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Introducción

La mastocitosis es una enfermedad infrecuente, cuya prevalen-
cia se estima en 9 casos por cada 100.000 habitantes1. Com-
prende un grupo heterogéneo de enfermedades que se carac-
terizan por la proliferación clonal y la acumulación de mastocitos 
en distintos tejidos, más frecuentemente en la piel, la médula 
ósea y el tracto gastrointestinal1,2. Así, según su afectación, 
podemos hablar de mastocitosis cutáneas o sistémicas. Se ha 
relacionado con mutaciones en el gen c-kit. Un porcentaje ele-
vado de los casos pediátricos sólo presentan una afectación 
cutánea, que tiende a desaparecer en la pubertad3.

Se exponen a continuación 3 casos de lactantes diagnostica-
dos de mastocitosis cutánea tras consultar por lesiones de dife-
rentes características. Dos de los pacientes fueron diagnostica-
dos de mastocitomas y el tercero de urticaria pigmentosa.

Caso 1

Niña lactante de 10 meses de edad, sin antecedentes personales 
ni familiares de interés, que consulta por una lesión en el dorso 

del pie derecho (figura 1). Los padres notaron su presencia desde 
el mes de vida, pero fue a raíz de quitarle los calcetines en vera-
no cuando observaron que se enrojecía y, en ocasiones, incluso 
aparecía una lesión ampollosa sobre ella. En la exploración física 
se apreciaba una placa indurada ligeramente sobreelevada y 
eritematosa en el dorso del pie derecho, de 5 5 3 cm de diáme-
tro, con signo de Darier positivo. Se remitió a la paciente al 
servicio de dermatología con el diagnóstico de sospecha de 
mastocitoma solitario.

Resumen

La mastocitosis cutánea es una enfermedad heterogénea, ca-
racterizada por el infiltrado de mastocitos en la piel. Puede 
iniciarse en la infancia o en la edad adulta, con distintas mani-
festaciones clínicas y evolución. Las formas pediátricas gene-
ralmente se inician en los primeros 2 años de vida, afectan 
exclusivamente a la piel y su curso clínico es variable con ten-
dencia a la desaparición en la edad adulta.

Se exponen 3 casos de mastocitosis cutánea con diferentes 
formas de presentación clínica.
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Abstract

Title: Cutaneous mastocytosis: three different clinical manifes-
tations

Cutaneous mastocytosis is a heterogeneous disease charac-
terized by the accumulation of mast cells in the skin. It can start 
in paediatric or adult age, with different clinical manifestations 
and disease course. The childhood-onset mastocytosis usually 
starts before the age of two, it affects only the skin and it has 
a variable course tending to dissapear in the adult age. 

This article presents 3 cases of cutaneous mastocytosis with 
different forms of clinical presentation.
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Figura 1. 
Placa indurada 
ligeramente 
sobreelevada y 
eritematosa en pie 
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Durante la evolución de la lesión, la paciente requirió acudir 
al servicio de urgencias por un cuadro de exantema tipo flus-
hing en relación con un episodio de llanto e irritabilidad duran-
te el que realizó movimientos de fricción entre ambos pies. La 
clínica se resolvió con tratamiento antihistamínico. Posterior-
mente presentó otros 4 episodios, con aparición de una ampo-
lla sobre la lesión, que cedieron espontáneamente en menos 
de 1 hora. 

Se amplió el estudio mediante una analítica con hemogra-
ma, bioquímica completa y triptasa sérica, con resultados nor-
males. Fue diagnosticada de mastocitoma solitario.

Caso 2

Niña lactante de 18 meses de edad, que acude en 3 ocasiones 
al servicio de urgencias por un cuadro de exantema, donde fue 
diagnosticada de urticaria y recibió tratamiento con antihista-
mínicos (figura 2). Ninguno de los episodios tuvo relación con 
procesos infecciosos, toma de alimentos o medicamentos.

En la exploración física en la consulta de atención primaria, 
el pediatra observó lesiones maculosas pigmentadas de bor-
des irregulares en el tronco con fenómeno de Darier positivo. 
En el servicio de dermatología confirmaron el diagnóstico de 

urticaria pigmentosa. Se propuso realizar tratamiento con anti-
histamínicos y cromoglicato disódico, así como evitar los pro-
cesos desencadenantes.

La paciente presenta ocasionalmente episodios de flushing y 
prurito desencadenados por estímulos físicos (ejercicio, fiebre) 
y emocionales, sin síntomas respiratorios ni gastrointestinales, 
que ceden espontáneamente en 15-20 minutos. El número de 
lesiones ha ido aumentando progresivamente con la edad por el 
tronco, la raíz de los miembros, el cuello y la raíz del cuero cabe-
lludo, sin asociar sintomatología extracutánea (figura 3). Se rea-
lizan controles analíticos anuales con hemograma, bioquímica 
completa y determinación de niveles de triptasa sérica, que se 
han mantenido dentro del rango de la normalidad. 

El padre de la paciente también ha sido diagnosticado de mas-
tocitosis cutánea y ambos están actualmente en fase de estudio 
y seguimiento por parte del Instituto de Estudios de Mastocitosis 
de Castilla-La Mancha, centro de referencia nacional para esta 
afección.

Caso 3

Niño lactante de 4 meses de edad, sin antecedentes persona-
les ni familiares de interés, que desde el nacimiento presenta 
una lesión recidivante en la zona anterior del trago del pabe-
llón auricular izquierdo. Se trata de una lesión ampollosa que 
se rompe espontáneamente dejando una costra (figura 4). Ante 
la sospecha de una fístula preauricular, fue derivado al servicio 
de cirugía infantil, donde se le realizó una resonancia magné-
tica que descartó dicho diagnóstico4.

La lesión evolucionó dejando una mácula hiperpigmentada 
con signo de Darier positivo. Con la sospecha de mastocitoma 
solitario se derivó al paciente al servicio de dermatología, don-
de se confirmó el diagnóstico. 

Discusión

La mastocitosis cutánea es la forma más frecuente de masto-
citosis en la infancia. Se puede acompañar de manifestaciones 
clínicas generalizadas debido a la liberación de mediadores 

Figura 3. Lesiones 
maculosas 
pigmentadas de 
bordes irregulares 
en tronco 

Figura 4. Lesión 
ampollosa 
preauricular 

Figura 2. Episodio 
de flushing 
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mastocitarios5. Desde el punto de vista dermatológico, nos po-
demos encontrar con distintas formas clínicas: a) forma macu-
lopapular o urticaria pigmentosa; b) mastocitosis en placas; c) 
forma nodular o mastocitoma; d) mastocitosis cutánea difusa, 
y e) mastocitosis cutánea telangiectásica (esta última infre-
cuente en la edad pediátrica)2,3,5. La urticaria pigmentosa o 
maculopapular es la forma de presentación más frecuente en 
la infancia (70-90% de los casos pediátricos) y consiste en múl-
tiples lesiones pigmentadas eritematosas o de coloración ma-
rrón-pardusco, con borde mal definido y signo de Darier positi-
vo. Generalmente se localizan en el tronco3,5,6. Los síntomas 
generales se presentan en las formas más extensas de la en-
fermedad tras la exposición a factores favorecedores de la 
degranulación de los mastocitos, y consisten en crisis de flus-
hing, prurito, cefalea, palpitaciones, dolor cólico abdominal y, 
en ocasiones, vómitos y diarrea1,5. El mastocitoma solitario, 
o mastocitosis nodular1, representa aproximadamente el 10% 
de los casos en la infancia5. Consiste en una lesión única, como 
en el primer y tercer caso, o varias lesiones que se presentan 
con vesículas recidivantes y evanescentes sobre una placa in-
filtrada, de consistencia elástica y color rosado, amarillento o 
marrón, con signo de Darier positivo. La superficie tiene aspec-
to empedrado o en «piel de naranja». Generalmente aparece en 
las muñecas, los codos y el tronco5. La mastocitosis cutánea 
difusa es una forma poco frecuente de presentación, que se 
caracteriza por una afectación extensa de la piel, que adquiere 
una consistencia engrosada y una coloración rosada o amari-
llenta, con textura similar a la «piel de naranja». Son frecuen-
tes las ampollas recurrentes, el prurito rebelde al tratamiento, 
la afectación sistémica y las crisis de flushing1,5.

Se han descrito formas familiares en un 2-4% de los casos, 
con al menos un familiar de primer grado afectado, generalmen-
te relacionados con mutaciones germinales en el gen c-kit1,2.

El diagnóstico de las diferentes formas cutáneas de masto-
citosis es fundamentalmente clínico; requiere un alto índice de 
sospecha, y es especialmente importante el signo de Darier, 
que es patognomónico y positivo en más del 90% de los ca-
sos2,5,7, como en los 3 aquí expuestos. Para el diagnóstico y el 
seguimiento del paciente con mastocitosis está indicada la 
realización de un hemograma, una bioquímica completa, inclui-
do el perfil hepático, y la determinación de la triptasa sérica 
periódica, ya que unos valores de esta proteasa >20 ng/mL 
constituyen un criterio menor de mastocitosis sistémica y se 
asocian con formas de afectación cutánea extensa y un mayor 
riesgo de síntomas generales, algunos de ellos graves, como 
las crisis anafilácticas1,2,8.

Sólo en caso de duda diagnóstica, estaría indicada la rea-
lización de un estudio histopatológico mediante biopsia cutá-
nea1,2,5,7. Si existen afectación de las series hematopoyéti-
cas, afectación hepática, esplenomegalia o linfoadenopatías, 
hay que realizar una biopsia de la médula ósea con técnicas 
inmunohistoquímicas para triptasa y la determinación de mu-
taciones en el gen c-kit, para descartar una mastocitosis sis-
témica2,7-9. 

El tratamiento de la mastocitosis cutánea es sintomático, 
y lo importante es evitar los factores desencadenantes de la 
degranulación de los mastocitos (cambios bruscos de tempera-
tura, calor, irritabilidad, fricción o toma de ciertos fármacos, 
como los antiinflamatorios no esteroideos, los opioides y los 
anestésicos). El tratamiento médico debe ser individualizado y 
escalonado según la gravedad, la frecuencia de las manifesta-
ciones sistémicas y el tipo de presentación. En los mastocito-
mas solitarios se han utilizado los corticoides tópicos. Para los 
síntomas derivados de la liberación de mediadores mastocita-
rios se han empleado los antihistamínicos tipo 1 y 2 de forma 
continua o a demanda, el cromoglicato sódico y los antagonis-
tas de los leucotrienos3,5.

El pronóstico en la edad pediátrica es muy favorable, ya que 
la afectación suele ser exclusivamente cutánea y la mayoría de 
los casos se resuelven tras la pubertad2,3,10-12. Sin embargo, 
hay que tener en cuenta que el curso de la enfermedad es va-
riable y casi un 10% de los pacientes presentan un fenotipo 
más persistente similar a la forma adulta2. 
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