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Acerca de la mastocitosis
sistémica

5 ¢Qué es la mastocitosis sistémica?
7 ¢ Como se trata la mastocitosis sistémica?

7 ¢ Qué puede hacer para recibir la mejor atencion?
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1 Acerca de la mastocitosis sistémica » ;Qué es la mastocitosis sistémica?

La mastocitosis sistémica es un
cancer sanguineo poco frecuente
que se produce cuando se
acumulan demasiados mastocitos
en el cuerpo. Esta acumulacion
incorrecta puede causar diversos
sintomas segun dénde y como se
produce. El tratamiento se centra
en el control de los sintomas y los
factores desencadenantes. En esta
guia para pacientes, se detallaran
los diferentes tipos de mastocitosis
sistémica y su tratamiento.

;, Qué es la mastocitosis
sistémica?

La mastocitosis sistémica (MS) es un cancer
sanguineo poco frecuente y crénico que se
produce cuando se acumulan demasiados
mastocitos en la piel, los tejidos y los 6rganos.

Los mastocitos son un tipo de glébulo blanco que
se encuentran en todo el cuerpo. Los mastocitos
tienen un rol importante en el sistema inmunitario y
son responsables de las reacciones alérgicas.

Cuando el sistema inmunitario detecta bacterias,
virus o alérgenos, los mastocitos ayudan a
combatirlos liberando mediadores quimicos. La
histamina es uno de estos mediadores. Provoca
la dilatacion de los vasos sanguineos y produce
picazon e inflamacién en la piel. También puede
crear una acumulacién de moco, lo que hace que
las vias respiratorias se estrechen. Esta respuesta
busca proteger al cuerpo de invasores externos.

4 A

Mastocito liberando
histamina

Los mastocitos son un
tipo de glébulo blanco.
Liberan histamina (como
se ve en la imagen) en
respuesta a un alérgeno,
lo que causa una
reaccion alérgica.

N /
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1 Acerca de la mastocitosis sistémica » ;Qué es la mastocitosis sistémica?

Sin embargo, en la MS, los mastocitos anormales
se multiplican, lo que causa inflamacion y libera
histamina y otros mediadores alérgicos de forma
continua. El exceso de mastocitos se acumula en
los 6rganos como el higado, el bazo, la médula
Osea y el tracto gastrointestinal (Gl).

La MS, como las alergias, tiene factores
desencadenantes. La diferencia entre las
reacciones alérgicas y la MS radica en que las
reacciones alérgicas son respuestas agudas a
alérgenos especificos, mientras que la MS es un
trastorno cronico con una acumulacién anormal
de mastocitos que puede afectar los 6rganos y
provocar mas reacciones alérgicas.

Los sintomas de la mastocitosis sistémica tienden
a reflejar donde se produce la acumulacién de
mastocitos. Por ejemplo, los mastocitos que se
acumulan en la piel pueden causar rubefaccion y
urticaria, mientras que los que se acumulan en el
tracto Gl pueden causar dolor abdominal y diarrea.

Las personas con MS generalmente tienen un
mayor riesgo de anafilaxia (reaccion alérgica grave
y potencialmente mortal) y casi la mitad de ellas la
experimenta. Esto se debe a que tienen una mayor
cantidad de mastocitos que causan la reaccién
alérgica.

La mastocitosis sistémica suele afectar a adultos,
pero puede presentarse en cualquier momento
de la vida. Hay un tipo de mastocitosis, la
mastocitosis cutanea, que es mas comun en
nifos. Este libro se centrara Unicamente en la
mastocitosis sistémica.

Causas

La MS suele estar causada por mutaciones
(cambios) en el gen KIT. El gen KIT le indica
al cuerpo que produzca una proteina que
ayuda a controlar el crecimiento, la divisién,

la supervivencia y el movimiento celular. Las
mutaciones en este gen pueden causar una
sobreproduccion de mastocitos. La mayoria de
los casos de MS no son hereditarios. En otras
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palabras, se trata de una mutacion adquirida o
somatica que ocurre en algun momento de la vida
de una persona.

Tipos

Después de diagnosticarse la MS, esta se
clasificara con uno de los siguientes cinco tipos:

> Mastocitosis sistémica inactiva (MSI):
una forma de mastocitosis sistémica, la mas
comun. La mayoria de los sintomas son
leves. Tiene un bajo riesgo de progresar
a tipos mas graves de MS y no afecta la
supervivencia.

- Mastocitosis de médula 6sea (MMO):
es un subtipo de MSI en la que los
mastocitos se acumulan anormalmente en
la médula 6sea, pero no en la piel ni en
otros 6rganos. La anafilaxia puede ser mas
grave que en la MSI.

> Mastocitosis sistémica latente (MSL):
si bien es un tipo mas leve de MS, en este
caso se acumulan mas mastocitos que en
la MSI. La MSL también presenta un mayor
riesgo de progresar a una enfermedad mas
grave.

> Mastocitosis sistémica agresiva
(MSA): este tipo implica la acumulacion de
un mayor numero de mastocitos en el cuerpo.
Esta acumulacion puede afectar la funcion
de los 6rganos (generalmente el higado, el
tracto Gl, los huesos o la médula 6sea).

> Mastocitosis sistémica con neoplasia
hematoloégica asociada (MS-NHA):
este tipo se refiere a una acumulacion
de mastocitos que se presenta junto con
otro trastorno sanguineo, generalmente
sindromes mielodisplasicos, trastorno
mieloproliferativo o leucemia mieloide aguda.



1 Acerca de la mastocitosis sistémica » ;Coémo se trata la mastocitosis sistémica?

> Leucemia de mastocitos (LM): un tipo
de cancer muy poco frecuente pero agresivo,
que se describe como una acumulacién de
mastocitos en mas de una quinta parte de los
tejidos u érganos del cuerpo.

¢, Como se trata la
mastocitosis sistémica®?

Si bien no existe cura para la MS, la mayoria

de las personas presentan sintomas de

leves a moderados que pueden controlarse

con tratamiento y evitando los factores
desencadenantes. Consulte el Capitulo 3: Como
se diagnostica la MS.

Para obtener mas informacion sobre los
tratamientos disponibles, consulte el Capitulo 4:
Tipos de tratamiento.

En este libro, también se describe el tratamiento
para su tipo especifico de mastocitosis sistémica.

Para conocer los tipos comunes de MS, como MSI
y MSL, consulte el Capitulo 5: Tratamiento de los
tipos comunes de MS.

Para conocer los tipos avanzados de MS, como
la MSA, MS-NHA 'y LM, consulte el Capitulo 6:
Tratamiento de los tipos avanzados de MS.

¢, Qué puede hacer para
recibir la mejor atencion?

Luche por usted mismo. Usted tiene un papel
importante que desempenar en su cuidado. En
realidad, es mas probable que obtenga la atencion
que desea si hace preguntas y toma decisiones
compartidas con su equipo de atencion médica.

Las NCCN Guidelines for Patients le ayudaran a
comprender los cuidados oncolégicos. Con una
mejor comprension, estara mas preparado para
hablar de sus cuidados con su equipo y compartir
sus inquietudes. Muchas personas se sienten mas
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Por qué deberia
leer este libro

Tomar decisiones sobre la atencién
oncoldgica puede ser estresante. Es posible
qgue tenga que tomar decisiones dificiles bajo
presion sobre opciones complejas.

Las NCCN Guidelines for Patients son
fiables tanto para los pacientes como

para los proveedores de atenciéon médica.
En ellas, se explican con claridad las
recomendaciones de atencion actuales
formuladas por respetados expertos en la
materia. Las recomendaciones se basan en
las investigaciones mas recientes y practicas
de los mejores centros oncoldgicos.

La atencion oncoldgica no es igual

para todas las personas. Si sigue las
recomendaciones de los expertos para

su situacion, tendra mas probabilidades

de mejorar su atencion y obtener mejores
resultados. Utilice este libro como guia para
encontrar la informacion que necesita para

tomar decisiones importantes.

N /

satisfechas cuando desempefian un papel activo
en su atencion.

Es posible que no sepa qué preguntar a su equipo
de atencion médica. Eso es frecuente. Cada
capitulo de este libro termina con una seccién
importante titulada Preguntas para hacer. Estas
sugerencias de preguntas le ayudaran a obtener
mas informacion sobre todos los aspectos de su
atencion.

Dé el siguiente paso y siga leyendo para saber
cual es el mejor cuidado para usted.



2

Estudios

Pruebas médicas generales
Analisis de sangre

Biopsias
Inmunofenotipificacion
Estudios genéticos
Diagnostico por imagenes
Otros estudios

¢, Cual es el siguiente paso?
Puntos clave

Preguntas para hacer
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2 Estudios » Pruebas médicas generales

La planificacién del tratamiento
comienza con los estudios. Para
diagnosticar y tratar la mastocitosis
sistémica, se deben realizar estudios
precisos. En este capitulo, se
presenta una descripcion general de
los estudios que puede realizarse y
qué puede esperar.

La mastocitosis sistémica se diagnostica segun
una serie de resultados de pruebas que se
relacionan con sus sintomas. Consulte el siguiente
capitulo sobre como identificar sus sintomas y
factores desencadenantes.

Para diagnosticar la MS, se suelen realizar
biopsias (analisis de muestras de tejido) para
evaluar los mediadores de mastocitos y su
presencia en la orina, la sangre, la médula 6sea
y los érganos. Los mediadores de mastocitos
son moléculas, como las proteinas, que se
liberan como parte de una respuesta inflamatoria.
La histamina es un tipo de mediador de los
mastocitos.

Es importante comprender el significado de los
resultados de estas pruebas, asi que asegurese de
hacer preguntas.

Pruebas médicas generales

Antecedentes médicos

Los antecedentes médicos son un registro de
todos los problemas de salud y tratamientos que
ha tenido durante su vida. Le permite al profesional
de atencion médica tener una vision general de su
salud que lo ayuda a guiar su tratamiento.

Para las nuevas citas o citas de seguimiento,
preparese para enumerar las enfermedades
o lesiones que ha tenido y cuando ocurrieron.
Lleve una lista de los medicamentos nuevos y
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antiguos e incluso los de venta libre, herbarios

o los suplementos que esté tomando. Informe al
profesional de atencién médica sobre cualquier
sintoma que tenga. También es posible que quiera
llevar fotos de las reacciones alérgicas en la piel

y hablar sobre sus antecedentes, asi como sobre
sus antecedentes de anafilaxia y posibles factores
desencadenantes.

Antecedentes familiares

Algunas enfermedades son hereditarias. Su
profesional de atencion médica le preguntara
sobre los antecedentes médicos de sus familiares
consanguineos. Esta informacion se llama
antecedentes familiares. Pregunte a sus familiares
sobre los problemas de salud que han padecido,
como afecciones cardiacas, cancer y diabetes, y a
qué edad se los diagnosticaron.

Examen fisico

Durante un examen fisico, el profesional puede
hacer lo siguiente:

» Tomar la temperatura, la presién arterial, el
pulso y el ritmo de su respiracion.

» Controlar su peso y preguntar si ha tenido
una pérdida de peso inexplicable.

» Auscultar el corazoén y los pulmones.
» Observar sus 0jos, oidos, nariz y garganta.

» Palpary aplicar presion en distintas
partes del cuerpo para ver si los 6rganos,
particularmente el bazo y el higado, tienen
tamano normal, estan blandos o duros o
si duelen al tacto. Informe a su profesional
médico si siente dolor.

» Palpar los ganglios linfaticos inflamados
en el cuello, la axila y la ingle. Informe a su
profesional médico si siente bultos o tiene
dolor.

> Realizar un examen cutaneo completo.



2 Estudios » Analisis de sangre

Para ver una lista de posibles estudios, consulte la
Guia 1.

Analisis de sangre

Los analisis de sangre comprueban si hay signos
de la enfermedad y el funcionamiento de los
organos. Se necesita una muestra de sangre, que
se toma con una aguja que se coloca en una vena.

-

Guia 1

Estudios comunes para la mastocitosis sistémica

Antecedentes médicos y examen fisico, incluidos los antecedentes de sintomas de activacion de
mastocitos

Perfil metabdlico completo con acido urico, LDH y PFH

Nivel de triptasa sérica

HC con férmula leucocitaria

Examen de frotis de sangre

Aspiracién y biopsia de médula 6sea con citometria de flujo, inmunohistoquimica y citogenética

Analisis de FISH

Pruebas moleculares con un ensayo de alta sensibilidad para KIT D816V

Panel de mutaciones mieloides

TC/RM o ecografia de abdomen/pelvis

Exploracion DEXA

Evaluacioén esquelética

Biopsia dirigida de 6rganos

Analisis de orina de 24 horas (util en ciertas circunstancias)

Prueba de HLA (util en ciertas circunstancias)

Evaluacion de la carga sintomatica y la calidad de vida (CdV) (util en ciertas circunstancias)

- J
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2 Estudios » Analisis de sangre

Perfil metabdlico completo

Un perfil metabdlico completo (PMC) es un analisis
que mide 14 sustancias diferentes en la sangre.

El PMC proporciona informacién importante

sobre el funcionamiento de sus rifiones e higado,
entre otras cosas. Si esos 6rganos no funcionan
correctamente, la mastocitosis sistémica podria ser
la causa.

> Acido urico: el andlisis de sangre de acido
urico es una prueba médica que se utiliza
para determinar la cantidad normal de un
producto de desecho en la sangre. También
se conoce como prueba de urato sérico o
nivel de acido urico.

> Lactato deshidrogenasa (LDH): la LDH
es un tipo de proteina presente en la sangre,
conocida por ser una enzima. Se encuentra
en la mayoria de los tejidos del cuerpo.
Cuando estos tejidos se dafan, liberan
LDH al torrente sanguineo u otros fluidos
corporales. Si sus niveles de LDH son altos,
puede significar que ciertos tejidos de su
cuerpo presentan dafos por una enfermedad
o lesion.

> Pruebas funcionales hepaticas (PFH):
en las PFH, se miden las sustancias
quimicas que se producen o procesan en el
higado para evaluar su estado. Los niveles
demasiado altos o bajos indican que el
higado no funciona bien o que los conductos
biliares pueden estar obstruidos.

Hemograma completo con formula
leucocitaria

El hemograma completo (HC) mide los niveles

de glébulos rojos, glébulos blancos y plaquetas
en la sangre. La mastocitosis sistémica puede
manifestarse como una escasez de glébulos rojos
(anemia) o plaquetas (trombocitopenia), asi como
un exceso de glébulos blancos (eosinofilia).

Existen varios tipos de gldbulos blancos. La
formula leucocitaria cuenta la cantidad de cada
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tipo de glébulo blanco. Ademas, verifica si las
cantidades estan equilibradas entre si.

Nivel de triptasa sérica

Este tipo de prueba puede ayudar a determinar
si se produjo una reaccion alérgica grave. Esta
prueba mide la cantidad de triptasa en la sangre.
La triptasa es una enzima que se encuentra en
los mastocitos. Los mastocitos liberan histamina
y otras sustancias quimicas (mediadores) cuando
forman parte de una respuesta inmunitaria normal,
asi como de una reaccion alérgica.

\

-

Consejos para tener en cuenta

» Sies posible, vaya acompafnado a sus
consultas médicas.

» Escriba preguntas y tome notas durante
las citas. No tenga miedo de hacer
preguntas a su equipo de atencién
médica.

» Obtenga copias de los resultados de
los analisis de sangre, estudios de
diagnéstico por imagenes e informes
sobre su enfermedad especifica.

» Organice su documentacion. Arme
archivos para los formularios del seguro,
la historia clinica y los resultados de los
estudios. Puede hacer lo mismo en su
computadora si tiene una.

» Elabore una lista con la informacion
de contacto de todos los miembros del
equipo de atencién médica. Agréguela a
su teléfono. Coloque la lista en la puerta
del refrigerador o en un lugar donde
alguien pueda acceder a ella en caso
de emergencia. Informe a su médico de
atencion primaria sobre los cambios en
esta lista.




2 Estudios » Biopsias

Frotis de sangre

El frotis de sangre suele utilizarse como estudio
adicional si el HC muestra resultados anormales.
Esta prueba se utiliza para evaluar y medir los
diferentes tipos de células sanguineas, asi como la
presencia de mastocitos. También puede utilizarse
para diagnosticar otro trastorno sanguineo que
coincida con la mastocitosis sistémica.

Biopsias

La biopsia es la extraccion de una muestra de
tejido o grupo de células para analizarla. Es una
parte importante para realizar un diagndstico
preciso. La muestra debe ser analizada por un
anatomopatologo experto en el diagndstico de

la mastocitosis sistémica. El anatomopatélogo
observara el aspecto general, el tamafio, la forma
y el tipo de las células. Se realizaran pruebas con
las células obtenidas por biopsia, las cuales se
enumeran a continuacion.

Aspiracion y biopsia de médula 6sea

Es posible que su profesional médico le solicite
una aspiracion y biopsia de médula ésea para
detectar el aumento de mastocitos en la médula
Osea. La médula 6sea es como un liquido
esponjoso. La aspiracion de la médula ésea extrae
parte del liquido de esa esponja; la biopsia extrae
una parte de la esponja. Durante la aspiracién, se
introduce una aguja hueca en el hueso a través de
la piel. La médula ésea liquida se extrae con una
jeringa. Durante la biopsia, se usa una aguja para
extraer una muestra del nucleo de la parte solida
de la médula 6sea. Las muestras se envian a un
laboratorio para su analisis. Puede sentir dolor

en el hueso de la cadera durante algunos dias.
Pueden aparecer moretones en la piel.

Pregunte a su profesional médico sobre el tipo de
analisis de médula ésea que pueden realizarse

y donde se tomara la muestra. Pregunte también
si se le administrara algun medicamento que le
permita relajarse y bloquear el dolor asociado con
el procedimiento.

/

Aspiracion y biopsia de
médula ésea

Aqui se ve una aguja
hueca que se inserta a
través del hueso para
extraer una muestra.

\_

~

Aguja para
meédula 6sea

Médula 6sea Hueso de

la cadera

Piel
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2 Estudios » Biopsias

Biopsias dirigidas de 6rganos

En la mastocitosis sistémica, es posible que
reciba una de las siguientes biopsias dirigidas de
organos, segun los sintomas que presente.

Endoscopia gastrointestinal superior

Si presenta sintomas abdominales (como dolor,
nauseas, vomitos y diarrea), su profesional
médico podria solicitar una endoscopia. La
biopsia del tracto gastrointestinal (Gl) superior

se suele realizar para confirmar el diagnéstico

de mastocitosis sistémica mediante la deteccion
de mastocitos acumulados en el tracto Gl. Este
procedimiento utiliza un endoscopio, un dispositivo
largo y tubular con una luz incorporada y una
videocdmara miniatura. Después de recibir un
sedante (medicamento que le permite relajarse
durante el procedimiento) y un medicamento

para adormecer la garganta, el endoscopio se
guia por la garganta. Luego, se introduce en

el eséfago, el estbmago y la parte superior del
intestino delgado. Esto le permite a su profesional
médico inspeccionar el revestimiento de estos
organos y buscar cualquier signo de cancer u otras
anomalias, como vasos sanguineos dilatados

0 Ulceras que pueden haberse producido por

la acumulacién de mastocitos. Despueés del
procedimiento, puede sentir dolor de garganta y
algo de inflamacién.
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Sea su propio defensor. Converse
con alguien que haya pasado

por lo mismo que usted. Haga
muchas preguntas, incluso las que
tenga miedo de hacer. Tiene que
protegerse y cerciorarse de tomar
las mejores decisiones y recibir

la mejor atencién para su caso en
particular”.

Biopsia de higado

Si el higado esta agrandado, esto puede ser signo
de mastocitosis, pero también de muchas otras
enfermedades. Para poder determinar la causa,
su profesional médico podria solicitar una biopsia
de higado. En una biopsia de higado, se inserta
una aguja a través de la piel del abdomen para
extraer una muestra de higado. O bien, se puede

4 N

jCuéntenos
qué opina!

Témese un momento para
completar una encuesta en
linea sobre NCCN Guidelines
for Patients.

NCCN.org/patients/response
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2 Estudios » Inmunofenotipificacion

insertar una aguja a través de una vena grande
del cuello (yugular) y llevarla hasta una vena (vena
cava inferior) cerca del higado.

Inmunofenotipificacion

La inmunofenotipificacién es un tipo de estudio
de diagndstico que busca la presencia o ausencia
de antigenos especificos de los glébulos blancos.
Estos antigenos son proteinas que se pueden
encontrar en la superficie o dentro de los glébulos
blancos. Se llaman biomarcadores.

El hemograma completo puede contar la cantidad
de gldbulos blancos, pero no puede detectar las
diferencias sutiles entre los distintos tipos de
cancer de la sangre. La inmunofenotipificaciéon
puede detectar esas sutiles diferencias.

Existen dos métodos de estudio:

» Citometria de flujo

» Inmunohistoquimica

-

Células estudiadas con
citometria de flujo

Las células tehidas se
pasan a través de rayos
laser para medir su
tamario y forma.

\
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Citometria de flujo

La citometria de flujo es un método de laboratorio
que se utiliza para detectar, identificar y contar
células especificas. La citometria de flujo implica
tefir las células con un tinte sensible a la luz. Las
células tenidas se pasan a través de un rayo laser
en una maquina. La maquina mide la cantidad de
células, la forma, el tamano y otras caracteristicas
unicas de las células. La citometria de flujo se
puede usar en células de sangre circulante
(periférica) o en una muestra de aspiracion de
médula dsea.

Los biomarcadores de la mastocitosis que se
encuentran en la citometria de flujo son las
proteinas CD117, CD25, CD30 y CD2.

Inmunohistoquimica

La inmunohistoquimica (IHQ) es un proceso de
tincién especial que implica incorporar marcadores
quimicos a las células. Luego, las células se
estudian con un microscopio para identificar las
proteinas especificas. Las proteinas que ayudan

a diagnosticar la MS incluyen la triptasa, asi como
las proteinas CD117, CD2, CD25 y CD30.




2 Estudios » Estudios genéticos

Estudios genéticos

Su profesional de atencién médica podria
recomendar pruebas para detectar mutaciones
genéticas. Los genes indican a las células en

qué convertirse y qué hacer. En un proceso
llamado mutacién, se produce una falla en el
cbdigo genético. Esto puede hacer que las células
crezcan y se dividan sin control.

Los estudios genéticos buscan detectar la
presencia o ausencia de ciertas mutaciones
genéticas. Se pueden realizar en la médula ésea
0 en una muestra de sangre. Los resultados de los
estudios ayudaran a su equipo de tratamiento a
comprender mejor su enfermedad y a elaborar un
plan de tratamiento.

Citogenética

La citogenética es un tipo de estudio genético que
utiliza muestras de tejido, sangre o0 médula 6sea
para detectar cambios en los cromosomas. Un
cromosoma es una molécula larga de ADN que
contiene el material genético de un organismo.

El estudio busca especificamente cromosomas
danados, faltantes, reordenados o adicionales.

Panel de mutaciones mieloides

Un panel de mutaciones mieloides es un analisis
de sangre que se utiliza para identificar genes
mutados. Esta prueba ayuda a diagnosticar y
controlar enfermedades como la leucemia mieloide
aguda (LMA), el sindrome mielodisplasico (SMD),
la neoplasia mieloproliferativa (NMP) y el
SMD/NMP. Se debe remarcar que este panel

no es lo suficientemente sensible para detectar

la mutacion (KIT) que se presenta con la MS,

por lo que se requieren las pruebas adicionales
mencionadas mas adelante.

Analisis de FISH

La hibridacion fluorescente in situ (FISH) es un
método en el que se utilizan unos tintes especiales

NCCN Guidelines for Patients®
Mastocitosis sistémica, 2025

-

Alfa triptasemia hereditaria

La alfa triptasemia hereditaria (HaT) se refiere
a una variante genética (llamada polimorfismo).
Las personas con HaT heredaron una copia
adicional del gen (TPSAB1) que produce una
proteina llamada triptasa.

Como tienen genes adicionales que producen
la proteina, terminan produciendo mas triptasa.
Ademas, si el nivel de triptasa es muy alto,
esto puede implicar un exceso de mastocitos o
mastocitosis sistémica (MS).

Las personas con MS son mas propensas a
tener HaT. Sin embargo, las personas sin MS
también pueden padecerla.

HaT puede o no causar sintomas y, en la
mayoria de los casos, no los presenta. No
obstante, cuando se presentan sintomas, estos
pueden incluir los siguientes:

* Picazon en la piel, rubefaccion, urticaria y
anafilaxia.

» Sintomas gastrointestinales (Gl), como
hinchazoén, dolor abdominal, diarrea o
estrefimiento, acidez estomacal y dificultad
para tragar.

+ Sintomas del tejido conectivo, como
hipermovilidad articular y escoliosis.

» Sintomas cardiacos, como taquicardia o
fluctuaciones de la presion arterial con o sin
desmayos.

* Ansiedad, depresion y ataques de panico.

N
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2 Estudios » Diagnoéstico por imagenes

llamados sondas que se adhieren a partes

del ADN. Con el analisis de FISH, es posible
detectar translocaciones (cambio de partes entre
2 cromosomas) e inversiones (cambio de partes
dentro de 1 cromosoma) que son demasiado
pequenas para observarlas con otros métodos.
Sin embargo, solo se puede usar para cambios
conocidos. No puede detectar todos los cambios
posibles que se encuentran dentro de los
cromosomas (cariotipos).

Mutaciones del gen KIT

La mutacioén del gen KIT es el cambio genético
mas comun en personas con mastocitosis
sistémica. El gen KIT proporciona instrucciones
para la producciéon de una proteina. Es importante
para el desarrollo y la funcién de ciertos tipos de
células. Esto incluye células reproductivas (células
germinales), células sanguineas precursoras
(células madre hematopoyéticas), glébulos blancos
(mastocitos), células del tracto gastrointestinal,
llamadas células intersticiales de Cajal, y
melanocitos. El gen especifico de la mastocitosis
sistémica es el KIT D816V.

Diagnostico por imagenes

En los estudios de diagndstico por imagenes,

se toman fotografias (imagenes) del interior del
cuerpo. Es posible que deba realizarse estudios de
diagndstico por imagenes para tener mas detalles
sobre los 6rganos que podrian verse afectados y
producir sintomas de la mastocitosis sistémica. Un
radidlogo, experto que interpreta las imagenes de
los estudios, redactara un informe y lo enviara a su
profesional médico. Los resultados de los estudios
se analizaran con usted.

TC

La tomografia computarizada (TC o TAC) consiste
en una maquina de rayos X computarizada. Toma
muchas imagenes (radiografias) desde distintos
angulos de la misma parte del cuerpo. Las
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imagenes se fusionan para formar una imagen
tridimensional.

En algunos casos, se utilizard un medio de
contraste. El medio de contraste se utiliza para
mejorar las imagenes del interior del cuerpo.

Los medios de contraste no son colorantes, sino
sustancias que ayudan a realzar y mejorar las
imagenes de varios 6rganos y estructuras en el
cuerpo. Se usan para que las imagenes sean mas
claras. El medio de contraste se puede tomar por
boca (via oral) o se puede administrar por vena
(IV). El medio de contraste no es permanente

y se expulsa del cuerpo a través de la orina
inmediatamente después del estudio.

Se le indicara tomar entre 8 y 10 vasos de agua
durante las 24 horas posteriores a la toma del
medio de contraste. Esto ayudara a expulsar el
medio de contraste de su sistema, incluso de los
rifones.

Informe a los profesionales médicos si ha tenido
reacciones alérgicas al medio de contraste en el
pasado. Esto es importante. Es posible que le
administren medicamentos, como difenhidramina
(Benadryl) y prednisona (esteroides), para evitar
los efectos de dichas alergias. Es posible que no
se utilice el medio de contraste si tiene una alergia
grave o si sus rifiones no funcionan bien.

La exploracién por resonancia magnética (RM)
usa imanes potentes y ondas sonoras para tomar
imagenes digitales del interior del cuerpo. No se
utilizan rayos X. Es posible que se utilice un medio
de contraste.

Ecografia

La ecografia usa ondas sonoras de energia alta
para generar imagenes del interior del cuerpo.
La sonda se coloca sobre el abdomen. Es similar
a la ecografia utilizada para el embarazo. La
ecografia no causa dolor y no utiliza rayos X, por
lo que puede repetirse todas las veces que sea



2 Estudios » Otros estudios

necesario. A veces, se usa una ecografia o una TC
para guiar una biopsia.

Exploracion DEXA

La exploracion DEXA es un estudio de diagnostico
por imagenes que mide la fuerza 6sea (densidad).
Las exploraciones DEXA se utilizan para
determinar el riesgo de osteoporosis (pérdida
0sea) y osteopenia (debilitamiento 6seo). La
osteoporosis y la osteopenia son complicaciones
comunes de la acumulacién de mastocitos.

Evaluacion esquelética

La evaluacién esquelética, también conocida como
estudio 6seo, consiste en una serie de radiografias
que se toman para observar todos los huesos del
cuerpo. Este estudio se utiliza para determinar la
presencia de una enfermedad 6sea.

Otros estudios

Es posible que le realicen mas estudios, como
analisis de orina, tipificacién de HLA o una
evaluacion de la calidad de vida. Estos estudios
ayudaran a determinar la gravedad de su
enfermedad y el tratamiento de los sintomas.

Analisis de orina

Los analisis de orina suelen utilizarse para
determinar la presencia de histamina en el
organismo. La prueba consiste en analizar la orina
durante un periodo de 24 horas para evaluar la
produccién de histamina durante un periodo mas
largo que un analisis de sangre.

Tipificacion de HLA

El antigeno leucocitario humano (HLA) es una
proteina que se encuentra en la superficie de

la mayoria de las células. Desempefia un papel
importante en la respuesta inmunitaria del cuerpo.
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Los HLA son unicos para cada persona. Marcan
las células de su cuerpo. El cuerpo detecta estos
marcadores que indican que células son suyas. El
conjunto de HLA de cada persona se llama tipo de
HLA o tipo de tejido.

La tipificacion de HLA es una prueba de sangre
que detecta el tipo de HLA de la persona. Este
estudio se realiza antes de un trasplante de células
madre sanguineas (alogénico) de un donante, que
puede ser un tratamiento para los tipos avanzados
de mastocitosis sistémica.

Para encontrar un donante compatible, se
comparara su tipo de HLA con el del donante para
evaluar cuantas proteinas son iguales.

Evaluacion de la calidad de vida

Es posible que le soliciten completar una
evaluacion de la calidad de vida. Es un
cuestionario disefiado especificamente para
personas con mastocitosis. Se utiliza para
identificar su bienestar fisico y mental actual, asi
como su capacidad para realizar sus actividades
diarias. También se utiliza para registrar la manera
en que el tratamiento mejora o afecta su calidad
de vida.

4 N

La calidad de vida se refiere al
disfrute general de la vida de una
persona, incluida su sensacion
de bienestar y su capacidad para
participar en sus actividades
habituales.

N




2 Estudios » ;Cual es el siguiente paso? » Puntos clave » Preguntas para hacer

. 4 : : o) » Es posible que le realicen otros estudios,
(,Cual €S el SlgL“ente paSO ’ como analisis de orina, tipificacion de HLA o
En este capitulo, se presenté una descripcion una evaluacion de la calidad de vida. Estos
general de los diferentes tipos de estudios que se estudios ayudaran a determinar la gravedad
pueden realizar para diagnosticar la mastocitosis d’e la enfermedad y el tratamiento de los
sistémica y guiar su tratamiento. En el siguiente sintomas.

capitulo, se abordaran los signos y sintomas, asi
como los factores desencadenantes que deben

considerarse (junto con los resultados de los Preguntas pa ra hacer

estudios) en el diagnéstico. . . . .
) 9 > ¢Qué estudios son necesarios? ¢ Qué otros

estudios se recomiendan?

Puntos clave > ;Qué se puede hacer para que me sienta a

o . _ gusto durante los estudios?
» La mastocitosis sistémica se diagnostica en

funcion de los resultados de una serie de > ¢Cbémo me preparo para los estudios?

estudios. Su dlagnqstlco determinara su plan > 4Como y donde se realizara el estudio?

de tratamiento. Es importante que comprenda

lo que significa cada estudio. » ¢Cuando sabré los resultados y quién me los
explicara?

» Los analisis de sangre comprueban si hay
signos de la enfermedad y el funcionamiento
de los 6rganos. Se necesita una muestra de
sangre, que se toma con una aguja que se
coloca en una vena.

> La biopsia es la extraccion de una muestra
de tejido o grupo de células para analizarla.
Es una parte importante para realizar un
diagndstico preciso.

» La inmunofenotipificacion utiliza anticuerpos
para detectar la presencia o ausencia de
ciertos antigenos de los glébulos blancos.
Estos antigenos son proteinas que se pueden
encontrar en la superficie o dentro de los
gldbulos blancos. Se llaman biomarcadores.

> Los estudios genéticos buscan detectar la
presencia 0 ausencia de ciertas mutaciones
geneticas. Los resultados de los estudios
ayudaran a su equipo de tratamiento a
comprender mejor su enfermedad y a
elaborar un plan de tratamiento.

> En los estudios de diagndstico por imagenes,
se toman fotografias del interior del cuerpo.
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3

Como se diagnostica la MS

Signos y sintomas

Factores desencadenantes
Diagnostico

¢, Cual es el siguiente paso?
Puntos clave

Preguntas para hacer
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3 Como se diagnostica la MS » Signos y sintomas

El tratamiento de la mastocitosis
sistémica depende del diagnéstico. El
diagnoéstico depende de los signos,
sintomas y factores desencadenantes
de la enfermedad. Después de conocer
los sintomas y realizarse estudios, se
le diagnosticara uno de los cinco tipos
de mastocitosis sistémica.

Signos y sintomas

Los signos y sintomas de la mastocitosis sistémica
son clave para el diagndstico, control y tratamiento
de su afeccioén. Los sintomas de la mastocitosis
varian y dependen de la parte del cuerpo afectada
por la acumulacién de mastocitos. Siempre es
importante informar a su profesional de atencion
médica sobre cualquier sintoma que experimente.

Los signos y sintomas pueden incluir algunos o
muchos de los siguientes:

Signos y sintomas en la piel

> Rubefaccion (enrojecimiento de la piel o
calor)

» Maculas (manchas planas, marrones o
tostadas descoloridas de menos de un
centimetro de ancho, aproximadamente el
grosor de un lapiz)

> Picazoén

» Urticaria (ronchas o protuberancias elevadas
que pican)
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Signos y sintomas gastrointestinales (Gl)
» Dolor abdominal
> Nauseas
> Vomitos

> Diarrea

Signos y sintomas cardiacos

> Frecuencia cardiaca acelerada, dolor en el
pecho

> Presion arterial baja, que puede producir
mareos o desmayos

Otros signos y sintomas
> Sibilancias, falta de aire
» Congestion y picazén nasal
» Dolor de huesos o dolor muscular
» Niebla mental
> Fatiga
> Mareos

> Dolores de cabeza frecuentes

-

N

Signos y sintomas:
scual es la diferencia?

Los signos son los efectos de un problema
de salud que otras personas pueden ver
(como erupciones, sangrado o inflamacioén) y
los sintomas son aquellos que la persona
experimenta y que otros no pueden ver (como
dolor, nduseas o cansancio).

/




3 Como se diagnostica la MS » Factores desencadenantes

También puede experimentar inflamacion de los Los factores desencadenantes también pueden
ganglios linfaticos, el higado y el bazo, asi como provenir de su entorno o de su cuerpo:

anemia (niveles bajos de hierro en la sangre). . . ]
» Picaduras de insectos y veneno de animales

> Temperaturas extremas o cambios repentinos

Factores desencadenantes de temperatura
Los sintomas de mastocitosis pueden producirse > Sol o luz solar
por si mismos (espontaneamente), pero es mas > Olores naturales o de quimicos

probable que ocurran si se desencadenan.
» Friccion o vibraciones en la piel
Los factores desencadenantes comunes pueden

incluir lo que come, bebe, hace o toma, por > Estres fisico y emocional

ejemplo: > Infecciones
> Alimentos picantes
Complicaciones
» Alcohol
o El control eficaz de los sintomas y factores
> Ejercicio desencadenantes puede ayudar a evitar las
> Ciertos medicamentos y vacunas compl!cac!ones de la mastocitosis sistémica. Las
. o _ complicaciones son los resultados no deseados
» Cirugia y otros procedimientos médicos de una enfermedad o un tratamiento mal

controlado. Pueden afectar negativamente en los
resultados. Estas son algunas complicaciones de
la mastocitosis sistémica:

4 ) )

Una reaccion anafilactica
potencialmente mortal
puede ocurrir como
complicacion de la
mastocitosis sistémica.
Su profesional médico le
pedira que lleve consigo
dos presentaciones
inyectables de epinefrina
en todo momento.

- / /
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3 Coémo se diagnostica la MS » Diagnéstico » Preguntas para hacer

> Reaccion anafilactica (anafilaxia):
taquicardia, desmayos, pérdida del
conocimiento y choque. Este tipo de reaccion
alérgica grave puede requerir una inyeccion
de epinefrina. La inyeccion de epinefrina
es un tratamiento de emergencia para la
anafilaxia potencialmente mortal.

» Trastornos sanguineos: anemia (no hay
suficientes glébulos rojos), citopenia (bajo
recuento de glébulos blancos, glébulos
rojos o plaquetas) y coagulacién sanguinea
deficiente (no hay suficientes plaquetas).

> Enfermedad de ulcera péptica: Ulceras y
dolor en el tracto Gl.

> Densidad é6sea reducida: osteopenia 'y
osteoporosis.

> Fracturas dseas: causadas por huesos
mas débiles.

> Problemas de higado, bazo y ganglios
linfaticos: inflamacién y problemas con el
funcionamiento de estos 6rganos.

> Insuficiencia organica: inflamacién o
agrandamiento y dafio resultante en los
6rganos.

Diagnostico

La mastocitosis sistémica suele diagnosticarse por
los signos y sintomas mencionados anteriormente
0, en caso de experimentar anafilaxia, mediante
la recomendacion de su profesional de atencion
médica de realizarse otros estudios. Después

de un examen fisico, su profesional médico
podria recomendar una biopsia de médula ésea

0 una gammagrafia 6sea, asi como analisis de
sangre u orina para medir los niveles de quimicos
especificos o sustancias relacionadas con los
mastocitos.

Si en los estudios se observan niveles elevados
de estas sustancias o la presencia de mastocitos
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atipicos (inusuales), es probable que le
diagnostiquen MS.

También podrian hacerle otros estudios para
confirmar o definir su diagndstico. Estos

incluyen otros tipos de estudios de diagnéstico

por imagenes como RM y TC, estudios
gastrointestinales o genéticos para confirmar la
presencia de una mutacion en el gen KIT. Consulte
el Capitulo 2: Estudios para conocer los diversos
estudios que podrian realizarse.

Los resultados de los estudios identificaran la
mastocitosis sistémica como uno de los cinco tipos
comunes o avanzados:

» MS inactiva (comun)
> MS latente (comun)
» MS agresiva (avanzada)

> MS con neoplasia hematoldgica asociada
(avanzada)

> Leucemia de mastocitos con o sin NHA
(avanzada)

¢, Cual es el siguiente paso?

Después de recibir el diagnostico y el tipo de MS,
recibira tratamiento segun esta informacion. En
el siguiente capitulo, se presenta una descripcion
general de los distintos tipos de tratamiento de

la MS. Tenga en cuenta que esto es solo una
descripcion general y que no recibira todos los
tratamientos para su tipo de MS. Para conocer
sobre tratamientos mas especificos, consulte

el capitulo acerca de su tipo de mastocitosis
sistémica (comun o avanzada).



3 Coémo se diagnostica la MS » Puntos clave » Preguntas para hacer
Puntos clave ‘ ‘

» Los signos y sintomas son clave para

diagnosticar la mastocitosis sistémica. Es normal tener dias malos, pero no
> Los factores desencadenantes son los que se deje vencer. La actitud positiva
pueden causar los sintomas. ayuda mucho”.

» Pueden producirse complicaciones debido a
sintomas mal controlados.

» Una vez realizados los estudios, se le
diagnosticara uno de los cinco tipos de MS.

Preguntas para hacer

> ¢Queé tipo de mastocitosis tengo?

> ¢ Puede explicar mi diagnéstico de la forma
mas simple posible?

> ¢Qué tan controlable es mi tipo de
mastocitosis sistémica?

» ¢ Hay algun hospital o centro oncolégico
cercano que se especialice en mastocitosis
sistémica?

> ¢Deberé realizarme mas estudios?
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Tipos de tratamiento

Equipo de atencidn médica
Observacion

Tratamiento
complementario

Epinefrina

Antihistaminicos
Estabilizador de mastocitos
Anticuerpo monoclonal
Bifosfonatos

Inmunosupresores
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Terapia dirigida
Quimioterapia
Ensayos clinicos
TCH alogénico

¢, Cual es el siguiente
paso?

Puntos clave

Preguntas para hacer




4 Tipos de tratamiento » Equipo de atencion médica » Observacion

En este capitulo, se presenta

una descripcion general de los
diferentes tipos de tratamiento para la
mastocitosis sistémica. Juntos, usted
y su profesional médico elegiran el
plan de tratamiento que sea mejor para
usted.

Existen muchos tratamientos eficaces para la
mastocitosis sistémica. Con frecuencia, esto
implica combinaciones de medicamentos que
pueden tratar los diversos sintomas que se
producen por la activacién de mastocitos (llamada
terapia con medicamentos antimediadores).
Muchos tratamientos se enumeran a continuacion
y en la Guia 2.

-
Guia 2

Tratamientos comunes para la MS (en
orden alfabético)

TCH alogénico

Antihistaminicos

Bifosfonatos

Ensayos clinicos

Tratamiento complementario general

Inmunosupresores

Estabilizador de mastocitos (cromoglicato sédico)

Anticuerpo monoclonal (omalizumab)

Observacion

Terapia dirigida

-
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Lo mas importante es que el tratamiento comienza
con una conversacion con su equipo de atencion
médica, que también ofrecera ayuda durante el
proceso.

Equipo de atencion médica

Las decisiones sobre el tratamiento deben estar a
cargo de un equipo multidisciplinario. Este es un
equipo de profesionales de atenciéon médica con
diferentes antecedentes profesionales que tienen
conocimiento (capacitacion) y experiencia en
mastocitosis sistémica. Este equipo debe reunirse
para planificar e implementar su tratamiento.
Pregunte quién coordinara su atencion.

Usted conoce su cuerpo mejor que nadie. Ayude
a otros miembros del equipo a comprender lo
siguiente:

> Como se siente
> Qué necesita

> Qué funciona y qué no

Después de conocer a su equipo de atencion
médica, puede tener muchas opciones de
tratamiento segun sus sintomas.

Observacion

La observacion es un plan que sigue de cerca

su afeccion. La observacion también puede
conocerse como vigilancia, monitoreo u
observacién y espera. Durante este tiempo, se

le realizaran estudios de forma periddica para
detectar sintomas nuevos o cambiantes. No
recibira ningun tratamiento durante la observacion.
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Tratamiento complementario

El tratamiento complementario ayuda a mejorar su
calidad de vida durante el tratamiento del cancery
después de este. El objetivo es prevenir o controlar
los efectos secundarios y los sintomas, como

el dolor y la fatiga relacionados con el cancer.
También aborda los problemas mentales, sociales
y espirituales a los que se enfrentan las personas
con cancer.

El tratamiento complementario esta disponible
para todas las personas con cancer y sus familias,
no solo para las que se encuentran al final de la
vida. También se denomina cuidados paliativos.

El tratamiento complementario también puede
ayudar en los siguientes aspectos:

> Toma de decisiones sobre el tratamiento.
» Coordinacion de la atencion médica.
» Pago de la atencién médica.

» Planificacién anticipada de la atencion y
relacionada con el final de la vida.

El tratamiento complementario puede ayudar a
aliviar diversos sintomas de la MS, incluidos los
que se enumeran a continuacion.

Diarrea

La diarrea son evacuaciones intestinales
frecuentes y acuosas. Su equipo de atencién
médica le dira como tratar la diarrea y podria
recomendarle medicamentos para detenerla. Es
importante beber mucho liquido. Los cambios en
su dieta pueden ayudar.

Malestar emocional

El malestar emocional es una experiencia
desagradable de naturaleza mental, fisica, social
o espiritual. Puede afectar como uno se siente,
piensa y actua. El malestar emocional puede
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incluir sentimientos de tristeza, miedo, impotencia,
preocupacion, ira y culpa.

La depresion, la ansiedad y los problemas para
dormir son comunes en personas con cancer.
Hable con su profesional médico y con aquellas
personas con quienes se siente a gusto sobre
cémo se siente. Hay servicios y personas que
pueden ayudar. Cuenta con servicios de apoyo y
asesoramiento disponibles.

Consulte mas informacion
en NCCN Guidelines

for Patients: Malestar
emocional durante el
tratamiento del cancer en
NCCN.org/patientguidelines
y en la aplicacién NCCN
Patient Guides for Cancer.

Fatiga

La fatiga es una sensacién de cansancio o falta de
energia. Existen tratamientos para tratarla. Hagale
saber a su equipo de atencién médica como se
siente y si la fatiga le impide hacer las cosas que
disfruta. Cumplir con una dieta equilibrada, hacer
ejercicio, yoga y recibir masajes puede ayudarlo.
Es posible que lo deriven a un nutricionista (un
experto en nutricion y alimentos) para ayudarlo con
la fatiga.

Consulte mas informacion
en NCCN Guidelines for
Patients: Fatiga y cancer en
NCCN.org/patientguidelines
y en la aplicaciéon NCCN_
Patient Guides for Cancer.

Fertilidad

La fertilidad es la capacidad de tener hijos. Para

preservar la fertilidad, se pueden tomar medidas

antes de iniciar el tratamiento. Sin embargo, esto
no siempre es posible. Las personas que deseen
tener hijos en el futuro deberian consultar a un
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especialista en fertilidad para conversar acerca de / \
las opciones.

Nauseas y vomitos

Las nauseas y vomitos Su equipo de atencion
pueden ser un signo de meédica

mastocitosis sistémica.

Si esto sucede, se El tratamiento de la mastocitosis sistémica
le administraran requiere un equipo de médicos y otros
medicamentos para tratar expertos. Su equipo de atencién médica
las nauseas y los vomitos. puede incluir los siguientes profesionales:
Consulte mas informacion

en NCCN Guidelines for Patients: Nauseas y Dermatoélogos: diagnostican y tratan
vomitos en NCCN.org/patientguidelines y en la enfermedades de la piel.

aplicacién NCCN Patient Guides for Cancer.

Hematoélogos: diagnostican y tratan
enfermedades de la sangre y tipos de cancer

Problemas para comer relacionados.

Algunos efectos secundarios de la mastocitosis Anatomopatologos: evalian y analizan

sistémica pueden causar que sienta falta de la sangre y los tejidos para diagnosticar y
apetito o malestar estomacal (nauseas). Es posible clasificar enfermedades

que tenga la boca dolorida. Comer de forma
saludable es importante durante el tratamiento. Gastroenterélogos: diagnostican y

Incluye consumir una dieta equilibrada, ingerir tratan enfermedades que se presentan en el
la cantidad adecuada de comida y beber una sistema gastrointestinal

cantidad suficiente de liquidos.

Alergodlogos: diagnostican y tratan el asma

Un nutricionista matriculado podria ayudar en su .
y otras enfermedades alérgicas.

caso. Hable con su equipo de atencion médica si

tiene problemas para comer o mantener su peso. L . .
P P P Inmunélogos: diagnostican y tratan

afecciones relacionadas con el sistema
inmunitario.

El dolor es un sintoma comun en la mastocitosis K /
sistémica. Puede deberse a las nauseas, los

vomitos o los colicos abdominales de la diarrea.

Informe a su equipo de atencion médica si sufre Epinefrina

dolores o molestias. Es posible que se relina con

un especialista en cuidados paliativos o con un
especialista en dolor para controlar el dolor.

Dolor

La epinefrina, también conocida como adrenalina,
pertenece a una clase de medicamentos
llamados agonistas alfa y beta adrenérgicos
(agentes simpaticomiméticos) que se utilizan en
emergencias para tratar reacciones alérgicas. Es
una hormona que se produce en las glandulas
suprarrenales. La epinefrina mejora rapidamente
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la respiracion, estimula el corazén, aumenta la
presion arterial baja, revierte la urticaria y reduce
la inflamacién de la cara, los labios y la garganta.
Existe una forma de epinefrina (EpiPen) que
puede inyectarse en la piel, generalmente en el
muslo, para revertir la anafilaxia (una reaccion
alérgica potencialmente mortal y una emergencia
médica). Los expertos de NCCN recomiendan
llevar siempre consigo dos EpiPens en caso de
anafilaxia.

Antihistaminicos

Los antihistaminicos, también conocidos como
medicamentos para la alergia, bloquean las
histaminas para detener los sintomas de la alergia.
La histamina es una sustancia quimica que el
sistema inmunitario libera para defenderse de un
alérgeno. Los antihistaminicos se utilizan para
tratar la mastocitosis sistémica porque muchos de
sus sintomas son similares a los de una reaccion
alérgica. Los antihistaminicos pueden controlar

la picazén en la piel, los ojos llorosos y otros
sintomas alérgicos de la MS.

Estos son los antihistaminicos comunes para tratar
los sintomas de la mastocitosis sistémica:

» Clorhidrato de cetirizina (Zyrtec)
» Cimetidina (Tagamet)

» Desloratadina (Clarinex)

> Doxilamina (Unisom)

» Famotidina (Pepcid)

> Fexofenadina (Allegra)

» Hidroxizina (Atarax, Vistaril)

» Loratadina (Claritin)

> Levocetirizina (Xyzal)
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Tener una enfermedad cronicay
poco frecuente conlleva mucha
incertidumbre. A veces, es necesario
recordar a los profesionales que el
componente emocional es real y tan
importante como el fisico”.

Estabilizador de mastocitos

El cromoglicato sddico es un estabilizador de
mastocitos que ayuda a reducir la inflamacion.
Los estabilizadores de mastocitos evitan que los
mastocitos liberen histamina y otros mediadores
quimicos. Pueden usarse para prevenir o tratar
diversos sintomas de la mastocitosis sistémica.
El cromoglicato sédico puede administrarse

por via oral, en forma de gotas oftalmicas,
unguento tépico, aerosol nasal o inhalarse con un
nebulizador.

Anticuerpo monoclonal

El tratamiento con anticuerpos monoclonales es
un tipo de inmunoterapia que puede reducir la
liberacion de sustancias que causan alergias en el
organismo. Esto puede reducir la inflamacion de
las vias respiratorias y facilitar la respiracion. El
omalizumab (Xolair) es un anticuerpo monoclonal
que trata el asma alérgica, la urticaria cronica y las
alergias alimentarias. Se administra mediante una
inyeccion en un hospital o clinica.
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Bifosfonatos

Los bifosfonatos son medicamentos que ayudan a
fortalecer los huesos y a prevenir la pérdida ésea
causada por la osteoporosis y otras afecciones.
Podria necesitarlos si su exploracién DEXA
muestra osteoporosis u osteopenia.

Estos son algunos bifosfonatos comunes:
> Alendronato (Fosamax)
> |bandronato (Boniva)
> Risedronato (Actonel)

> Acido zoledrénico (Reclast)

Inmunosupresores

La terapia inmunosupresora (TIS) usa materiales
producidos por el cuerpo o en un laboratorio
para actuar sobre el funcionamiento del sistema
inmunitario, mejorarlo o restaurarlo. La TIS es

un tipo de terapia farmacologica que disminuye
la respuesta inmunitaria del cuerpo para permitir
que las células madre sanguineas de la médula

Osea crezcan y formen nuevos gldbulos. Los
inmunosupresores pueden ser tépicos (sobre la
piel) o sistémicos (que actuan en todo el cuerpo).

Estas son las TIS que se utilizan para tratar la
mastocitosis sistémica:

> Modificadores de la respuesta biolégica

> Esteroides

Modificadores de la respuesta biologica

Los modificadores de la respuesta biolégica (MRB)
son un tipo de tratamiento que activa el sistema
inmunitario del cuerpo para combatir el cancer. Los
MRB también se conocen como inmunoterapia.

Se utilizan para ayudar al sistema inmunitario a
realizar su funcion.

El peginterferén alfa-2a (Pegasys) es un MRB
especifico que se utiliza para tratar la mastocitosis
sistémica. Es un medicamento con interferén que
ayuda a regular el sistema inmunitario. El cuerpo
produce la proteina interferén para ayudar a
combatir los virus. El peginterferén alfa-2a ayuda
a potenciar esa capacidad y puede utilizarse en

-

Esteroides

~

En la mastocitosis
sistémica, los esteroides
se utilizan para ayudar a
reducir las alergias y la
inflamacion. Los tipos mas
comunes de esteroides

se presentan en
comprimidos, liquidos o
inyecciones intravenosas
(en una vena).

.

J

~
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tipos mas avanzados de mastocitosis sistémica.
Se inyecta en la piel (via subcutanea). Se puede
utilizar con o sin prednisona.

Esteroides

Los corticosteroides, o esteroides, son
inmunosupresores de laboratorio que se utilizan
para reducir la inflamacion. Los esteroides pueden
aplicarse sobre la piel en forma de unguento o gel,
inhalarse por la boca, usarse como enjuague bucal
(oral), tomarse en forma de pastilla o administrarse
por via intravenosa (1V).

Los esteroides pueden causar efectos secundarios
a corto y largo plazo. Consulte a su equipo de
atencién médica sobre los posibles efectos
secundarios.

Estos son los esteroides que se utilizan para tratar
la mastocitosis sistémica:

» Prednisona
» Dipropionato de beclometasona (Diprolene)

> Dexametasona/fosfato sédico de
dexametasona

» Hidrocortisona (Cortef)

» Metilprednisolona (Solu-Medrol)

Terapia dirigida

La terapia dirigida es una forma de tratamiento
sistémico que actua en todo el cuerpo. Se centra
en una caracteristica especifica o unica de las
células cancerosas. Los tratamientos dirigidos
buscan observar de qué manera las células
cancerosas se desarrollan, se dividen y se mueven
en el cuerpo. Estos medicamentos detienen la
accion de las moléculas que colaboran con el
crecimiento y la supervivencia de las células
cancerosas.
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Inhibidores de las tirosina cinasas

Un inhibidor de la tirosina cinasa (TKI) es un tipo
de tratamiento dirigido que bloquea las sefales
gue provocan el crecimiento y la diseminacién
del cancer. Los TKI pueden utilizarse solos o en
combinacidn con otros tratamientos sistémicos
como la quimioterapia.

Estos son los TKI que se utilizan para tratar la
mastocitosis sistémica:

> Avapritinib (Ayvakit)

> Mesilato de imatinib (Gleevec) si la mutacion
de KIT es negativa

» Midostaurina (Rydapt)

Quimioterapia

La quimioterapia mata a las células de rapido
crecimiento en todo el cuerpo, tanto las
cancerosas como las normales. Los farmacos de
quimioterapia utilizados para el tratamiento de

la mastocitosis sistémica dafian el ADN de las
células, lo que provoca la muerte de estas células.

La cladribina (Leustatin) es un farmaco de
quimioterapia utilizado para tratar los tipos
avanzados de mastocitosis sistémica. Debido a la
aparicion de nuevos tratamientos, Leustatin se usa
con menos frecuencia que antes.

Ensayos clinicos

Otra forma de recibir tratamiento para la
mastocitosis sistémica es participando en un
ensayo clinico.

Un ensayo clinico es un tipo de estudio de
investigacion médica. Después de desarrollar y
analizar en un laboratorio nuevas formas posibles
de combatir el cancer, es necesario estudiarlas en
las personas.
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Si en un ensayo clinico se determina que un
farmaco, un dispositivo o un método de tratamiento
es seguro y eficaz, es posible que lo apruebe la
Administracion de Alimentos y Medicamentos de
los Estados Unidos (FDA).

Todas las personas con cancer deben considerar
atentamente todas las opciones de tratamiento
que existen para tratar su tipo de cancer, incluidos
los tratamientos estandares y los ensayos clinicos.
Converse con su profesional médico para evaluar
si tiene sentido participar en un ensayo clinico.

Fases

La mayoria de los ensayos clinicos sobre el cancer
se centran en el tratamiento y se realizan por
fases.

> Enlos ensayos de fase 1, se estudian la
seguridad y los efectos secundarios de un
medicamento o método de tratamiento en
investigacion.

>» Enlos ensayos de fase 2, se evalua el
grado en que un medicamento o método
actua contra un tipo de cancer especifico.

> Enlos ensayos de fase 3, se prueban el
medicamento o el método en comparacion
con el tratamiento habitual. Si los resultados
son buenos, puede ser aprobado por la FDA.

> Enlos ensayos de fase 4, se estudian la
seguridad y el beneficio de un tratamiento
aprobado por la FDA.

¢Quién puede inscribirse?

Depende de las normas del ensayo clinico,
denominadas criterios de elegibilidad. Las reglas
pueden referirse a la edad, el tipo y el estadio

del cancer, los antecedentes de tratamiento o el
estado de salud general. Estos garantizan que los
participantes se asemejen en formas especificas y
que el ensayo sea lo mas seguro posible para los
participantes.
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Doénde buscar ensayos
clinicos

En los Estados Unidos

Centros oncoldgicos de NCCN
NCCN.org/cancercenters

The National Cancer Institute (NCI)
cancer.gov/about-cancer/treatment/clinical-
trials/search

En el mundo

The U.S. National Library of Medicine (NLM)
clinicaltrials.gov/

¢Necesita ayuda para buscar un
ensayo clinico?
Servicio de Informacion de Cancer (Cancer
Information Service, CIS) del NCI

+1 800.4.CANCER (+1 800.422.6237)
cancer.gov/contact

N J

Consentimiento informado

Un equipo de investigacion administra los ensayos
clinicos. Este grupo de expertos revisara el estudio
con usted en detalle, incluidos el propdsito,

y los riesgos y beneficios de participar. Toda

esta informacién también se proporciona en un
formulario de consentimiento informado. Lea el
formulario detenidamente y haga preguntas antes
de firmarlo. Témese el tiempo que necesite para
conversar con personas de su confianza. Tenga
en cuenta que puede dejar el ensayo clinico y
recibir un tratamiento fuera del ensayo clinico en
cualquier momento.


https://www.nccn.org/cancercenters
http://www.cancer.gov/about-cancer/treatment/clinical-trials/search
http://www.cancer.gov/about-cancer/treatment/clinical-trials/search
http://www.clinicaltrials.gov/
http://www.cancer.gov/contact
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¢Recibiré un placebo?

Los placebos (versiones inactivas de
medicamentos reales) casi nunca se usan solos en
los ensayos clinicos sobre el cancer. Es frecuente
recibir un placebo con el tratamiento estandar o un
medicamento nuevo con el tratamiento estandar.
Antes de inscribirse, se le informara, verbalmente
y por escrito, si el ensayo clinico tiene previsto el
uso de un placebo.

¢Los ensayos clinicos son gratuitos?

No tiene que pagar nada para inscribirse en un
ensayo clinico. El patrocinador del estudio paga
los costos relacionados con la investigacion,
incluido el farmaco del estudio. Pero es posible
que tenga que pagar otros servicios, como
transporte o servicios de cuidado infantil, debido
a las consultas adicionales. Durante el ensayo,
continuara recibiendo la atencién habitual contra
el cancer. Este tipo de atencién a menudo esta
cubierta por el seguro.

TCH alogénico

El trasplante de células hematopoyéticas (TCH)
(también conocido como trasplante de médula
Osea o trasplante de células madre) reemplaza
la médula ésea enferma con células sanguineas
nuevas y sanas. El trasplante hematopoyético
alogénico utiliza células madre sanas de un
donante. El donante puede o no ser su pariente.

El TCH alogénico puede ayudar a curar las
enfermedades de los mastocitos, pero solo se
utiliza en casos muy especificos debido a sus
riesgos en comparacion con otras opciones de
tratamiento eficaces.

Antes de un TCH alogénico, se le realizara

un procedimiento llamado acondicionamiento.

El acondicionamiento utiliza quimioterapia (o
radioterapia) para destruir las células de la
médula dsea. Este procedimiento crea espacio
para las células madre sanas y debilita el sistema
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inmunitario, para que el cuerpo no destruya las
células trasplantadas.

Transfusion de células madre

Después del acondicionamiento, recibira las
células madre sanas a través de una transfusion.
En este procedimiento, se introduce lentamente
sangre o partes de ella en una vena a través de un
catéter intravenoso (IV). Esto puede llevar varias
horas.

Se formaran células sanguineas nuevas y sanas
con el tiempo. Esto se denomina incorporacién
del injerto. Por lo general, se produce entre 2 y
4 semanas después del trasplante.

El sistema inmunitario tendra poca o casi

ninguna defensa hasta que se formen las nuevas
células sanguineas sanas. Es posible que deba
permanecer en una habitacion muy limpia en el
hospital o que le den antibiéticos para prevenir o
tratar infecciones. Mientras espera que las células
se injerten, es probable que sienta cansancio y
debilidad.

El procedimiento conlleva riesgos que incluyen
infeccion, hemorragia, enfermedad de injerto
contra huésped, canceres secundarios,
complicaciones cardiacas e incluso la muerte.

¢;,Cual es el siguiente paso?

En este capitulo, se presentd una descripcion
general de los posibles tratamientos para la
mastocitosis sistémica. En el siguiente capitulo, se
analizan los dos tipos mas comunes: MSI y MSL.
Suelen ser mas leves y se tratan de la misma
manera. Para saber sobre los tipos avanzados

de mastocitosis sistémica, consulte el Capitulo 6:
Tratamiento de los tipos avanzados de MS.
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> Los antihistaminicos, también conocidos
Puntos clave . : .
como medicamentos para la alergia, reducen

> Las decisiones sobre el tratamiento deben o bloquean las histaminas para detener los

estar a Cargo de un equipo de atencio’n Sl'ntomaS de Ia alergia. LOS antihistaminicos

multidisciplinario. Este es un equipo de pueden controlar la picazén en la piel, los

profesionales de atencion médica con ojos llorosos y otros sintomas alérgicos de la

diferentes antecedentes profesionales mastocitosis.

que tienen conocimiento y experiencia en
mastocitosis sistémica.

4 N

TCH alogénico: en la imagen, se detallan los pasos de un trasplante de células hematopoyéticas.

Las células madre se
extraen con la sangre.

Donante
sano
L sul d Se seleccionan las células
as celulas ma rebse madre que se unen con los
separan y se incuban f
. anticuerpos.
Las células madre se con anticuerpos. P
extraen con la médula ésea.
Se infunden células madre Se diluyen las Se reduce el volumen de
Receptor en el receptor. células madre. liquido con células madre.

Receptor: (sistema inmunitario débil, quimioterapia o radioterapia).

- /
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La anafilaxia es una reaccion alérgica
potencialmente mortal y una emergencia
médica. Los expertos de NCCN recomiendan
llevar consigo dos EpiPens en caso de
anafilaxia.

La quimioterapia mata a las células de rapido
crecimiento en todo el cuerpo, tanto las
cancerosas como las normales.

El tratamiento complementario es atencion
médica que alivia los sintomas y mejora

la calidad de vida. Puede incluir el alivio

del dolor (cuidados paliativos), el apoyo
emocional o espiritual, la ayuda econémica y
el asesoramiento familiar.

La terapia inmunosupresora (TIS) usa
materiales producidos por el cuerpo o
en un laboratorio para actuar sobre el
funcionamiento del sistema inmunitario,
mejorarlo o restaurarlo.

La observacion es un plan que sigue de cerca
su afeccion. No recibira ningun tratamiento
durante la observacion.
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Preguntas para hacer

>

¢ Qué efectos secundarios podria sufrir con el
tratamiento?

¢ El tratamiento podria afectar mi fertilidad
o0 embarazo? De ser asi, ¢debo hablar
con un especialista en fertilidad antes del
tratamiento?

¢, Con qué frecuencia necesitaré consultas
de seguimiento después de terminar el
tratamiento?

¢, Como participaré en la toma de decisiones
sobre mi tratamiento?

¢ Debe acompafarme alguien a las citas?



5

Tratamiento de los tipos
comunes de MS

36 MSIy MSL

37 Opciones de tratamiento

39 ¢ Cual es el siguiente paso?
39 Puntos clave

39 Preguntas para hacer
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5 Tratamiento de los tipos comunes de MS » MSIy MSL

Los tipos mas comunes de
mastocitosis sistémica también

son los mas leves. Se trata de la
mastocitosis sistémica inactiva

y latente. En este capitulo, nos
centraremos en el tratamiento de
estos tipos de MS. Es posible que
necesite tratamiento continuo o
ninguno, segin cémo evolucione su
tipo de MS.

La mastocitosis sistémica inactiva (MSI) y la
mastocitosis sistémica latente (MSL) son tipos

de MS menos graves y se tratan de la misma
manera. Siga leyendo para saber como y consulte
la Guia 3.

MSIy MSL

Mastocitosis sistémica inactiva

La MSI es el tipo mas comun de mastocitosis
sistémica. Tiene un bajo riesgo de evolucionar a
una enfermedad mas agresiva.

La MSI es una acumulaciéon anormal de mastocitos
que se produce lentamente (“inactiva” significa
que es crénica sin presentar un agravamiento
significativo). Los mastocitos se acumulan con
mayor frecuencia en la médula ésea, asi como
en otros 6rganos o en la piel. Sin embargo, la
acumulacion de mastocitos en la MSI no causa
problemas en los 6rganos. El funcionamiento
normal de los érganos es lo que distingue a la
MSI de los tipos mas agresivos de mastocitosis
sistémica.

La MSI puede reducir la calidad de vida debido

a los sintomas que producen la acumulacién

de mastocitos y la liberacion de mediadores.
Algunas personas con MSI pueden experimentar
maculas (planas y elevadas), lesiones cutaneas
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(manchas), rubefaccion, inflamacion del higado o
el bazo, reacciones alérgicas recurrentes o dolor y
molestias del tracto gastrointestinal.

Mastocitosis de médula 6sea (MMO)

La MMO es un subtipo de MSI y solo afecta la
médula 6sea, no la piel ni otros 6rganos. Es mas
probable que produzca anafilaxia que la MSI. La
MMO suele estar relacionada con la osteoporosis,
que puede ser su unico sintoma.

Guia 3

Posibles tratamientos para la MSl y la
MSL

Derivacién a centros especializados en MS

Manejo de sintomas y factores desencadenantes

Dos autoinyectores de epinefrina

Exploracion DEXA inicial

Evaluacién esquelética

Evaluacion de la calidad de vida

Observacioén

Ensayo clinico

Avapritinib (para SMI)

Cladribina (util en algunos casos)

Peginterferdn alfa-2a con o sin prednisona (util en
algunos casos)

Midostaurina (util en algunos casos)
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Mastocitosis sistémica latente

La MSL es una forma mas grave de mastocitosis
sistémica que la MSI. La MSL implica una mayor
acumulacion de mastocitos en los 6rganos
internos, 1o que provoca mas sintomas, pero esta
acumulacion es lenta (“latente” significa que se
desarrolla gradualmente). Las personas con MSL
pueden permanecer estables durante afios, pero
algunas pueden desarrollar un tipo mas avanzado
de mastocitosis sistémica.

Los sintomas de la MSL suelen incluir inflamacion
de los ganglios linfaticos, el bazo y el higado;

un aumento de mastocitos en la médula 6sea
(como se observa en la anemia o ciertos tipos de
cancer) y erupciones cutaneas como la urticaria
pigmentosa (manchas rojas, elevadas y con
picazon).

Opciones de tratamiento

Como la mastocitosis sistémica es un trastorno
poco frecuente, su profesional médico
probablemente le recomendara que visite un
centro especializado que cuente con profesionales
experimentados en el tratamiento de la MS. Gran
parte del tratamiento de la MSI y la MSL consiste
en controlar los sintomas (con lo que se denomina
terapia con medicamentos antimediadores) y evitar
los factores desencadenantes especificos. Lea el
Capitulo 4: Tipos de tratamiento para conocer los
tratamientos que podria recibir como parte de la
terapia con medicamentos antimediadores. Para
mayor seguridad, su médico podria recomendarle
llevar consigo dos autoinyectores de epinefrina
(EpiPens) para prevenir la anafilaxia, una reaccion
alérgica grave que puede poner en peligro la vida.

Ademas, podria necesitar una exploracion DEXA
(absorciometria dual de rayos X) inicial para
detectar signos de osteopenia (debilitamiento
0seo0) u osteoporosis (pérdida 6sea). También
podria necesitar una evaluacion esquelética para
detectar metastasis, que consiste en una serie de
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radiografias que detectan enfermedades 6seas en
todo el cuerpo.

Su profesional médico también debe informarle
sobre los signos y sintomas de la enfermedad y
evaluar como afectan su calidad de vida.

Observacion

Si su estado es asintomatico, es decir, no presenta
ningun sintoma, su médico podria recomendarle

la observacion. Este es un periodo en el que se
controla su salud y calidad de vida sin recibir
tratamiento.

Durante este periodo, se le realizara lo siguiente:

» Examenes fisicos regulares
> Anadlisis de sangre al menos una vez al afio

> Exploraciones DEXA periddicas para detectar
osteoporosis

O bien, su médico podria sugerirle participar en un
ensayo clinico.

Control de los factores desencadenantes
y sintomas

Si ha experimentado sintomas de MSI o MSL, el
tratamiento principal comenzara con el control de
estos (terapia con antimediadores). Por ejemplo,
recibira medicamentos para tratar los sintomas
especificos, como antihistaminicos, bifosfonatos
(medicamentos para fortalecer los huesos) o
medicamentos para el asma. Su profesional
médico le recomendara que siempre lleve consigo
dos autoinyectores de epinefrina en caso de
anafilaxia.

Ademas de controlar los factores desencadenantes
y los sintomas, los tratamientos preferido para la
MSI o MSL son los siguientes:
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» Ensayo clinico

» Avapritinib (solo para personas con MSI con
un recuento normal de plaquetas)

Las terapias de preferencia son las que cuentan
con mas pruebas de que funcionan mejor y
pueden ser mas seguras que otras terapias.

Estudios después del tratamiento

Después del tratamiento, su equipo de atencion
médica querra saber qué tan bien esta actuando.
Por lo tanto, debera acudir a su médico para
realizarse un examen fisico y un analisis de sangre
al menos cada 6 a 12 meses, 0 antes si surgen
nuevos problemas.

Su profesional médico también evaluara la
gravedad de sus sintomas y su calidad de vida. Es
posible que le realicen otras exploraciones DEXA.

Si responde bien al tratamiento, este se
continuara.

No obstante, si el tratamiento no funciona bien
0 no se observa ningun resultado, el siguiente
tratamiento preferido es un ensayo clinico.

De lo contrario, podria recibir una de las siguientes
opciones de tratamiento, que son utiles algunas
veces. En algunos casos, hay tratamientos
especificos que funcionan mejor para personas
con determinadas caracteristicas del cancer o
circunstancias de salud. Por ejemplo:

» Cladribina
» Peginterferdn alfa-2a con o sin prednisona

> Midostaurina

Si los estudios indican que la enfermedad ha
progresado (empeorado), se le realizaran mas
estudios para determinar si se encuentra en

un estadio mas avanzado. Esto puede incluir

una biopsia de médula 6sea, analisis de sangre
(estudios de la triptasa sérica) y otras pruebas o
estudios de diagndstico por imagenes segun sus
sintomas. Si los estudios confirman la progresion,
se lo tratara segun el nuevo estadio avanzado. Por
ejemplo:

4 )

Aunque la mastocitosis
sistémica es un trastorno
poco frecuente, hay
muchos tratamientos
eficaces disponibles.

- /
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Preguntas para hacer

» Mastocitosis sistémica agresiva

» Mastocitosis sistémica con neoplasia
hematoldgica asociada (NHA) o MS-NHA

> Leucemia de mastocitos con o sin NHA

En el siguiente capitulo, encontrard mas
informacioén sobre los tipos avanzados de
mastocitosis sistémica.

¢, Cual es el siguiente paso?

En este capitulo, se describen los dos tipos de
mastocitosis sistémica que son mas comunes y se
consideran mas leves: MSl y MSL. En el siguiente
capitulo, se describen tres tipos avanzados

de mastocitosis sistémica y su tratamiento.

Estos tipos de mastocitosis pueden formarse,
crecer o propagarse con mayor rapidez que

los tipos comunes y, en ocasiones, pueden ser
potencialmente mortales.

Puntos clave

» La mastocitosis sistémica suele
diagnosticarse por sus signos o sintomas.

» La mastocitosis sistémica inactiva (MSI) es
un tipo de mastocitosis sistémica leve y de
crecimiento lento.

» La mastocitosis sistémica latente (MSL)
es un tipo de mastocitosis sistémica que
se caracteriza por una acumulacion lenta
y gradual de mastocitos en los 6rganos
internos.

» Es importante llevar al menos dos EpiPens
en caso de anafilaxia.

» Sino presenta sintomas, continuara con su
tratamiento actual.

» Si su enfermedad no responde al tratamiento,
se reestadificara como un tipo avanzado de
MS.
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Preguntas para hacer

> ¢ Puedo obtener una copia del informe
anatomopatoldgico y de los resultados de los
otros estudios?

> ¢ Usted me explicara mi informe
anatomopatoldgico?

> ¢Quién hablara conmigo sobre los pasos que
debo seguir? ; Cuando?

» En mi caso, ¢,se deberian analizar los
mastocitos para detectar la mutacion KIT?

> ¢ Puede explicarme las diferentes opciones
de tratamiento y los efectos secundarios de la
forma mas sencilla posible?

66

Si no tiene acceso a un especialista
en su tipo de mastocitosis sistémica,
la mayoria de los especialistas
realizaran una consulta de telesalud
con su médico local y usted”.
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Tratamiento de los tipos
avanzados de MS

Mastocitosis sistémica agresiva
Mastocitosis sistémica con NHA
Leucemia de mastocitos con o sin NHA
¢ Cual es el siguiente paso?

Puntos clave

Preguntas para hacer
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6 Tratamiento de los tipos avanzados de MS » Mastocitosis sistémica agresiva

La mastocitosis sistémica avanzada
significa que hay algo de dafio en
los érganos. El tratamiento suele
implicar la reduccion de la cantidad
de mastocitos en el cuerpo. En este
capitulo, se explican los tres tipos de
mastocitosis sistémica avanzada y
su tratamiento. Los ensayos clinicos
son una opcioén de tratamiento

para cualquier tipo avanzado de
mastocitosis sistémica.

Mastocitosis sistémica
agresiva

La mastocitosis sistémica agresiva (MSA) se
produce cuando los mastocitos invaden érganos

o huesos, lo que produce la pérdida de funciones
(los 6rganos generalmente afectados son el
higado, el intestino, los huesos o la médula ésea).
Esto significa que podria experimentar un recuento
bajo de glébulos blancos, anemia, plaquetas bajas,
disfuncion hepatica y fracturas 6seas debido a
lesiones dseas.

Cuando la mastocitosis sistémica se considera
agresiva, puede que su profesional médico le
recomiende acudir a un centro especializado en

el tratamiento de la mastocitosis sistémica, si aun
no asiste a uno. Su profesional médico también se
asegurara de que conozca los signos y sintomas
de la enfermedad y como evitar sus factores
desencadenantes. Ademas, su equipo de atencion
médica le recomendara que siempre lleve consigo
dos autoinyectores de epinefrina (EpiPens) en
caso de anafilaxia.
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Opciones de tratamiento

Estas son las opciones de tratamiento primario
para la MSA:

» Ensayo clinico

> Avapritinib (para las personas con un
recuento normal de plaquetas)

> Midostaurina

Otras opciones de tratamiento pueden incluir lo
siguiente:

» Cladribina
> Peginterferén alfa-2a con o sin prednisona

» Mesilato de imatinib (usado en algunos
casos)

Guia 4

Posibles tratamientos para la
mastocitosis sistémica agresiva

Derivacién a centros especializados en MS

Manejo de sintomas y factores desencadenantes

Dos autoinyectores de epinefrina

Ensayo clinico (preferido)

Avapritinib (preferido para personas con 50 o mas
plaguetas)

Midostaurina (preferido)

Cladribina (también recomendado)

Peginterferon alfa-2a con o sin prednisona
(también recomendado)

Imatinib (para la mutacion KIT negativa, util en
algunos casos)

TCH alogénico
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Si la mastocitosis responde al tratamiento

primario, su profesional médico podria recomendar
continuarlo. Aun asi, segun el dafio ocasionado

en los 6rganos, podria hablar con usted sobre un
trasplante alogénico de células hematopoyéticas
(TCH). Debido a los riesgos que presenta, el TCH
alogénico solo se realiza en algunos casos.

No obstante, si su tratamiento primario no
esta funcionando bien o no se observa ningun
resultado y presenta sintomas que indican
que la enfermedad empeoro, se realizara una
reestadificacion.

Este procedimiento significa que se volvera a
estudiar la enfermedad para determinar si se
encuentra en un estadio mas avanzado. Los
estudios pueden incluir una biopsia de médula
Osea, analisis de sangre (estudios de la triptasa
sérica) y otras pruebas o estudios de diagndstico
por imagenes segun sus sintomas. Si los estudios
confirman un estadio mas avanzado, se lo tratara
segun el nuevo estadio de su enfermedad.

Su profesional médico también podria informarle
sobre otras opciones de tratamiento que aun no
haya probado. Por otro lado, usted y su equipo de
atencion médica también podrian hablar sobre la
posibilidad de un TCH alogénico.

Mastocitosis sistémica con
NHA

La mastocitosis sistémica con neoplasia
hematoldgica asociada (MS-NHA) se refiere a
una acumulacién de mastocitos que se produce
junto con otro trastorno sanguineo, generalmente
un sindrome mielodisplasico, trastorno
mieloproliferativo o leucemia mieloide aguda
(LMA). Las neoplasias mieloproliferativas y los
trastornos mielodisplasicos son las enfermedades
mas comunes asociadas con la MS-NHA.
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Consulte mas informacién en NCCN Guidelines for
Patients: Sindromes mielodisplasicos o Neoplasias
mieloproliferativas en NCCN.org/patientguidelines
y en la aplicacion NCCN Patient Guides for
Cancer.

Como el diagndstico de MS-NHA es tan poco
frecuente, su profesional médico podria realizar
una derivacion a un centro especializado en

-

Guia 5
Posibles tratamientos para la

mastocitosis sistémica con NHA
(MS-NHA)

Derivacion a centros especializados en MS

Manejo de sintomas y factores desencadenantes

Dos autoinyectores de epinefrina

Terapia dirigida a la NHA y consideracion de TCH
alogénico mientras se controla la MS

Ensayo clinico (preferido)

Avapritinib (preferido, pero solo con un recuento
de plaquetas de 50 o mas)

Midostaurina (preferido)

Cladribina (también recomendado)

Peginterferén alfa-2a con o sin prednisona

TCH alogénico
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6 Tratamiento de los tipos avanzados de MS » Mastocitosis sistémica con NHA

mastocitosis, si aun no asiste a uno. También se

le recomendara conocer los signos y sintomas

de la enfermedad y como evitar sus factores
desencadenantes. Ademas, para mayor seguridad,
su profesional médico le recomendara que siempre
lleve consigo dos autoinyectores de epinefrina
(EpiPens) en caso de anafilaxia.

Opciones de tratamiento

Si padece MS y NHA, colaborara con su equipo de
atencion médica para decidir qué afeccion recibira
el enfoque principal del tratamiento.

Sila NHA causa mas sintomas que la MS, recibira
terapia dirigida a la NHA, que incluye la posibilidad
de un TCH alogénico. Sin embargo, la MS también
se controlara y monitoreara para detectar nuevos
sintomas o el avance de la enfermedad.

Sin embargo, si la MS causa mas sintomas
que la NHA, los tratamientos preferidos son los
siguientes:

» Ensayo clinico

> Avapritinib (solo para las personas con un
recuento normal de plaquetas)

> Midostaurina

Otras opciones de tratamiento pueden incluir lo
siguiente:

> Cladribina

> Peginterferdn alfa-2a con o sin prednisona

Si el tratamiento reduce sus sintomas, su
profesional médico podria recomendarle continuar
con el tratamiento o considerar la posibilidad de un
TCH alogénico. Como este es un procedimiento
riesgoso, solo se realiza en algunos casos.

Si la NHA empeora, es posible que reciba una
terapia dirigida a la NHA segun su trastorno
sanguineo especifico. EI TCH alogénico también
puede ser una opcién durante el tratamiento de la
MS.
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Se le realizaran mas estudios para reestadificar su
enfermedad si el tratamiento no esta funcionando
bien o0 no se observa ningun tipo de resultado, hay
evidencia de dafio en los 6rganos debido a la MS
o su estado general ha empeorado. Una respuesta
deficiente al tratamiento se refiere a alguno de los
siguientes sintomas:

> Reaparicion o empeoramiento del dafio en
los 6rganos

> Inflamacién del bazo o del higado

> Empeoramiento de los sintomas de
mastocitosis sistémica

» Intolerancia a la terapia farmacolégica
(demasiados efectos secundarios)

La reestadificacion implica realizar otros estudios,
como una biopsia de médula 6sea, analisis de
sangre (estudios de la triptasa sérica) y otras
pruebas o estudios de diagndstico por imagenes,
para determinar si su enfermedad se encuentra
en un estadio mas avanzado. De ser asi, recibira
tratamiento segun el nuevo estadio de su
enfermedad.

Su profesional médico podria considerar terapias
gue aun no haya probado y un TCH alogénico si
ningun otro tratamiento parece una buena opcion.
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Leucemia de mastocitos con
o sin NHA

La leucemia de mastocitos (LM) es el tipo

de mastocitosis sistémica menos frecuente

y mas agresivo (de rapido crecimiento). La

LM provoca la acumulacion de mastocitos
inmaduros en mas de una quinta parte de los
tejidos u érganos del cuerpo. Esta acumulacion
de mastocitos anormales puede causar un dafo
grave en los 6rganos y dolor 6seo. Aunque la
LM tiene un prondstico desfavorable y puede
ser potencialmente mortal, el prondstico esta
mejorando gracias a la gran cantidad de
tratamientos disponibles.

¢Qué es la leucemia?

La leucemia es un tipo de cancer causado por

las células de la médula 6sea que producen un
exceso de células sanguineas anormales o poco
desarrolladas. Existen muchos tipos de leucemia,
cada uno basado en el tipo de células sanguineas
afectadas.

La LM es un tipo poco frecuente de leucemia
que se identifica por un crecimiento anormal de
mastocitos inmaduros en la médula ésea.

LM con NHA

La LM con neoplasia hematologica asociada
(NHA) es un diagnostico de leucemia que incluye
otro trastorno sanguineo, generalmente sindrome
mielodisplasico, neoplasias mieloproliferativas
(trastornos mieloproliferativos) o LMA. El
prondstico tiende a ser mas grave en personas
que tienen LM con NHA que en aquellas que solo
tienen LM.

No existe un motivo claro de por qué se desarrolla
la LM, pero si se han vinculado a esta varias
mutaciones del gen KIT. Puede aparecer
repentinamente (lo que se conoce como mutacién
de novo) o como una progresion de la mastocitosis
sistémica.
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Los sintomas de la LM pueden incluir los
siguientes:

» Sofocos

> Fiebre

» Taquicardia

> Presion arterial baja

» Pérdida de mas de una décima parte del
peso corporal

» Fatiga

Sintomas relacionados con la afectaciéon de
organos:

> Dolor 6seo o fracturas

Guia 6

Posibles tratamientos de la leucemia de
mastocitos con o sin NHA

Derivacion a centros especializados en MS

Manejo de sintomas y factores desencadenantes

Dos autoinyectores de epinefrina

Ensayo clinico (preferido)

Avapritinib (preferido, pero solo con un recuento
de plaquetas de 50 o mas)

Midostaurina (preferido)

Cladribina (también recomendado)

Tratamiento para la LMA con la consideracion de
cladribina o midostaurina

TCH alogénico

Terapia dirigida a la NHA
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» Diarrea y otros problemas gastrointestinales

Si le diagnosticaron LM con o sin NHA, su equipo
de atencion médica podria realizar una derivacion
a centros especializados en mastocitosis, si aun
no asiste a uno. Le recomendaran estar al tanto
de los signos y sintomas de la enfermedad y sus
factores desencadenantes. Su equipo de atencion
médica también le recomendara que siempre
lleve consigo dos autoinyectores de epinefrina
(EpiPens) en caso de anafilaxia.

Opciones de tratamiento

Estas son las opciones preferidas de tratamiento
para la LM:

» Ensayo clinico
> Avapritinib
» Midostaurina

Otras opciones de tratamiento pueden incluir lo
siguiente:

> Cladribina

» Tratamiento para la leucemia mieloide
aguda con la consideracién de cladribina o
midostaurina

Si su tratamiento primario es eficaz, es posible que
le indiquen continuar con este o que considere un
TCH alogénico.

Si su enfermedad empeora (avanza hasta
desarrollar una NHA o se transforma en una
leucemia mieloide aguda), es posible que le
administren una terapia dirigida a la NHA.

La terapia dirigida a la NHA se basa en su
neoplasia hematologica en particular y puede
incluir tratamientos mas especificos. Puede
incluir quimioterapia con agentes multiples (una
combinacion de farmacos de quimioterapia) o la
consideracion de un TCH alogénico durante el
tratamiento de la LM.
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Consulte mas informacién en NCCN Guidelines for
Patients: Leucemia mieloide aguda en NCCN.org/
patientguidelines y en la aplicacion NCCN Patient
Guides for Cancer.

Si el tratamiento no esta funcionando bien o no se
observa ningun tipo de resultado, puede realizarse
otros estudios para reestadificar su enfermedad.
Cuando su enfermedad se reestadifica, su
profesional médico podria recomendarle un
tratamiento que no haya probado antes o un TCH
alogénico.

Si el tratamiento no funciona, puede suceder
cualquiera de las siguientes situaciones:

> Reaparicion o empeoramiento del dafio en
los 6rganos

> Inflamacién del bazo o del higado

> Empeoramiento de los sintomas de
mastocitosis sistémica

> Intolerancia a la terapia farmacolégica
(demasiados efectos secundarios)

El tratamiento en este estadio suele centrarse en
el tratamiento complementario. Esto incluye el
alivio de los sintomas, una mejor calidad de vida 'y
una mayor supervivencia. Es importante consultar
con su profesional de atencion médica sobre

su prondéstico. Consulte el Capitulo 4: Tipos de
tratamiento para obtener mas informacién sobre
la manera en que el tratamiento complementario
puede ayudar.

Si siente estrés o ansiedad por el cancer, sepa
que cuenta con apoyo y que puede pedir ayuda.
Para obtener mas informacién sobre como afrontar
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https://www.nccn.org/guidelines/nccn-mobile-app
https://www.nccn.org/guidelines/nccn-mobile-app
https://www.nccn.org/patientresources/patient-resources/guidelines-for-patients

6 Tratamiento de los tipos avanzados de MS » ;Cual es el siguiente paso? » Puntos clave »

Preguntas para hacer

el malestar emocional relacionado con el cancer,
consulte NCCN Guidelines for Patients: Malestar
emocional durante el tratamiento del cancer
disponible en NCCN.org/patientguidelines y en la
aplicacién NCCN Patient Guides for Cancer.

¢,Cual es el siguiente paso?

En este capitulo, se detallan las formas avanzadas
de mastocitosis sistémica y su tratamiento.

Una enfermedad crénica y progresiva como

la mastocitosis sistémica avanzada puede ser
dificil de tratar debido a que muchos aspectos

son desconocidos. Si desea mas informacion,
asegurese de leer el siguiente capitulo, ya que
ofrece ideas sobre recursos utiles.

Puntos clave

» La mastocitosis sistémica agresiva se
describe como una pérdida de la funcién
de un érgano (generalmente el higado,
el intestino, los huesos o la médula ésea)
debido a la invasién de los mastocitos.

> Si padece MS y neoplasia hematoldgica
asociada, colaborara con su equipo de
atencion médica para decidir qué afeccion
recibira el enfoque principal del tratamiento.

» La participacién en un ensayo clinico siempre
€s una opcioén para las personas con MS
avanzada.

» Para cualquier tipo avanzado de MS, se
puede considerar un TCH alogénico después
de probar otros tratamientos.
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> La leucemia de mastocitos (LM) es un
tipo muy poco frecuente y agresivo de
mastocitosis sistémica.

> No existe un motivo claro de por qué se
desarrolla la LM, pero si se han vinculado a
esta varias mutaciones del gen KIT.

Preguntas para hacer

> Mi edad, mi estado de salud y otros factores,
¢ afectaran mis opciones de tratamiento?

» ¢Cual es el objetivo de cada tratamiento?
> ¢Qué tipo de atencién puedo solicitar?

» ¢ Puedo dejar el tratamiento en cualquier
momento?

> ¢Qué pasa si dejo el tratamiento?


https://www.nccn.org/patientguidelines
https://www.nccn.org/guidelines/nccn-mobile-app
https://www.nccn.org/patientresources/patient-resources/guidelines-for-patients

7

Otros recursos

Qué mas hay que saber
Qué mas hacer
Dénde obtener ayuda

Preguntas para hacer
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7 Oftros recursos » Qué mas hay que saber » Qué mas hacer » Doénde obtener ayuda

¢Quiere saber mas? Aqui le
explicamos cémo obtener ayuda
adicional.

Qué mas hay que saber

Este libro puede ayudarle a mejorar su atencién
oncoldgica. En él, se explican con claridad las
recomendaciones de los expertos y se sugieren
preguntas que puede hacerle a su equipo de
atencion médica. Pero no es el Unico recurso que
tiene.

Puede recibir tanta informacién y ayuda como
necesite. A muchas personas les interesa saber
mas sobre los siguientes temas:

> Los detalles de la mastocitosis sistémica y su
tratamiento.

» Formar parte de un equipo de atencion
médica.

» Obtener ayuda econdmica.

> Encontrar un profesional de atencion médica
que sea experto en la mastocitosis sistémica.

> Afrontar los problemas de salud.

Qué mas hacer

Su centro de salud puede ayudar con los préximos
pasos. Suelen disponer de recursos in situ para
ayudar a satisfacer sus necesidades y encontrar
respuestas a sus preguntas. Los centros de

salud también pueden informarle de los recursos
existentes en su comunidad.

Ademas de la ayuda de sus profesionales de
atencion médica, los recursos enumerados en la
siguiente seccidn proporcionan apoyo a muchas
personas como usted. Consulte la lista y visite
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los sitios web que se indican para obtener mas
informacién sobre estas organizaciones.

Doénde obtener ayuda

CancerCare
Cancercare.org

Imerman Angels
Imermanangels.org

National Coalition for Cancer Survivorship
Canceradvocacy.org

TargetCancer Foundation
Targetcancer.org

The Leukemia & Lymphoma Society
LLS.org/PatientSupport

The Mast Cell Disease Society
tmsforacure.org

Triage Cancer
triagecancer.org



https://www.cancercare.org/
https://www.imermanangels.org/
https://www.canceradvocacy.org/
https://www.targetcancer.org/
https://www.lls.org/patient-support
https://www.tmsforacure.org/
https://www.triagecancer.org/

7 Oftros recursos » Preguntas para hacer

Preguntas para hacer ‘ ‘

» ¢ Con quién debo hablar sobre vivienda,

preparacion de comidas y otras necesidades Nunca pierda la esperanza. Mafana
basicas? . .
podria ser el dia que ha estado
> &ng asistencia e)$|~ste para el trgr]spone, esperando”.
el cuidado de los nifios y la atencion
domiciliaria?

» ¢ Cuanto debo pagar por el tratamiento?

> ¢Qué ayuda existe para pagar los K \
medicamentos y otros tratamientos?

> ¢ Qué otros servicios estan a mi disposicion
y a la de mis cuidadores (como servicios de
traduccion)?

iNos interesan sus
comentarios!

Nuestro objetivo es brindar
informacioén util y facil de
entender sobre el cancer.

Realice nuestra encuesta para

decirnos qué hicimos bien y

qué podriamos mejorar.

NCCN.org/patients/feedback

N /
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Palabras que debe conocer

Palabras que debe conocer

activacion de mastocitos
Cuando los mastocitos liberan una gran cantidad
de mediadores, como la histamina.

ADN

Cadena de sustancias quimicas en las células que
contienen instrucciones codificadas para generar y
controlar las células.

analisis citogenético
Andlisis que usa un microscopio para examinar los
cromosomas de la célula.

anatomopatélogo
Un médico experto en el analisis de células y tejido
para detectar enfermedades.

anemia

Afeccion médica en la que la cantidad de glébulos
rojos sanos es demasiado baja para transportar
suficiente oxigeno al resto del organismo.

antigeno leucocitario humano (HLA)
Una proteina celular que ayuda al cuerpo distinguir
sus propias células de las células extrafas.

antihistaminicos

Medicamento que reduce o bloquea las histaminas
para detener los sintomas de la alergia. Pueden
controlar la picazon en la piel, los ojos llorosos y
otros sintomas alérgicos de la mastocitosis.

aspiracion de médula 6sea

La extraccion de una pequena cantidad de médula
Osea liquida que se analiza para determinar si hay
una enfermedad.

biopsia

Extirpacion de pequenas cantidades de tejido

del cuerpo que se estudian para detectar
enfermedades.

célula madre

Célula hematopoyética a partir de la cual se
generan todos los demas tipos de glébulos
sanguineos. También llamada célula precursora
hematopoyética.
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cuidados paliativos

Atencién médica especializada destinada a
mejorar la calidad de vida y aliviar el dolor y las
molestias de las personas con enfermedades
graves y complejas.

dermatélogo
Un médico que se especializa en el diagnostico y
tratamiento de enfermedades de la piel.

diagnéstico
Identificacion de una enfermedad basada en
estudios.

efecto secundario
Respuesta fisica o0 emocional insalubre o
desagradable frente al tratamiento.

ensayo clinico

Estudio de investigacion sobre la seguridad y la
utilidad de las nuevas pruebas y tratamientos para
una afeccion especifica.

fatiga
Cansancio extremo que limita la capacidad
funcional de una persona.

férmula leucocitaria
Medicion de los diferentes tipos de glébulos
blancos presentes en una muestra de sangre.

gen
Conjunto de instrucciones codificadas en las
células para generar y controlar las células.

glébulo blanco

Tipo de célula sanguinea que ayuda a combatir las
infecciones en el cuerpo. También se denominan
leucocitos.

glébulo rojo

Tipo de célula sanguinea que lleva oxigeno de los
pulmones al resto del cuerpo. También llamada
eritrocito.



Palabras que debe conocer

hemograma completo (HC)
Un analisis de sangre que mide la cantidad de
células sanguineas.

hibridacién fluorescente in situ (FISH)
Andlisis de laboratorio que usa tintes especiales
para buscar cambios anormales en los genes y
cromosomas de una ceélula.

inmunoterapia

Medicamento que aumenta la actividad del sistema
encargado de combatir las enfermedades del
cuerpo.

leucemia mieloide aguda (LMA)

Un cancer de crecimiento rapido que comienza
en la médula 6sea y causa que se produzcan
demasiados globulos blancos jovenes.

mastocito
Célula del sistema inmunitario responsable de las
reacciones alérgicas y las respuestas inmunitarias.

mediadores de mastocitos

Moléculas que se liberan cuando los mastocitos se
activan. Son responsables de la inflamacion y las
reacciones alérgicas. La histamina y la triptasa son
mediadores de los mastocitos.

medio de contraste

Sustancia que se coloca en el cuerpo para que
las imagenes que se toman en los estudios de
diagndstico sean mas claras.

médula 6sea

Tejido similar a una esponja que esta en el centro
de la mayoria de los huesos donde se forman los
glébulos sanguineos.

mutacion
Un cambio en un gen que altera el mensaje
genético que lleva dicho gen.

neoplasia mieloproliferativa (NMP)

Un cancer en el que la médula 6sea produce
demasiados glébulos rojos, glébulos blancos o
plaquetas.

plaqueta
Tipo de célula sanguinea que ayuda a controlar el
sangrado. También llamada trombocito.
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pruebas funcionales hepaticas
Pruebas que miden las sustancias quimicas que
se fabrican o procesan en el higado.

quimioterapia

Procedimiento con farmacos que mata las células
de rapido desarrollo, tanto cancerosas como
normales.

sindromes mielodisplasicos (SMD)
Un grupo de trastornos poco frecuentes de la
médula Osea.

sistema inmunitario
Defensa natural del cuerpo contra las infecciones y
las enfermedades.

terapia con antimediadores

Tratamientos que ayudan a disminuir la liberacion
(y los efectos) de los mediadores de mastocitos,
como la histamina.

terapia dirigida

Tratamiento farmacoldgico que identifica y ataca
una caracteristica especifica de las células
cancerosas con menos dafio para las células
normales.

trasplante alogénico de células
hematopoyéticas

Un tratamiento del cancer que reemplaza las
células madre anormales con células sanas de un
donante.

trasplante de células hematopoyéticas (TCH)
Un tipo de tratamiento que destruye las células
de la médula 6sea y las sustituye por células
hematopoyéticas nuevas y sanas. También

se llama trasplante de células precursoras o
trasplante de médula 6sea.

tratamiento complementario

Atencion que incluye el alivio de los sintomas, pero
no el tratamiento del cancer. También se le llama
“cuidados paliativos”.

tratamiento sistémico
Tratamiento que actua en todo el cuerpo.
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