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NOTAS CLINICAS

Diagnéstico no invasivo de amiloidosis cardiaca por transtirretina.
Caso clinico

Non-invasive diagnosis of cardiac amyloidosis due to transthyretin.
Case report
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Varén de 8o afios. Ingresa por I. Cardiaca

Antecedentes médicos: EPOC. SAOS con
BIPAP.

I.Qx: protesis de cadera. T. Carpiano bilateral.

Ant. Cardiolégicos: varios ingresos por ICC con

FEp. HTP y cor pulmonale ecograficamente.
ACxFA (desde hace 3 afios). MCP definitivo hace
un ano por sd. Bradi-taquicardia.
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» Ingreso actual: cuadro florido de ICC de predominio
izquierdo, con aumento de PV yugular, NT proBNP
elevado, ortopnea y edemas.
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+ Gen hemocromatosis negativo. Bence Jones

negativo.
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» Estudio genético: no mutacién gen TTR

» Bx grasa subcutanea: no concluyente
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Asticulo de revision
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Amiloidosis, También una enfermedad del corazdn
Pablo Garcia-Pavia*®, Maria Teresa Tomé-Esteban” y Claudio lupeni'
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Tabla 2
Subtipos de amdloldosis que afectan sigaificativamente al corazdn

Primaria (AL) Inmunogiobulina Ngera  S0%

Secundana (AA) Amiloide A sérico ST

Hereditaria TTR (ATTR) Transtitetina Variable, en funcse
de la mutackia

Heredana Apo-Al [AAPOAL) Apclpogeoteina A Varuble, en funcide
de la mutacide

Hereditara £ A (Ahb)  Fib Vanable. rara

Senil (ATTR) Transtiretina 100%

Pabio Camia Panka " Mana Tevesa Tomd Sactan’ y Chusdio Rapesa

13451 C
diagndatico y sun
ratamiento)

45

Sen daros

Sen datos

7%




AMILLOIDOSIS ATTR ((\WT))

+» Varones >60 anos

« Prevalencia: hasta 30% por encima de 8o anos
(necropsias)

» Rentabilidad Bx extracardiaca: baja (S 75%)
+ Gold Standard: Bx endomiocardica

+ Criterios de Gillmore: S KVPP cerca del 100%
o T B sa! 4.




CUANDO SOSPECHAR

ICC con FE preservada
Hipertrofia ventricular en ausencia de valvulopatia o HTA

A veces MCP ya implantado (arritmias auriculares y alt.
Conduccién)

Sd tunel carpiano, roturas tendinosas, estenosis canal lumbar

Discordancia bajos voltajes ECG/hipertrofia VI en
ecocardiograma
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P. Garcia-Pavia et al /Rev Esp Cardiol. 2011.:64(9):797-808
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CRITERIOS DIAGNOSTICOS

Gillmore JD, Damy T, Fontana M, Hutchinson
M, Lachmann HJ, Martinez-Naharro A et al. A new staging system for cardiac transthyretin amyloidosis. Eur Heart J 2017

+ ICC (clinica, NT proBNP, ecocardiograma)

» ECO o RMN sugestivas

+ Captacioén cardiaca en gammagrafia (Tc-DPD,
PYD o HMDP)

+ Ausencia de paraproteina monoclonal
(inmunofijacién en sange y en orina)
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Articulo de revision

Diagnéstico y tratamiento de la amiloidosis cardiaca por transtiretina.

Progreso y esperanza
Esther Gonzdlez-Lopez*”, Angela Lopez-Sainz’ y Pablo Garcia-Pavia*”
" Unniind dr dmmafeivrane Cordios y Cordinparsar Famlures. Servios e Prrta i 1herr.

Mapetel
S pmton b by bipm W Bundd 0 on Bt b EASeme babes (ol war ey ((RERLV) Mad ol Hipaite
It de Medcion, [wneradad francie de (e Madet Tygeste

Vi

@i

=



TRANSTIRETINA

Proteina tetramérica que transporta Tiroxina y prot ligada al retinol
Sintesis: higado y en menor cantidad plexos coroideos y retina

Predisposicion a disgregarse en dimeros y monémeros (son los que
precipitan y se ensamblan formando fibras)

ATTRm: 1/100.000 pacientes (el triple en Mallorca y en Valverde del
Camino). Mutaci6n presente en el 4% de afroamericanos

ATTRwt: el caso descrito mas joven: 47 afios
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Desconocida. Parece muy frecuente
Ausencia de mutaciones en TTR

> 60 ahos

Predominio masculino, 80% casos

< 1:100,000

Mutacidn en TTR

Vanable segin mutacién causal

Predominio masculino, con fenotipo mis agresivo

« Sindrome del tinel del carpo (33-49%) « Polineuropatia sensitivo-motora bilateral ascendente

o Estenosis del canal lumbar
* Rotura atrau

Constante
« Insuficiencia cardiaca {53-86%)
« Trastornos de la conduccion

o FA [43-67%)

« EA0 degenerativa

Castilla y Leén

Extracardiaca

o Disautonomia: hipotensién ortosttica,
ial (32%) diarrea-estrefimiento, disfuncién eréctil
o Afectacion ocular: glaucoma, depositos
intravitreos, pupila festoneada

, ariable segin mutacidn causal
Cardlaca Trastornos de conduccion

« Insuficiencia cardiaca
« FA poco frecuente (10%)
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El depésito precede a la clinica en varios anos

Puede infiltrar cualquier estructura cardiaca:
alteracion en la distensibilidad y del sistema de
conduccién

Es una fenocopia de la Miocardiopatia
hipertréfica obstructiva

Deberia descartarse ATTRwt en toda FA no
valvular en paciente geridtrico (Clinica Mayo)
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o Patron de seudoinfarto (63-66%)
« Bajo voltaje (22-33%) ECG
« HVI Sokolow (6-13%)

« Hipertrofia moderada-grave ECO

« FEVI leve-moderadamente deprimida (30%)

« Patrén de seudoinfarto (18-69%)
« Bajo voltaje (2-25%)
« HVI Sokolow (3-8%)

« Hipertrofia moderada
« FEVI habitualmente conservada

« Realce tardio
« Elevacién de T1 nativo y VEC

o Grado 2-3
Gamma

Castilla y Leén

s

« Grado 0: portadores asintomdticos
« Grado 1: afeccién cardiaca inicial
« Grado 2-3: afeccion cardiaca significativa
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ALTERACIONES ECOGRAFICAS

» Hipertrofia concéntrica (Septo>12 mm)
+ Patrén moteado

+ FEVI <50% en el 50% de los casos
. Dilatacion biauricular

+ Hipetrofia tabique interauricular

+ Derrame pericardico

+ Strain longitudinal afectado (precoz)
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GAMMAGRAFIA CON TC

Puntuacion: segin la comparacién con la captacion 6sea

Altas Sy E

Diagnostica cuando ECO y RMN todavia son normales

Diagnésticos casuales al hacer un estudio 6seo por otra

causa
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FLORBETRAPIR ((A\M\Y\V][]D))) EN PET
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CONSECUENCIAS DEL DX ATTR:

» Optimizacion tto (evitar hipotensién, antag. del Calcio y
Digoxina). Betabloqueo efecto neutro o desfavorable en
ATTRm

+ Riesgo Tromboembodlico alto: ACO si ACxFA
independientemente de CHAS2-VASC2

+ Prondstico. Mediana 75 meses (AL 13 meses)

+ Obliga a estudio genético para diferenciar wt de m y estudio
de familiares en su caso
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