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The aim of this study was to evaluate the demographic, clinical, genetic and immunopathological features of cutaneous mastocytosis. We reviewed the records of 54 patients (45 children and 9 adults) with a diagnosis of cutaneous  mastocytosis consecutively seen between 2006 and 2008. In our series, mastocytosis presented in infancy in 79,6% of patients, in childhood in 3,7% of patients, in adult life in 16,7% of patients; the disease appeared at birth in 26,7% of pediatric patients and start within the subsequent 6 months in 48,9%.
Only one case was familial; subjects of this family were investigated for genomic mutations of c-kit and SCF gene (kit-ligand).
We identified 54 patients with cutaneous mastocytosis: 31 (57,4%) with mastocytoma, 22 (40,7%) with urticaria pigmentosa and 1 with teleangectasia macularis eruptiva perstans. The majority of lesions was distributed over the trunk and limbs. The measurement of serum tryptase levels is a reliable noninvasive diagnostic approach to estimate the burden of mast cells and to distinguish between categories of disease. Childhood-onset cutaneous mastocytosis regresses spontaneously in the majority of cases by puberty whereas virtually all adult-onset cases persist and may progress to systemic mast cell disease. In the adults with cutaneous mastocytosis, systemic involvement was found by bone marrow biopsies in 44,5% and excluded in 22,2%; however, 33,3% of patients were not assessed for various reasons. Furthermore, a molecular analysis for D816V mutation of c-kit gene was performed on bone marrow samples with the restriction enzyme HinfI by RFLP. Skin biopsies from adult patients underwent immunohistochemical analysis in order to evaluate cellular infiltration and the expression of some apoptosis-regulating molecules (Bcl-2, FAS, FAS-ligand).


Lo scopo di questo lavoro è stato la valutazione della caratteristiche demografiche, cliniche, genetiche ed immunopatologiche dei pazienti affetti da mastocitosi cutanea. Tra il 2006 ed il 2008 sono stati valutati complessivamente 54 pazienti affetti da mastocitosi cutanea; di questi, 45 sono pazienti pediatrici e 9 sono pazienti adulti. Nella nostra casistica la malattia è insorta nell’infanzia nel 79,6% dei pazienti, nel bambino nel 3,7% dei pazienti ed in età adulta nel 16,7%. In particolare abbiamo osservato che nel 26,7% dei nostri pazienti pediatrici la malattia è congenita e nel 48,9% insorge nei primi 6 mesi di vita. 
Solo in un caso è stata riferita familiarità per mastocitosi; i membri di suddetta famiglia sono stati sottoposti ad indagine genetica per ricercare la presenza di mutazioni genomiche del gene c-kit e  SCF (kit ligando).
Dei 54 pazienti affetti da mastocitosi cutanea, 31 (57,4%) sono stati classificati come mastocitomi, 22 (40,7%) come orticaria pigmentosa e 1 come teleangectasia macularis eruptiva perstans. Le lesioni cutanee si localizzano prevalentemente al tronco ed agli arti. Il dosaggio della triptasi sierica si è dimostrato un utile marcatore diagnostico e prognostico di malattia. La mastocitosi cutanea è una patologia benigna nella quale l’accumulo dei mastociti è limitato alla cute; si sviluppa di solito nell’età infantile e tende a regredire spontaneamente con la pubertà. La mastocitosi sistemica è, invece, più frequente nell’adulto ed è caratterizzata dall’accumulo di mastociti in altri organi ed apparati oltre che nella cute. Per quanto riguarda gli adulti, la diagnosi di mastocitosi sistemica è stata confermata mediante biopsia osteomidollare nel 44,5% dei pazienti, esclusa nel 22,2% e non indagata nel 33,3% dei casi. Sui campioni midollari è stata, inoltre, ricercata la mutazione puntiforme A>T del codone 816 del gene c-kit (D816V) mediante digestione enzimatica con HinfI. E’ stata anche eseguita un’analisi immunoistochimica su cute lesionale volta alla valutazione dell’infiltrato cellulare e dei parametri collegati con l’apoptosi (Bcl-2, FAS, FAS-ligando).
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				Lo scopo di questo lavoro è stato la valutazione della caratteristiche demografiche, cliniche, genetiche ed immunopatologiche dei pazienti affetti da mastocitosi cutanea. Tra il 2006 ed il 2008 sono stati valutati complessivamente 54 pazienti affetti da mastocitosi cutanea; di questi, 45 sono pazienti pediatrici e 9 sono pazienti adulti. Nella nostra casistica la malattia è insorta nell’infanzia nel 79,6% dei pazienti, nel bambino nel 3,7% dei pazienti ed in età adulta nel 16,7%. In particolare abbiamo osservato che nel 26,7% dei nostri pazienti pediatrici la malattia è congenita e nel 48,9% insorge nei primi 6 mesi di vita. 
Solo in un caso è stata riferita familiarità per mastocitosi; i membri di suddetta famiglia sono stati sottoposti ad indagine genetica per ricercare la presenza di mutazioni genomiche del gene c-kit e  SCF (kit ligando).
Dei 54 pazienti affetti da mastocitosi cutanea, 31 (57,4%) sono stati classificati come mastocitomi, 22 (40,7%) come orticaria pigmentosa e 1 come teleangectasia macularis eruptiva perstans. Le lesioni cutanee si localizzano prevalentemente al tronco ed agli arti. Il dosaggio della triptasi sierica si è dimostrato un utile marcatore diagnostico e prognostico di malattia. La mastocitosi cutanea è una patologia benigna nella quale l’accumulo dei mastociti è limitato alla cute; si sviluppa di solito nell’età infantile e tende a regredire spontaneamente con la pubertà. La mastocitosi sistemica è, invece, più frequente nell’adulto ed è caratterizzata dall’accumulo di mastociti in altri organi ed apparati oltre che nella cute. Per quanto riguarda gli adulti, la diagnosi di mastocitosi sistemica è stata confermata mediante biopsia osteomidollare nel 44,5% dei pazienti, esclusa nel 22,2% e non indagata nel 33,3% dei casi. Sui campioni midollari è stata, inoltre, ricercata la mutazione puntiforme A>T del codone 816 del gene c-kit (D816V) mediante digestione enzimatica con HinfI. E’ stata anche eseguita un’analisi immunoistochimica su cute lesionale volta alla valutazione dell’infiltrato cellulare e dei parametri collegati con l’apoptosi (Bcl-2, FAS, FAS-ligando).
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			The aim of this study was to evaluate the demographic, clinical, genetic and immunopathological features of cutaneous mastocytosis. We reviewed the records of 54 patients (45 children and 9 adults) with a diagnosis of cutaneous  mastocytosis consecutively seen between 2006 and 2008. In our series, mastocytosis presented in infancy in 79,6% of patients, in childhood in 3,7% of patients, in adult life in 16,7% of patients; the disease appeared at birth in 26,7% of pediatric patients and start within the subsequent 6 months in 48,9%.
Only one case was familial; subjects of this family were investigated for genomic mutations of c-kit and SCF gene (kit-ligand).
We identified 54 patients with cutaneous mastocytosis: 31 (57,4%) with mastocytoma, 22 (40,7%) with urticaria pigmentosa and 1 with teleangectasia macularis eruptiva perstans. The majority of lesions was distributed over the trunk and limbs. The measurement of serum tryptase levels is a reliable noninvasive diagnostic approach to estimate the burden of mast cells and to distinguish between categories of disease. Childhood-onset cutaneous mastocytosis regresses spontaneously in the majority of cases by puberty whereas virtually all adult-onset cases persist and may progress to systemic mast cell disease. In the adults with cutaneous mastocytosis, systemic involvement was found by bone marrow biopsies in 44,5% and excluded in 22,2%; however, 33,3% of patients were not assessed for various reasons. Furthermore, a molecular analysis for D816V mutation of c-kit gene was performed on bone marrow samples with the restriction enzyme HinfI by RFLP. Skin biopsies from adult patients underwent immunohistochemical analysis in order to evaluate cellular infiltration and the expression of some apoptosis-regulating molecules (Bcl-2, FAS, FAS-ligand).
		
		
		
		
	



					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
						
						



























	
	
	Parole chiave
	
	
    	
        
        	
			
        
    
	
	


	
		
			
			mastocitosi, orticaria pigmentosa, c-kit, immunoistochimica
		
		
		
		
	



					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
				
				
			
		
	
		
		
		
		
		
		
			
			
			
				
					
						
						



























	
	
	Citazione
	
	
    	
        
        	
			
        
    
	
	


	
		
			
			Mastocitosi cutanee: analisi epidemiologica e immunoistochimica / Romano, Ilaria. - (2008).
		
		
		
		
	



					
				
				
			
		
	
	
	
		
		



























	
	
	Appare nelle tipologie:
	
	
    	
        
        	
			
        
    
	
	


	
		
			
			08.01 - Tesi di Dottorato UNIPD (Deposito Legale)
		
		
		
		
	



	






			

		

	


	


	
		























		File in questo prodotto:



	
	
	
	
	
	
    
	
	
	
	
	
	
		
			
				
			
		
		
	
	
	
	
		
		
				File	Dimensione	Formato	 
	
									
										
										
										
										
											
												
												
												    
												
											
										
									
									
										
										
											tesi_dottorato_ilaria_romano.pdf.pdf
										
																				
									
										
											accesso aperto

										
										
									
									
									
									
										
											Tipologia:
											Tesi di dottorato
										

									
									
									
										
											Licenza:
											
											
												Non specificato
												
												
												
											
										

									
									
										Dimensione
										8.13 MB
									

									
										Formato
										Adobe PDF
									

										
										
											Visualizza/Apri
										

									8.13 MB	Adobe PDF	
									
									Visualizza/Apri
								


		
	





	
	
	









	
		
			
			
			



















	
		
		
	
	
	
	


	Pubblicazioni consigliate


	
		
		
			
				
				
				

			
			

		
	
	




			
		
	

	
		
		
			
			
				I documenti in IRIS sono protetti da copyright e tutti i diritti sono riservati, salvo diversa indicazione.

			
		
	




	





















	
	
	
	










	
		
		
			
			Utilizza questo identificativo per citare o creare un link a questo documento: https://hdl.handle.net/11577/3426073
			
		
	
	
	



	
	
	
		
			
			
		
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
		



















	
	
	
	
		
		
	


	Citazioni


	
		
			 	
	
	
	
	
	ND

	
	
	
	
	
	ND

	
	
	
	
	
	ND

	
					

					
					
						
					
				


		
		
	
	




	
	
	
		



















	
	
	
	
		
		
	


	social impact


	
		
			 	
					
					
				


		
		
	
	




	





    


























	
		
			
				
					
						Conferma cancellazione
						
					
				

				
					
				
			

			
				Sei sicuro che questo prodotto debba essere cancellato?

			

			
				
					
						
							
							Chiudi
						
					
				
				
				
						
						
							Elimina
							
						
					
				
			

		

	




	
    
    
				





	
		
			
				
					simulazione ASN

					
				

				
					Il report seguente simula gli indicatori relativi alla propria produzione scientifica in relazione alle soglie ASN 2023-2025 del proprio SC/SSD. Si ricorda che il superamento dei valori soglia (almeno 2 su 3) è requisito necessario ma non sufficiente al conseguimento dell'abilitazione.
La simulazione si basa sui dati IRIS e sugli indicatori bibliometrici alla data indicata e non tiene conto di eventuali periodi di congedo obbligatorio, che in sede di domanda ASN danno diritto a incrementi percentuali dei valori. La simulazione può differire dall'esito di un’eventuale domanda ASN sia per errori di catalogazione e/o dati mancanti in IRIS, sia per la variabilità dei dati bibliometrici nel tempo. Si consideri che Anvur calcola i valori degli indicatori all'ultima data utile per la presentazione delle domande.

La presente simulazione è stata realizzata sulla base delle specifiche raccolte sul tavolo ER del Focus Group IRIS coordinato dall’Università di Modena e Reggio Emilia e delle regole riportate nel DM 589/2018 e allegata Tabella A. Cineca, l’Università di Modena e Reggio Emilia e il Focus Group IRIS non si assumono alcuna responsabilità in merito all’uso che il diretto interessato o terzi faranno della simulazione. Si specifica inoltre che la simulazione contiene calcoli effettuati con dati e algoritmi di pubblico dominio e deve quindi essere considerata come un mero ausilio al calcolo svolgibile manualmente o con strumenti equivalenti.
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