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Urticaria pigmentosa a rakovina testes
u jednovajcovych dvojciat, dvoch bratov
Urticaria Pigmentosa and Testicular Cancer
in Identical Twin Brothers
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Suhrn

Autori prezentuju raritny pripad jednovajcovych dvojciat — dvoch bratov, vo veku 43 rokov. Prvé lézie urticaria
pigmentosa sa objavili vo veku 4 mesiacov. Vo veku 31 resp. 32 rokov obidvaja absolvovali orchiektémiu pre carcinoma
testes s ndslednou chemoterapiou, pocas ktorej u jedného z nich doslo k Uplnej regresii urticaria pigmentosa. Po skonceni

chemoterapie urticaria pigmentosa recidivovala.

VySetreniami, vratane biochemického profilu pacientov, trepanobiopsie kostnej drene, nebola dokazand systémova
mastocytdza a nebola ani potvrdena mutacia KIT D816V. V ramci referencnych hodnét boli aj hladiny sérovej tryptazy.
Obidve dvojcata su v dalSom sledovani dermatoldga, uroléga a onkoldga.
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Abstract

The authors present a rare case of monozygotic twin brothers 43 years old. First lesions of urticaria pigmentosa
(UP) developed at the age of 4 months. Both of them had orchiectomy due to the testicular cancer at 31 resp. 32 years
of age with subsequent chemotherapy, during which one of them had complete regression of UP. After the withdrawal

of chemotherapy UP reappeared.

The examinationsincluding biochemical profile and bone marrow trepanobiopsy didn’t confirm systemic mastocytosis,
or mutation KIT D816V, also the serum tryptase was within reference levels. Both twins are in the observation

of dermatology, urology and oncology specialists.
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Uvod

Urticaria pigmentosa (UP) je najCastejSou variantou
kutannej mastocytozy. Vyskyt UP u dvojciat je raritny [1].
V minulosti sme popisali pripad monozygotnych dvojciat,
bratov, s prvymi prejavmi UP vo veku 4 mesiacov [2].
Prezentujeme tych istych bratov s UP a ich d’alsi zdravotny
stav v priebehu 43 rokov.

Kazuistika

Klinické prejavy UP pocas 43 rokov zivota dvoji¢iek
pretrvavali v klinicky nezmenenej podobe, ¢o viedlo k re-
zignacii pacientov s negovanim kontrolnych derma-
tologickych vySetreni. Jeden =z dvoji¢ieck ma syna,
u ktorého sa az doteraz nevyskytli ziadne prejavy masto-

cytézy. Druhy je bezdetny. V roku 2003 bola vykonana
orchiektomia l'avého testes prvého z dvojciat a v roku 2004
orchiektomia pravého testes druhého z dvojciat pre semindm.
Nasledovali 4 opakujuce sa cykly chemoterapie, vzdy
v mesacnych intervaloch (bleomycin, etoposid, cysplatina
v davkach prepocitanych na m2 povrchu tela), doteraz bez
recidivy nadorového ochorenia. U jedného z dvojciat uz po
prvom cykle chemoterapie doslo k prechodnému vymiznutiu
UP, aby po ukonceni chemoterapie UP recidivovala.
U druhého z dvojciat naprieck chemoterapii lézie UP
pretrvavali bez zmeny.

V roku 2015 dermatologické vySetrenie u obidvoch
dvojciat potvrdilo prejavy UP, ktoré difuzne postihovali
hrudnik, chrbat, horné¢ koncatiny predovSetkym ramena
a dolné koncatiny (Obr. 1, 2), s vynechanim tvare.
U obidvoch dvoji¢iek boli v ramci referenénych hodndt
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vSetky biochemické parametre ako sérové imuno-
globuliny (IgG, IgA, IgM, IgE), hodnoty mineralogramu
vratane fosforu, kalcia, magnézia, zinku, sérového Zeleza,
hepatalnych enzymov, laktikodehydrogenézy, kreatinin

fosfokinazy, beta-2 mikroglobulinu, kreatininu, urey, glukozy,
bielkovin, albuminu, lipidogramu, vitaminu B12, vitaminu D,
ako aj parametre krvného obrazu, koagulacie, zapalu (CRP,
reumatoidny faktor, sedimentacia erytrocytov).

Obr. 1 - Urticaria pigmentosa u prvého z dvojciat (vek 43
rokov), difuzne postihujtica cely hrudnik aj brucho. Detail
1ézii UP (pravé rameno).

Obr. 2 + Prejavy UP na chrbte druhého z dvojciat
(vek 43 rokov). Detail 1ézii UP na kozi chrbta.

Obr. 3 « Prehlad histologického obrazu koze UP. Pod
epidermou st akumuldty buniek ulozené prevazne
perivaskularne (farbenie hematoxylin eozin, 60 x).

Obr. 4 « UP, infiltrdcia mastocytov v derme (farbenie
CHAE, 60 x)

Fyziologicky bol aj nalez ultrasonografie organov
abdomenu a RTG hrudnika. Biopsia koze z 1ézii chrbta
u obidvoch dvojciat potvrdila histologicky obraz UP
s intaktnou epidermis, v hornom koériu s loziskami pleo-
morfnych, avSak prevazne granulovanych mastocytov

s profilom pozitivity chloracetat esterazy (CHAE), ako aj
CD117 — (c-kit protoonkogénu) (Obr. 3, 4, 5, 6, 7).

AMY°, R

cyty — detail (CHAE, 240 x)

Obr.6

« UP, mastocyty v hornej dermis (pozitivita
CD117, 120 x)
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Obr. 7 « UP, mastocyty — detail (CD117, 240 x)

Trepanobiopsia kostnej drene bola identicka u obidvoch
dvojciat s proporcionalnym zastipenim prekurzorov vsetkych
troch radov krvotvorby, maturcia trilinearne vyznacena bez
zmnozenia blastov s pritomnostou ojedinelych disperzne
situovanych granulovanych mastocytov (CD117+, CD25-),
bez znamok infiltracie mastocytarnou populaciou a bez
znamok primarneho alebo sekundarneho postihnutia kostnej
drene.

VySetrenie molekularnej genetiky metodikou PCR
nepotvrdilo mutaciu C-KIT (D816V) v obidvoch vzorkach
(koza, kostna dren). Scintigrafia skeletu nezobrazila nijaka
expanziu ako akumulaciu radiofarmaka v kostnom systéme
pacientov.
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Familialna kutdnna mastocytéza Specidlne u jedno-
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tryptazy obycajne koreluji s proliferaciou mastocytov
a s mastocytarnou infiltraciou kostnej drene [7, 8, 11].
Elevacia sérovej tryptazy nad 20 ng/dL je indikaciou na
vykonanie trepanobiopsie kostnej drene.

U naSich prezentovanych jednovajcovych dvojéiat
s UP i$lo iba o postihnutie koze bez mutacie c-kit (D816V)
a bez mastocytarnej infiltracie kostnej drene pri referenénych
hodnotach sérovej tryptazy, a to aj napriek tomu, Ze
postihnutie koze typu UP je rozsiahle a trva kontinualne od
4 mesiacov veku. Raritny je aj su¢asny vyskyt rakoviny testes
u obidvoch bratov, ¢o vSetko dava do popredia genetickll
genézu ochorenia. V ramci nasSich obmedzenych moznosti
sme vSak nemali v sucasnosti moznost’ realizovat’ blizsie
adokonalejsie genetické vySetrenie obidvoch jednovajcovych
dvojciat.
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