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Bajo el titulo de las amiloidosis se engloba, un grupo heterogéneo
de entidades cuyo nexo comun es, el depdsito patolégico en
distintos drganos y sistemas, de una proteina, alterando de esta
manera, su correcto funcionamiento.

A pesar de no ser la forma mas frecuente de amiloidosis, la
polineuropatia amiloidética familiar (PAF), es una patologia a
ser considerada por el especialista en gastroenterologia, al ser el
trasplante hepatico, su Unico tratamiento etiolégico y tiene un
curso inexorablemente progresivo causando la muerte 7-15 afios
después del inicio de las manifestaciones clinicas.

Presentamos el caso clinico de un vardén de 65 con antecedentes de
hipertension, dislipemia y bloqueo de rama derecha. Es derivado
a consulta de digestivo, tras ser estudiado por el servicio de
cardiologia, al fallecer su hermano por amiloidosis primaria. Relata
clinica neuroldgica de cinco afios de evolucién consistente en:
dolor y sensacién de empastamiento en miembros inferiores, que
evoluciona a torpeza motora para movimientos finos y pérdida de
fuerza.

Se realiza estudio neurofisiologico: severa polineuropatia mixta de
predominio en miembros inferiores de tipo desmielinizante y axonal.
El estudio genético revelaba mutacidn del gen que codifica la sintesis
de la TTR, una proteina plasmadtica sintetizada predominantemente
en el higado, siendo su transmisién autonémica dominante.

La ecocardiografia mostraba hipertrofia concéntrica del ventriculo
izquierdo con una fraccién de eyeccion del 60% y patrén diastdlico
restrictivo.

En el estudio integridad celular miocardica tras la administracién de
pirofosfato marcado, se aprecia un depdsito intenso difusamente
distribuido, sugestivo de afectacion miocardica global. La
negatividad del estudio con Galio 67 y la positividad con pirofosfato
inclina el diagndstico hacia una amiloidosis hereditaria.

El estudio endoscépico macroscopico era de caracteristica
normales. Pero a nivel anatomopatoldgico de se evidenciaba un
depdsito amiloide en las biopsias rectales.

El resto de valoraciones (Otorrinolaringologia, Neumologia, etc.)
fueron normales, por lo que, tras aconsejar la realizacién de estudio
genético en pacientes de primer grado, el paciente se deriva al
centro hospitalario de referencia para trasplante hepatico.

Se objetiva depésito intenso difusamente distribuido en todo el
miocardio, sugestivo de afectaciéon miocitica global, en probable
relacion a amiloidosis hereditaria. Negatividad Galio apoya
diagndstico.

SPECT-TAC: rastreo con citrato de galio negativo. No se objetiva
deposito patoldgico de actividad a nivel miocérdico.

El Unico tratamiento eficaz para la PAF es el trasplante hepdtico (TH),
tras el cual, la TTR anédmala pasa a ser practicamente indetectable
en sangre, deteniéndose asi la progresion de la enfermedad
y observandose una lenta mejoria sintomatica e incluso una
progresiva disminucién del depésito de amiloide.

La supervivencia postrasplante de estos pacientes ha demostrado
ser similar a la obtenida en otros grupos de pacientes trasplantados,
alcanzando mas de un 70% al afio y mds de un 60% a los cinco afios
del TH.



