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Resumen

Introduccion y objetivos: La amiloidosis cardiaca es una enfermedad causada por deposito de
material proteinaceo insoluble.

Material y métodos: Estudio clinico-genético de un paciente con amiloidosis.

Resultados: Paciente de 52 afios con AF de sindrome de tunel carpiano. Dos afios antes fue
estudiado en neurologia por dolor en muslos y entumecimiento de mano derecha y pie izquierdo,
acompanado de diarrea. Meses después comienza con inestabilidad de la marcha y presincope. El
electromiograma mostro signos de polineuropatia sensitiva-motora axonal grave. Se realiza biopsia
del nervio sural, revelando depositos positivos para rojo-Congo, por lo que se solicita estudio
genético, que mostr6 una mutacion ya conocida del exén-3 del Gen TTR (c.277a > @), siendo
diagnosticado de amiloidosis hereditaria por transtiretina. Fue derivado a cardiologia por astenia y
empeoramiento progresivo de su clase funcional. E1 ECG mostraba HAI y signos de HVI. La ETT
puso de manifiesto signos de cardiomiopatia restrictiva por depdsito, con FEVI ligeramente
deprimida. Para mejor caracterizacion de la hipertrofia se realiza una cardioresonancia,
objetivandose aumento del grosor del septum interauricular y del grosor miocardico biventricular,
con realce tardio generalizado, sobre todo a nivel endocardico. Ante la mala evolucién clinica, el
paciente fue aceptado para trasplante cardiaco, que se realiz6 sin complicaciones a los 8 meses (no
hubo progresion de la neuropatia). Seis meses después fue incluido en lista de trasplante hepatico.

Conclusiones: La identificacion de los pacientes cuya amiloidosis es genética tiene gran
importancia, ya que condiciona el tratamiento y tiene gran trascendencia para los familiares (la
mutacion nos permite establecer quiénes precisan de seguimiento y quiénes no).
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