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Souhrn

Systémová mastocytóza je vzácné onemocnění charakterizované proliferací a  akumulací žírných buněk 
v různých tkáních s nepřiměřeným uvolňováním jejich mediátorů. Jako nejzávažnější komplikace se zpra-
vidla popisuje anafylaktický šok. Podezření na náhlou smrt v  souvislosti se systémovou mastocytózou je 
zmiňováno zcela raritně. 
Kasuistika popisuje případ 53leté pacientky se známou dilatační kardiomyopatií a srdeční zástavou mimo 
nemocnici. Anamnéza užití první tablety antibiotika těsně před srdeční zástavou spolu se zvýšením sérové 
koncentrace tryptázy poukázaly na anafylaxi jako příčinu srdeční zástavy. Specifické kožní projevy spolu 
s přetrvávajícím zvýšením koncentrace tryptázy při opakovaných odběrech potom přispěly spolu s moleku-
lárně-biologickými testy k diagnóze systémové mastocytózy a zahájení příslušné léčby.
Degranulace žírných buněk při systémové mastocytóze může vyvolat oběhovou zástavu, a proto je třeba na 
toto onemocnění myslet i při diferenciální diagnostice náhlé smrti. 
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Abstract

Systemic mastocytosis is a rare disease characterized by proliferation and accumulation of mast cells in va-
rious human tissues with an excessive release of their mediators. Anaphylactic shock is usually described as 
the most severe complication of systemic mastocytosis. Suspicion of sudden death in relation to systemic 
mastocytosis is mentioned very rarely. 
The case study refers to a 53-year-old female patient with known dilated cardiomyopathy and out-of-hos-
pital cardiac arrest. The history of administration the first antibiotic dose just prior to cardiac arrest along 
with the elevation of serum tryptase revealed anaphylaxis as the cause of the cardiac arrest. Specific skin 
manifestations together with persistent elevation of tryptase levels in repeated blood samples contributed, 
together with molecular biology testing, to the diagnosis of systemic mastocytosis and to the initiation of 
an appropriate treatment. 
The mast cell degranulation in systemic mastocytosis may cause cardiac arrest and it is therefore necessary to 
keep this disorder in mind even in differential diagnosis of sudden death.

Klíčová slova: 
Dilatační kardiomyopatie
Náhlá smrt 
Systémová mastocytóza 
Tryptáza 

Keywords: 
Dilated cardiomyopathy 
Sudden death 
Systemic mastocytosis 
Tryptase 

Úvod

Systémová mastocytóza (SM) je vzácné, nevyléčitelné 
onemocnění s výskytem 1,0–1,3 případu na 10 000 osob,1 
charakterizované proliferací a  akumulací žírných buněk 
v různých tkáních, s nepřiměřeným uvolňováním jejich me-
diátorů (např. histaminu, tryptázy, chymázy, interleukinu 
8, tumor nekrotizujícího faktoru, interferonů). Jedná se 
o klonální poruchu, danou somatickou aktivační bodovou 
mutací v kodonu 816 genu pro c-KIT receptor.2,3 Systémová 
mastocytóza je podskupinou mastocytóz, které se dále dělí 
dle lokalizace hromadících se mastocytů (SM, kožní masto-
cytóza, mastocytární leukemie, mastocytární sarkom aj.). 

Diagnostikuje se pomocí systému malých a velkých kritérií 
(tabulka 1) a dle molekulárně-genetického vyšetření. Symp- 
tomy onemocnění jsou dány jednak tkáňovou akumulací 
patologických mastocytů, jednak uvolňováním mediátorů 
z  těchto buněk. Jako nejzávažnější komplikace se zpravi-
dla popisuje anafylaktický šok; podezření na náhlou smrt 
v souvislosti se SM je zmiňováno zcela raritně.4,5 

Popis případu

Třiapadesátiletá pacientka sledovaná pro dilatační kar-
diomyopatii, s  diagnózou infarktu myokardu bez eleva-
cí úseku ST s normálním  koronarogramem v  roce 2016, 
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s již implantovaným kardioverterem-defibrilátorem (ICD) 
v rámci primární prevence náhlé srdeční smrti byla přijata 
v lednu 2017 na koronární jednotku pro mimonemocnič-
ní oběhovou zástavu, které předcházela bolest na hrudi 
a dušnost. Iniciálním rytmem byla bezpulsová elektrická 
aktivita (PEA). Pacientce byla poskytnuta standardní re-
suscitační a poresuscitační péče včetně řízené hypotermie 
(33 °C, 24hodinový protokol) a  terapie přetrvávajícího 
těžkého šoku. V paměti ICD nebyl záznam maligní aryt-
mie. Akutní koronarografie prokázala normální nález na 
věnčitých tepnách s výjimkou suspekce na lehký spasmus 
na pravé koronární tepně (video 1, http://www.cksonline.
cz/coretvasa-case-reports/clanky.php?p=detail&id=66&pi-
d=976&file=341). Echokardiograficky byla zjištěna těžká 
dysfunkce dilatované levé komory s nezvětšenou pravou 
komorou (video 2, http://www.cksonline.cz/coretvasa-case-
-reports/clanky.php?p=detail&id=66&pid=976&file=343). 
Pro nejasnou příčinu zástavy jsme provedli i vyšetření vý-
početní tomografií (CT), které vyloučilo plicní embolizaci 
(série 1, http://www.cksonline.cz/coretvasa-case-reports/
clanky.php?p=detail&id=66&pid=976). V  den přijetí při 
přetrvávající oběhové nestabilitě byla nemocná opakova-
ně defibrilována pro fibrilaci komor se stabilizací rytmu 
po podání amiodaronu a mesocainu. Dle hemodynamic-
kých měření se jednalo o těžký kombinovaný šok. Vstupní 
laboratorní vyšetření bylo bez větších pozoruhodností. 
Posléze jsme doplnili anamnézu od příbuzných a zjistili, 
že pacientka užila do dvou hodin před srdeční zástavou 
první tabletu amoxicilinu na lehký respirační infekt. Při 
nevýtěžnosti vstupních vyšetření a  nových anamnestic-
kých informacích jsme doplnili 14 hodin po kolapsu vy-
šetření koncentrace tryptázy v séru, která byla extrémně 
zvýšena (tabulka 2), což nás vedlo k podezření na anafy-
laxi. Na kůži byl nápadný, v  čase proměnlivý hnědočer-
vený makulopapulózní exantém s převahou na předních 
a  laterálních partiích stehen a  na podbřišku, pro který 
byla nemocná vyšetřována již v  minulosti bez jasného 
výsledku. Koncentrace tryptázy v séru v kontrolních od-
běrech byla překvapivě zvýšena nadále i  v  odstupu ně-
kolika dnů (tabulka 2), ačkoliv při anafylaxi jsou hodnoty 

zvýšeny pouze v období do čtyř až šesti hodin. Vzhledem 
k suspektnímu dermatologickému nálezu, který impono-
val jako urticaria pigmentosa, a ke zvýšení bazální tryptá-
zy padlo podezření na systémovou mastocytózu. Zahájili 
jsme proto příslušnou léčbu antihistaminiky (levocetiri-
zin). Stav se postupně zlepšoval a šestý den hospitalizace 
jsme pacientku extubovali, nedošlo k  poškození mozku 
(cerebral performance category scale 1 [CPC-1]) a při sou-
časné terapii milrinonem se zlepšila i ejekční frakce levé 
komory z 25 % na 55 % (video 2–4, http://www.cksonline.
cz/coretvasa-case-reports/clanky.php?p=detail&id=66&pi-
d=976&file=343, http://www.cksonline.cz/coretvasa-case-
-reports/clanky.php?p=detail&id=66&pid=976&file=342, 
http://www.cksonline.cz/coretvasa-case-reports/clanky.
php?p=detail&id=66&pid=976&file=344); dobrá funkce 
levé komory přetrvávala i po vysazení inotropik.

Molekulárně-genetické a  imunohistologické vyšetře-
ní kostní dřeně potvrdilo systémovou mastocytózu, typ 
smouldering, c-KIT pozitivní.

Sedmnáctý den byla pacientka propuštěna v  uspoko-
jivém stavu do domácí péče s  relativně dobrou funkcí 
levé komory. V medikaci při dimisi měla kromě standard-
ní terapie srdečního selhání antihistaminikum, inhibitor 
protonové pumpy a subkutánně aplikovatelný adrenalin 
v autoinjektoru.

Nemocná nadále zůstává v naší péči, hodnota ejekční 
frakce levé komory kolísá při opakovaných vyšetřeních 
v rozmezí 40–55 % a přes veškerou péči přetrvává zvýšená 
koncentrace tryptázy.

Diskuse

S trendem vznikajících center pro nemocné po srdeční zá-
stavě a s neustále se zlepšující péčí o tyto pacienty rostou 
též nároky na rychlost a přesnost diferenciální diagnosti-
ky. Ne vždy je příčina zástavy zcela jasná a to platí zvláš-
tě pro nemocné s jiným než defibrilovatelným iniciálním 
rytmem. Stanovení sérové koncentrace tryptázy může 
poukázat na možnou etiologii zástavy a tím optimalizo-
vat strategii péče o konkrétního nemocného. Dosud však 
tato metoda není rutinně dostupná, v České republice je 
aktuálně pouze osm laboratoří pracujících s touto meto-
dou.6 Správný postup při odběru ke stanovení koncentra-
ce tryptázy při podezření na anafylaktickou reakci sestává 
ze dvou odběrů, první v období 15 min až tři hodiny od 
události, další odběr za 24 hodin nebo později po ode-
znění příznaků.6 V případě naší pacientky byl první odběr 
uskutečněn až 14 hodin po srdeční zástavě, přesto byla 
zjištěná hodnota stále extrémně zvýšená, ačkoli při běžné 
anafylaktické reakci koncentrace klesá již do čtyř až šes-
ti hodin;1 to zvýšilo podezření na anafylaxi jako příčinu 
zástavy, ale o  SM jsme zatím neuvažovali. Teprve nález 
přetrvávajícího zvýšení koncentrace tryptázy spolu s kož-
ními projevy urticaria pigmentosa vzbudil podezření na 
systémovou mastocytózu7 a vedl k zahájení léčby antihis- 
taminiky. Diagnóza SM byla potom potvrzena moleku-
lárně-genetickým a  histopatologickým vyšetřením. Lze 
předpokládat, že časnější kontrolní odběr ke stanovení 
koncentrace tryptázy (u  naší nemocné až pátý den) by 
umožnil i dřívější zahájení adekvátní léčby a rychlejší zlep-
šení stavu.

Tabulka 2 – Koncentrace tryptázy v séru pacientky 
(norma do 20 µg/l)13

14 h 127 µg/l  

Den 5 44,9 µg/l

Den 9 58 µg/l

Tabulka 1 – Diagnostika SM – musí být přítomno velké kritérium 
a jedno malé nebo tři malá kritéria11 

Velké kritérium:

- �nález více než tří denzních infiltrátů mastocytů v biopsii  
kostní dřeně 

Malá kritéria:

- nález více než 25 % mastocytů v kostní dřeni

- průkaz mutace c-KIT (D816V)

- exprese znaků CD2 a/nebo CD25 na mastocytech

- zvýšená koncentrace tryptázy v séru
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Nadále je předmětem výzkumu, zda může mít SM 
vztah k srdečnímu selhávání;8 to by mohlo vysvětlit i díl-
čí zlepšení kardiální kompenzace pacientky po zahájení 
podávání antihistaminika. Systémová mastocytóza může 
stát i v pozadí tzv. Kounisova syndromu9,10 – excesivní vy-
plavení mastocytárních mediátorů může vyvolat i  koro-
nárními spasmy. Nadále však nemůžeme s  jistotou určit, 
zda dilatace a  dysfunkce levé komory u  naší nemocné 
v předchorobí byla projevem SM nebo se jedná o koinci-
denci s dilatační kardiomyopatií. Magnetická rezonance 
srdce byla provedena již tři měsíce před událostí (před im-
plantací ICD) s nálezem lehké dilatační kardiomyopatie se 
subendokardiálními lézemi inferolaterálně. Endomyokar-
diální biopsie nebyla indikována, neboť by pravděpodob-
ně nepředstavovala přínos pro další terapii.  

Dosud neexistují jasná doporučení pro terapii, ne-
boť pro jednotlivé postupy nejsou dostatečné důkazy.11 
V akutní fázi anafylaxe je vhodná obvyklá terapie šoku. 
Profylakticky se předpokládá účinnost antimediátorové 
terapie – blokátory histaminových receptorů, antileuko-
trieny a kortikoidy.1 Samozřejmostí je vyvarování se spou-
štěcích vlivů, pokud jsou známy – např. léky (některá anti-
biotika, nesteroidní antirevmatika, hmyzí jed, ale i různé 
fyzikální vlivy).6 Je-li k dispozici, doporučuje se specifická 
imunoterapie při známé noxe, zvažuje se i splenektomie, 
ve výjimečných případech se užívá cytoredukční tera-
pie.1 V  současné době probíhají klinické studie s  podá-
váním cladribinu, midostaurinu, brentuximabu. U někte-
rých agresivních forem se začíná přistupovat k alogenní 
transplantaci kostní dřeně.11 Všichni pacienti se SM by 
měli být vybaveni autoinjektory s adrenalinem.1

Závěr

Anafylaktická reakce je vzácnou, ale známou příčinou sr-
deční zástavy. Vyšetření ke stanovení koncentrace tryptá-
zy je proto třeba zvážit, když příčina zástavy zůstává ne-
jasná a anamnestické údaje tuto možnost připouštějí. Jak 
prokazuje naše kasuistika, degranulace žírných buněk při 
systémové mastocytóze může anafylaxi vyvolat, a proto je 
třeba na toto onemocnění myslet, zůstává-li koncentrace 
tryptázy zvýšená i v kontrolních odběrech.

Bohužel současná terapie SM a  režimová opatření 
stále mohou pouze zmírnit její projevy či oddálit relapsy 

onemocnění, takže ani po správné diagnostice nelze pa-
cientům zaručit, že se srdeční zástava nebude opakovat. 
Implantace ICD sice může vyřešit asystolii, bradykardii 
či komorovou fibrilaci, ale PEA neovlivní; autoinjektor 
s adrenalinem tak může být jedinou záchranou při reci-
divě tohoto stavu. Hledání účinné terapie SM zůstává vý-
zvou současné medicíny. 

Prohlášení autorů o možném střetu zájmů
Autoři prohlašují, že nemají střet zájmů. 
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