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Resumen

Objetivos: Las comarcas de La Safor y La Marina son zonas de prevalencia alta de amiloidosis
familiar por mutación Val50Met en el gen de la transtiretina (ATTRv). Presentamos una serie de
pacientes procedentes de estas comarcas.

Material y métodos: Serie de 38 pacientes de las comarcas de La Safor y La Marina, 12 casos
índice afectos de ATTRv y 26 portadores de la mutación. Describimos características clínicas,
demográficas y tratamientos empleados en los casos que han desarrollado neuropatía.

Resultados: La edad media al inicio de los síntomas fue 68 años. Historia familiar positiva en el
82%. Predominio de sexo masculino. Las manifestaciones clínicas al inicio fueron neuropatía
periférica longitud-dependiente (100%), disautonomía (45%) y pérdida de peso (13%). Presentaron
manifestaciones cardíacas en la evolución el 50%, miocardiopatía hipertrófica en su mayoría, un
caso de miocardiopatía restrictiva, y un caso flutter auricular. Un paciente asocia afectación ocular
grave por depósito de amiloide. Se inició tratamiento con tafamidis en estadio I de Coutinho de la
neuropatía en el 75%. Hubo que cambiar a patisirán por progresión clínica en el 67% y a inotersén
en el 13%. En un caso no se inició tratamiento. Tres pacientes han fallecido a lo largo de la
evolución, uno por progresión de la enfermedad, el segundo por complicaciones cardíacas y el
tercero por proceso séptico.

Conclusión: En nuestra serie, la edad de inicio es más tardía que en zonas endémicas y la forma de
presentación más frecuente es la neuropatía de fibra fina con disautonomía y manifestaciones
cardíacas en la mitad.


