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Resumen

Descripcion del caso: Hombre de 66 anos, que consulta por control de la TA. No alergias,
exfumador. HTA. Glaucoma. Urolitiasis (TAC lumbar: oclusiéon de arteria renal derecha-sospecha de
origen embolico. FG conservado). STC Derecho. Tratamiento: eprosartan + hidroclorotiazida,
torasemida, esomeprazol. Previamente asintomatico, desde hace un afio, refiere disnea con
moderados esfuerzos. No DPN. No mareos ni sincopes ni otra sintomatologia. ECG: FA de reciente
aparicion y se solicita ecocardiografia, tras resultado se amplia estudio.

Exploracion y pruebas complementarias: TA: 180/96, FC: 85. Consciente. BEG. Eupneico. SatO2:
99%. Ruidos cardiacos arritmicos sin soplos. Bioquimica y Hg: normal. ECG: FA con RV a 80, BSA.
Ecocardiograma: dilatacién biauricular, HVI grave y FEVI 45% con patron restrictivo y refringencia
septal sugestiva de miocardiopatia infiltrativa. RMN cardiaca: Realce tardio difuso sugestivo de
miocardiopatia infiltrativa (amiloidosis). Biopsia endomiocardica: Amiloidosis positiva para
prealbimina y resistente al tratamiento con permanganato (relacionada con transtiretina-ATTR).
Despistaje para amiloide AL negativo (hematologia). ENG: sindrome del tinel carpiano izquierdo de
intensidad moderada. Estudio genético. Heterocigosis de la variante c.424 > A(p.V142I) en el exon 3
del gen TTR. Este cambio produce una sustitucién de un aminoacido isoleicina en la posicion 142 de
la proteina.

Juicio clinico: Amiloidosis cardiaca por transtiretina mutante (amiloidosis familiar). Mutacion
V142I. Disfuncién ventricular grave.

Diagndstico diferencial: Amiloidosis AL. Amiloidosis hereditarias. Amiloidosis senil.

Comentario final: La amiloidosis cardiaca es una enfermedad causada por el depdsito de un
material proteindceo insoluble, la sustancia amiloide. Esta sustancia anomala puede tener diversos
origenes y composicion, que dan lugar a los diferentes subtipos de amiloidosis, cada uno con
diferente prondstico y tratamiento especifico. Tras revisiones posteriores en consultas de
Cardiologia, el paciente presenta CF II/IV para disnea sin otra clinica. Se repite ETT mostrando un
deterioro muy significativo de la funcién ventricular respecto a los previos, actualmente FEVI
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20-25% persistiendo un VI no dilatado con aumento grave de los grosores ventriculares y fisiologia
restrictiva. A pesar del diagnostico, del limitado nimero de trasplantes por amiloidosis se decide en
sesion médico-quirurgica incluirlo a lista de transplante cardiaco.
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