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A B S T R A C T 

Mastocytosis is a group of disorders that are characterized by 
the accumulation of mast cells. It is a cutaneous mastocyto-
sis when this is limited to the skin. We present the case of a 
17-month-old male with disseminated dermatosis consisting of 
multiple macules and dark brown maculo-papular lesions. The 
skin biopsy showed hyperpigmentation of the basal layer, in-
flammatory infiltrate in the papillary and reticular dermis, with 
clear and granular cytoplasm cells suggestive of mast cells. It 
was positive for Giemsa and immunohistochemistry c-kit. The 
metastatic bone series and bone marrow aspirate showed no 
alterations. The c-kit mutation was negative.
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R E S U M E N 

Las mastocitosis son un grupo de trastornos que se caracterizan 
por la acumulación excesiva de mastocitos. Cuando ésta se li-
mita a la piel se trata de una mastocitosis cutánea. Presentamos 
el caso de un paciente de 17 meses de edad con dermatosis 
diseminada constituida por múltiples máculas y lesiones mácu-
lo-papulares de color marrón oscuro. La biopsia de piel mostró 
hiperpigmentación de la capa basal, infiltrado inflamatorio en 
la dermis papilar y reticular, con células de citoplasma claro y 
granular que sugieren mastocitos. Con positividad para Giemsa 
e inmunohistoquímica c-kit. La serie ósea metastásica y aspirado 
de médula ósea sin alteraciones. La mutación de c-kit resultó 
negativa. 

Palabras clave: mastocitosis cutánea, hiperpigmentación cutánea.

Introducción

Las mastocitosis constituyen un grupo heterogéneo de 
trastornos caracterizados por la acumulación excesiva 

de mastocitos en uno o múltiples tejidos; se subdividen en 
dos grades grupos: mastocitosis cutánea, cuando se limita 
a la piel; y sistémica, en la que los mastocitos infiltran 
múltiples órganos extracutáneos.1,2 Presentamos el caso de 
un paciente con mastocitosis cutánea que mostraba una 
intensa y llamativa hiperpigmentación en la piel. 

Presentación del caso
Paciente masculino de 17 meses de edad, con antecedente 
de consanguinidad de los padres, producto de primera 
gestación, consumo de tóxicos durante el embarazo, na-
ció por cesárea debido a preeclampsia a las 40 semanas 

de gestación, con retraso psicomotor. Fue hospitalizado al 
año de edad por megaesófago con obstrucción esofágica 
distal, que requirió plastia esofágica, funduplicatura an-
terior y piloroplastia, así como transfusión de un paquete 
globular. 

A los 45 días de nacido comenzó con dermatosis dise-
minada en la cara, el tronco y las extremidades, pero sin 
daño en las palmas y las plantas; constituida por máculas 
hipercrómicas de color marrón oscuro, de límites bien 
definidos e irregulares, de distintos diámetros, así como 
múltiples lesiones máculo-papulares de 2-4 mm, bordes 
bien definidos, de color marrón obscuro. 

La biopsia de piel mostró hiperpigmentación de la 
capa basal, infiltrado inflamatorio en la dermis papilar y 
reticular, con células de citoplasma claro y granular que 



Dermatología Cosmética, Médica y Quirúrgica
DCMQ

119
Volumen 18 / Número 2 n abril-junio 2020

sugieren mastocitos, con positividad para Giemsa e in-
munohistoquímica c-kit. En el protocolo de estudio serie 
ósea metastásica y aspirado de médula ósea no se obser-
varon alteraciones. La tomografía computarizada reportó 
hepatomegalia y dilatación del esófago intratorácico, y en 
el ultrasonido pélvico se evidenció criptorquidia bilate-
ral. La mutación de c-kit en suero resultó negativa. 

Con base en los hallazgos obtenidos llegamos al diag-
nóstico de mastocitosis cutánea y se inició tratamiento 
con doble antihistamínico ketotifeno 0.2 mg 3.15 ml cada 
12 horas y loratadina 5 mg 2.8 ml cada 24 horas, así como 
medidas preventivas. 

Discusión
La mastocitosis es un trastorno poco común cuya inci-
dencia exacta no se conoce; aunque se estiman de cinco a 
diez casos nuevos por millón de personas al año y afecta a 
hombres y mujeres por igual.3 El 80% se manifestará du-
rante el primer año de vida, y la mayoría corresponde a la 
forma cutánea. Pero si se desarrolla en la adultez, 95% co-
rresponde a formas sistémicas.4,5 Esta enfermedad es el re-
sultado de la liberación crónica y episódica de mastocitos, 
así como su acumulación excesiva en uno o más tejidos, es 
producto de alteraciones en la estructura y la actividad de 
la tirosin cinasa (kit), receptor trasmembrana expresado 
en la superficie de los mastocitos, cuya activación provo-
ca crecimiento de éstos y previene la apoptosis celular.6 

Además se encarga de la producción de melanina por los 

H I P E R P I G M E N T A C I Ó N  D I F U S AA L I C I A  C O R E L L A - M Á R Q U E Z  Y  C O L S .

melanocitos, de esta manera se explica la hiperpigmenta-
ción que puede estar presente en las lesiones cutáneas.7

La Organización Mundial de la Salud (oms) divide  
la mastocitosis cutánea en cuatro grupos dependiendo  
de las manifestaciones clínicas: urticaria pigmentosa, 
difusa, mastocitoma y telangiectasia macularis eruptiva 
perstans.1,8-10

La urticaria pigmentosa es la forma de presentación 
más común, se caracteriza por máculas y pápulas cuyo 
color va de amarillo a marrón, las cuales tienen predilec-
ción por las cuatro extremidades, el tórax y el abdomen; 
se puede observar el signo de Darier. La forma cutánea 
difusa es poco común, generalmente ocurre en la etapa 
neonatal y se caracteriza por ampollas que pueden llegar 
a ser hemorrágicas; y existe la tendencia a referirse a esta 
forma sólo cuando se presenta de manera eritrodérmi-
ca. El mastocitoma o mastocitosis nodular (lesión única 
o varias lesiones) se localiza predominantemente en las 
extremidades y presenta el signo de Darier. Por último, 
la forma telangiectásica, más común en adultos que en 
niños, presenta telangiectasias eritematosas o marrones 
de predominio en el tronco.3,10 

Las manifestaciones clínicas se relacionan con la libe-
ración masiva o crónica de los mediadores mastocitarios. 
Entre éstos se encuentran prurito, enrojecimiento, palpi-
taciones, cefalea, dolor abdominal, diarrea, hipotensión  
y anafilaxia. La aparición de éstos es producida por di-
versos desencadenantes, entre los más importantes están: 
la picadura por heminópteros, el ejercicio, el consumo de 
condimentos, picantes y alcohol; el estrés físico y mental 
y los cambios de temperatura.5,7

El estudio histopatológico en piel demuestra un infil-
trado mastocitario en la dermis con alguno de los cuatro 
diferentes patrones: perivascular en la dermis papilar y 
reticular superior; y difuso en la dermis superior, intersti-

Figura 1. A: Dermatosis diseminada en la cara, el tronco y las extremidades cons-
tituida por máculas hiperpigmentadas de color marrón oscuro, de límites bien 
definidos e irregulares, de distintos diámetros. B y C: Múltiples lesiones máculo-pa-
pulares de 2-4 mm, bordes bien definidos, de color marrón oscuro. 

Figura 2. A: Hiperpigmentación de la capa basal, infiltrado inflamatorio en la der-
mis papilar y reticular, con células de citoplasma claro y granular que sugieren 
mastocitos. B: inmunohistoquímica c-kit positiva.
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cial y nodular. El diagnóstico definitivo se establece por la 
triada de lesión cutánea típica, confirmación histopatoló-
gica y ausencia de criterios de afección sistémica.10

El tratamiento está dirigido a aliviar los síntomas, en el 
que el pilar son las medidas preventivas, y como primera 
línea los antihistamínicos H1. Otras opciones incluyen: 
antihistamínicos H2, cromoglicato, antagonistas de leu-
cotrienos y fototerapia. Otra alternativa de tratamiento es 
el imatinib, pero aún no están bien establecidos los bene-
ficios de dicha terapia en mastocitosis cutánea sin daño 
sistémico; sin embargo, se podría considerar en casos 
selectos. Es importante destacar que antes se debe reali-
zar un estudio genético que permita identificar el tipo de 
mutación, debido a que la mutación kit-d816v muestra 
resistencia a dicho fármaco.4,5,10,11

Conclusión 
La mastocitosis constituye una entidad rara cuya forma 
cutánea tiene un pronóstico favorable, sin embargo, se 
recomienda abordarla para descartar afección sistémi-
ca. En este caso en particular el diagnóstico fue difícil 
debido a que las manifestaciones clínicas no fueron las 
habituales; la presencia de hiperpigmentación, como su-
cedió en nuestro paciente, es una presentación raramen-
te descrita.
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