonzentration der Tryptase
ist bei diesen Patientinnen und Patienten
anfangs hiufig erhéht. Uber mehrere Jah-
re fallen die Tryptasewerte langsam ab
[27]. Auch sind systemische Beschwerden
mit Flushing und Hypotension bis hin zu
Anaphylaxien beschrieben. Die diffuse ku-
tane Beteiligung kann auf8erdem hinwei-
send auf eine familiare Mastozytose sein
[12, 26]. Die erhéhten Tryptasewerte sind
dann relativ stabil; es zeigt sich kein Riick-
gang der Tryptaselevel. Wie oben erwdhnt,
geht die familidre Mastozytose haufig mit
KIT-Keimbahnmutationen aufB3erhalb von
Exon 17 einher [12, 26]. Zum Teil ist die
familidre Mastozytose mit gastrointestina-
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Tab.2 Diagnostische Kriterien der Hautbeteiligung bei Mastozytose. (Aus Hartmann etal.[ )

Majorkriterium

Typische Hautlasionen der Mastozytose, assoziiert mit dem Darier-Zeichen

Minorkriterien

Erhohte Anzahl von Mastzellen in einer Biopsie aus lasionaler Haut

Nachweis einer (aktivierenden) KIT-Mutation in ldsionaler Haut

len Stromatumoren (GIST) assoziiert [12].
In einem Bericht wurde auch eine Verbin-
dung mit tuberdser Sklerose beschrieben
[21].

Mastozytom

Das kutane Mastozytom tritt bei etwa
20% der Kinder auf. Bei dieser Form fin-
detsich nureine Lasion, in Ausnahmefallen
bestehen 2 oder 3 Hautverdnderungen
(@ Abb. 4). Die Lasionen sind rot oder
braun, treten als Nodus, Plaque oder
Makula auf und konnen eine GroBe bis
zu 10cm erreichen. Mastozytome sind in
den ersten Jahren oft mit Blasenbildung
verbunden, insbesondere nach Kratzen
und mechanischer Irritation. Haufig sind
Mastozytome am Stamm lokalisiert, prin-
zipiell kdnnen sie aber ebenso an anderen
Korperstellen auftreten, wie Handinnen-
flichen, FuBsohlen und am behaarten
Kopf [10, 19].

Mastzellmediatorsymptome

Verschiedene Trigger-Faktoren, z.B. me-
chanische Reize wie Reibung und Druck,
schnelle Temperaturwechsel, Hitze, Kal-
te, kdrperliche Anstrengung, emotionaler
Stress, Impfungen, Infektionen (v.a. durch
Viren, seltener auch Bakterien oder Parasi-
ten), Insektengifte, Narkosen und Medika-
mente, konnen die Freisetzung von Media-
toren aus Mastzellen induzieren. Zu die-
sen Mastzellmediatoren zdhlen Histamin,
Proteasen (Tryptase, Chymase, Carboxy-
peptidase) und Heparin sowie sekundar
durch Mastzellaktivierung gebildete Lipi-
de wie Prostaglandin D, und Leukotrien
G, [4,15].

Bei Kindern mit einer Mastozytose fiihrt
die verstarkte Freisetzung von Mastzell-
mediatoren v.a. zu Juckreiz, der bei bis zu
79 % der Kinder beobachtet wird [4]. Des
Weiteren sind das Auftreten von Quaddeln
und Blasen im Bereich der Mastozytosela-
sionen sowie generalisiertes Flushing mit
plotzlich auftretenden Erythemen, v.a. im
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Gesicht und am Oberkorper, bis hin zu
Hypotonien maglich. Insgesamt haben je-
dochdie meisten Kinder miteiner Mastozy-
tose eine milde Beschwerdesymptomatik.
Im Vergleich zur adulten Mastozytose sind
Anaphylaxien deutlich seltener; sie wer-
den bei weniger als 10% der kindlichen
Mastozytosen beobachtet [4]. Wenn Ana-
phylaxien auftreten, betreffen diese meist
Kinder mit erhdhter Tryptasekonzentrati-
on und grofBflichigem Hautbefall [1].

» Im Vergleich zur adulten
Mastozytose sind Anaphylaxien
bei betroffenen Kindern deutlich
seltener

Weitere Symptome in extrakutanen Orga-
nen sind bei der padiatrischen kutanen
Mastozytose nur selten anzutreffen und
dagegen v.a. bei Systembeteiligung zu be-
obachten. Hierzu zdhlen gastrointestinale
Beschwerden mit Ubelkeit, Diarrhd und
Bauchkrampfen; aber auch gastrointesti-
nale Ulzera sind beschrieben. Respirato-
rische Beschwerden wie Rhinorrhd oder
Husten finden sich bei der Mastozytose
kaum. Neurologische Symptome wie Kon-
zentrationsschwache, aggressives Verhal-
ten, Angstlichkeit, Depression und autisti-
sches Verhalten wurden bei Mastozytose
diskutiert, jedoch nicht bestétigt [4, 16].

Diagnostisches Vorgehen

Der erste Schritt in der Diagnostik um-
fasst die sorgféltige Inspektion des ge-
samten Integuments und die Beschrei-
bung der Hautveranderungen (@ Tab. 2).
Bestdtigend kann das Darier-Zeichen ge-
testet werden. Durch mehrmaliges mo-
derates Streichen einer Mastozytoseldsion
mit dem Holzspatel kommt es innerhalb
weniger Minuten zu Rotung, Schwellung
und Juckreiz, die auf die Lasion oder die
unmittelbare Umgebung der Lasion be-
schrankt bleiben. Zu beachten ist jedoch,
dass das Darier-Zeichen bei Kindern mit

Mastozytomen oder ausgepragten Haut-
verdnderungen immer nur sehr vorsichtig
getestet werden sollte, da es infolge der
mechanischen Reizung auch zur Trigge-
rung eines Flush, einer Hypotonie oder
Anaphylaxie kommen kann [10].

Finden sich typische Mastozytoseldsio-
nen und das Darier-Zeichen, bedarf es bei
der padiatrischen Mastozytose keiner Pro-
bebiopsie. Nur bei unklarem Befund wird
die Entnahme einer lasionalen Hautbiop-
sie empfohlen. Meist ist histologisch ei-
ne deutlich erhdhte Zahl von Mastzellen
(ca.4- bis 8fach) nachweisbar, jedochist die
Mastzellzahlinsgesamt relativ variabel und
je nach Korperregion unterschiedlich. Zu-
dem sind viele andere Hauterkrankungen
mit erhohten Mastzellzahlen assoziiert. Als
immunhistochemischer Marker wird ein
Anti-Tryptase-Antikorper fiir die Farbung
der Mastzellenempfohlen. Erganzend kon-
nen Giemsa- und Toluidinblaufarbungen
angewendet werden [10, 16]. Eine Probe-
biopsie sollte behutsam erfolgen, um eine
Degranulation der Mastzellen zu verhin-
dern. Das Lokalanasthetikum sollte zirkular
um den Entnahmeort injiziert werden.

» Die Konzentration der
Serinprotease Tryptase korreliert mit
der Mastzellzahl im Korper

Ein sehr hilfreicher Biomarker in der Masto-
zytosediagnostik ist der Tryptasewert im
Serum. Die Serinprotease Tryptase wird
Uiberwiegend von Mastzellen produziert
und korreliert gut mit der Mastzellzahl im
Korper. Die Bestimmung der Tryptase dient
sowohl der initialen Diagnosestellung als
auch der Beurteilung des Verlaufs der Mas-
tozytose [22].

Bei Kindern mit kutanen Formen und
geringen klinischen Symptomen ist die
basale Konzentration der Tryptase meist
im Referenzbereich [4, 27]. Innerhalb des
Referenzbereichs kann sie jedoch etwas
hoher sein, z.B. 5-10ng/ml, wahrend ge-
sunde Kinder dagegen meist einen Wert
kleiner als 5ng/ml aufweisen. Es ist zu
empfehlen, bei milden Verlaufsformen den
Tryptasewert nur im Rahmen einer ande-
ren Blutabnahme mitzubestimmen, eine
separate Blutabnahme zur Abklarung der
Mastozytose ist meist nicht notwendig.

Kinder mit erhohter Tryptasekonzen-
tration,ausgepragten Hautverdnderungen
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Abb. 5 A Algorithmus zum diagnostischen Vorgehen bei kindlicher Mastozytose

oder Hinweis auf systemische Mastozyto-
se erhalten eine jahrliche Verlaufskontrolle
mithilfe der Tryptasemessung sowie Be-
stimmungen des Blutbilds und der labor-
chemischen Serumparameter.

Im Rahmen jeder Konsultation ist ne-
ben der Inspektion des Integuments eine
abdominelle Palpation zu empfehlen.

Ergibt sich der Verdacht auf eine Orga-
nomegalie, und/oder liegt ein hoher Tryp-
tasewert und/oder ein auffélliges Blutbild
vor, wird zur Abklarung einer Systembe-
teiligung eine Knochenmarkbiopsie emp-
fohlen [16]. Hilfreich ist auBerdem die Be-
stimmung der KIT-D816V-Allellast im pe-
ripheren Blut. Carter et al. haben gezeigt,
dass eine Organomegalie bei Kindern mit
kutanen Ldsionen einen starken Hinweis
fir eine Systembeteiligung darstellt [6].
Auch bei Persistenz der Hautverdnderun-
gen bis ins Erwachsenenalter sollte ein
entsprechendes Screening zur Abklarung
einer Systembeteiligung erfolgen.

Ein praktischer diagnostischer Algorith-
mus zur Abkldrung von mastozytosesu-

spekten Hautveranderungen bei Kindern
findet sich in @ Abb. 5.

Therapie

Eine kurative medikamentdse Therapie der
Mastozytose ist nicht verfligbar. Es wird
daher insgesamt eine symptomatische Be-
handlungsstrategie verfolgt. Zunachst ist
wichtig, Eltern, Kinder und Betreuungsper-
sonen Uber das Krankheitsbild und mog-
liche Provokationsfaktoren, die zur Ver-
schlechterung der vorbekannten Sympto-
matik oder selten zu anaphylaktischen Re-
aktionen fiihren kdnnen, gut aufzuklaren
[7].

Eine symptomatische Therapie mit Hs-
Antihistaminika ist Mittel der Wahl bei Pru-
ritus, Flushing, Quaddel- und Blasenbil-
dung [16]. Wie oben erwdhnt, zeigt ein
GroBteil der Kinder mit einer Mastozytose
keine oder nur geringe Mediatorsympto-
me, so dass meist eine Bedarfstherapie mit
Antihistaminikaausreicht. Nurseltenist bei
ausgeprdgter Beschwerdesymptomatik ei-

systemischer Beteiligung

\\

Diffuse
kutane Lasionen

l

Systemische
Mastozytose
moglich

v

» Tryptase

* Gdf. im Verlauf weitere
Diagnostik hinsichtlich
systemischer Beteiligung

» Ggf. auch weitere
Abklarung hinsichtlich
gastrointestinaler stromaler
Tumoren

ne Dauermedikation mit Antihistaminika
erforderlich [9, 16].

» Inden meisten Fallen reicht eine
Bedarfstherapie mit Antihistaminika
aus

Eine UV-Therapie sollte bei Kindern auf-
grund der Nebenwirkungen nur in Aus-
nahmefallen eingesetzt werden. Hx-Anti-
histaminika, Cromoglicinsaure oder Pro-
tonenpumpeninhibitoren zeigen z.T. gute
Wirkung bei gastrointestinalen Beschwer-
den.

Die gewichtsadaptierte Verordnung
eines Notfallsets mit einem Adrenalin-
Fertigpen zur i.m.-Injektion, H;-Antihist-
aminikum in flissiger Form oder als
Schmelztablette sowie einem Kortikoid-
suppositorium wird fiir Kinder mit aus-
gepragtem Hautbefall, Anaphylaxie oder
schweren Symptomen in der Vorgeschich-
te oder hohem Tryptasewert empfohlen.
Kinder, Eltern und enges Umfeld soll-
ten in der Anwendung des Adrenalin-
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Pens geschult werden. Auch ist die Ver-
ordnung eines zweiten Notfall-Sets fiir
Kindergarten oder Schule sinnvoll. Fiir
Kinder mit weniger als 7,5kgKG ist kein
Fertiginjektor erhaltlich. Im Notfall sollte
bei diesen Kindern die gewichtsadaptierte
i.m.-Applikation von 0,01mg Adrenalin/
kgKG erfolgen [4, 16].

» Nach jeder Impfung wird
eine Uberwachung von ca. 1-2h
angeraten

Impfungen werden bei Mastozytose meist
gut toleriert und fiihren nur selten zu kurz-
fristigen Mediatorsymptomen wie Juck-
reiz, Quaddeln, Erythem, Flush oder Hypo-
tonie. Eine Prédmedikation mit einem H;-
Antihistaminikum kann erwogen werden.
Nach der Impfung wird eine Uberwachung
von ca. 1-2 h angeraten. Bei diffuser kuta-
ner Beteiligung oder ausgepragten Media-
torsymptomen wird die Impfung mit nicht
mehr als einem Impfstoff pro Konsultation
empfohlen [13, 16].

Im Fall von anstehenden Narkosen ist
es wichtig, die behandelnden Arztinnen
und Arzte liber die Mastozytoseerkran-
kung und Reaktionen in der Vorgeschichte
aufzukldren. Um mdgliche mastzellvermit-
telte Reaktionen wahrend des Eingriffs zu
minimieren, wird eine Pramedikation mit
einem H;-Antihistaminikum 1-2 hvor dem
Eingriff empfohlen. Fiir Iangere Narkosen
kann eine begleitende Antihistaminikabe-
handlung tiber mehrere Tage vor und nach
der Narkose erfolgen.

Mastozytome bilden sich meist im Lau-
fe der Zeit von allein zuriick. Bestehen
Beschwerden wie Blasenbildung, starker
Juckreiz und rezidivierende Flush-Sympto-
matik, kann ein topisches Kortikoid, mdogli-
cherweise auch okklusiv, verabreicht wer-
den. Eine Exzision des Mastozytoms sollte
nur in Ausnahmefdllen bei starkem Lei-
densdruck und ungiinstiger Lokalisation
diskutiert werden [16].

Eine Wirkstoffgruppe, die auch bei an-
deren Erkrankungen mit KIT-Mutation, wie
GIST, zum Einsatz kommt, sind die Tyro-
sinkinaseinhibitoren. Bei zwei Kindern mit
schwerer Symptomatik bei diffuser kutaner
Mastozytose und bestehender KIT-Muta-
tion auBerhalb von Exon 17 sowie fehlen-
dem Ansprechen auf die symptomatische
Therapie konnte Imatinib erfolgreich ver-
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emergency treatment.

Keywords

Mastocytosis in children is a rare disease characterized by an abnormal accumulation
of tissue mast cells. Mastocytosis in children presents with typical skin alterations
that are classified as maculopapular cutaneous mastocytosis, diffuse cutaneous
mastocytosis, or mastocytoma. Some patients also develop mast cell mediator
symptoms, such as pruritus, flush, and anaphylaxis. In many children, the disease is
characterized by a benign and usually self-limiting course; systemic mastocytosis with
extracutaneous involvement and a chronic or progressive course is found only rarely.
Therapeutically, H1 antihistamines are primarily used on an as-needed basis or as
continuous treatment, depending on the severity. Children, parents and caregivers
should be thoroughly educated about the clinical picture and possible trigger factors
of mast cell mediator release. For children with extensive skin alterations and severe
symptoms, the prescription of an epinephrine auto-injector is recommended for

Antihistamines - KIT mutation - Mastocytosis - Tryptase - Urticaria pigmentosa

abreicht werden [20]. Jedoch sollte Imati-
nibin der Padiatrie sehr zurlickhaltend und
nur mit strenger Indikationsstellung ver-
ordnet werden, da es unter der Therapie zu
Wachstumsverzdgerungen kommen kann
[16]. Imatinib wirkt nicht bei Patientin-
nen und Patienten mit einer KIT-D816V-
Mutation. Fiir die adulte fortgeschrittene
systemische Mastozytose wurden die KIT-
spezifischen Tyrosinkinaseinhibitoren Mi-
dostaurin und Avapritinib entwickelt, die
auch bei KIT-D816V-Mutation wirken [8].1n
Einzelfallberichten sprachen auch schwer
betroffene Kinder mit einer systemischer
Mastozytose auf Midostaurin an [14, 18].

Fazit fiir die Praxis

-~ Die Mastozytose im Kindesalter ist ein
seltenes und heterogenes Krankheitsbild,
das im liberwiegenden Teil der Félle durch
einen gutartigen Verlauf gekennzeichnet
ist.

- Das Darier-Zeichen ist pathognomonisch
fiir die Mastozytose und gilt als diagnos-
tischer Marker.

= Mastzellmediatorsymptome wie Juckreiz,
Quaddel- und Blasenbildung sowie Flus-
hing konnen bei der Mastozytose durch
verschiedene Trigger provoziert werden.
Kinder, Eltern und nahes Umfeld sollten
liber das Erkrankungsbild und die Trigger-
Faktoren aufgeklart werden.

- Die symptomatische Therapie der ers-
ten Wahl erfolgt mit nichtsedierenden
Hi-Antihistaminika. Abhangig von der
Beschwerdehdufigkeit werden sie als Be-
darfs- oder Dauermedikation verordnet.

- Ein Notfallset mit Adrenalin-Autoinjektor
ist bei ausgepragtem Hautbefall, hohen
Tryptasewerten und schweren Mastzell-

mediatorsymptomen oder Anaphylaxie in
der Vorgeschichte zu verordnen.

= Impfungen sollten bei Kindern mit Masto-
zytose nach den Empfehlungen der Stén-
digen Impfkommission (STIKO) durch-
gefiihrt werden. Nur in Einzelféllen ist
eine Abwandlung des Impfregimes not-
wendig. Nach der Impfung sollte eine
Beobachtungszeit von 1-2h eingehalten
werden.
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