44. AMILOIDOSIS
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Concepto

Se trata de una enfermedad sistémica caracterizada
por el depésito y acumulacion de proteinas
anormales (amiloide) en los 6rganos y tejidos. La
manifestacién de la enfermedad puede ser diferente
en cada caso pero los drganos mas frecuentemente
involucrados son el corazoén, los rifiones, el higado, el
sistema nervioso y el tubo digestivo. Con el término
amiloidosis cardiaca nos referimos especificamente a
la afectacidn cardiaca pero no debemos olvidar que
se trata de una enfermedad sistémica. En este
sentido, la amiloidosis es la causa mas frecuente de
miocardiopatia restrictiva.
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La amiloidosis es una enfermedad progresiva, de tal
forma que en las fases mds avanzadas puede
provocar la insuficiencia del érgano vy llegar a poner
en riesgo la vida.

Causas

Existen varios tipos:

* Amiloidosis AL: se produce por depdsito de
cadenas ligeras de inmunoglobulinas por un
funcionamiento anormal de la médula dsea.

* Amiloidosis AA: aparece en el contexto de
enfermedades inflamatorias o infecciosas
cronicas como la artritis reumatoide o la
enfermedad inflamatoria intestina.

* Amiloidosis por transtirretina: cada vez mas
frecuente. Existen dos variantes:

v Adquirida: tipica de pacientes de edad
avanzada, no hereditaria (amiloidosis senil o
salvaje).

v’ Hereditaria: producida por alteraciones en el
gen codificante de la transtirretina y se
hereda de forma autosémica dominante
(riesgo de transmision del 50%).

* Otras: menos frecuentes.

Sintomas

Es posible no tener sintomas de la enfermedad
hasta fases avanzadas. La afectacion cardiaca

presenta los sintomas derivados de Ia
miocardiopatia restrictiva.

Ademas, existen otros sintomas derivados de la
afectacion de otros 6rganos y tejidos:

* Sindrome del tunel carpiano: adormecimiento
y dolor en la mano que aumenta con los
movimientos repetitivos debido a una
compresion nerviosa por acumulaciéon de
amiloide en la mufieca.

* Ojos de mapache: oscurecimiento de la piel de
la region orbitaria.

* Macroglosia: lengua aumentada de tamafio y
con dificultad para hablar y tragar.

* Neuropatia: pérdida de sensibilidad térmica y
vibratoria a nivel fundamentalmente de los
pies que puede evolucionar con atrofia
muscular.

* Alteraciones del ritmo intestinal.

* Adelgazamiento involuntario significativo.

* Insuficiencia renal.

Diagnéstico

SINTOMAS +
PRUEBA DIAGNOSTICA +/-
ENFERMEDAD PREDISPONENTE
+/- BIOPSIA




Sintomas: las alteraciones como el sindrome del tunel carpiano, los ojos de
mapache o la macroglosia son orientativos, mas auln si aparecen en el contexto
de una miocardiopatia restrictiva.

Pruebas diagnosticas: la amiloidosis cardiaca presenta una serie de
caracteristicas diferenciales respecto a otras formas de miocardiopatia
restrictiva. En todo paciente con sospecha de amiloidosis, tras el ECG y el
Ecocardiograma, se debe realizar una analitica sanguinea especial y una
gammagrafia cardiaca, cuyo resultado puede evitar la realizacién de pruebas
invasivas como la biopsia. Si se trata de una amiloidosis por transtirretina, es
recomendable realizar estudio genético para descartar una forma hereditaria.

Enfermedad predisponente: la presencia de enfermedades inflamatorias o
infecciosas crénicas, asi como patologias de la médula dsea como el mieloma
multiple son altamente sugestivas de la enfermedad. Sin embargo, la amiloidosis
por transtirretina no precisa de una enfermedad subyacente.

Biopsia: el diagndstico de certeza se establece mediante la determinacion de
amiloide en un 6rgano afectado. Sin embargo, el rendimiento diagndstico de la
biopsia es bajo porque la afectacion de la amiloidosis es parcheada y un
resultado negativo no descarta la enfermedad.

Tratamiento
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El tratamiento de la amiloidosis precisa un tratamiento de soporte para aliviar los

sintomas derivados de la afectacion de los érganos, y un tratamiento dirigido a la

causa de la enfermedad:

* Amiloidosis AL: tratamiento de la enfermedad hematoldgica que suele incluir
gquimioterapia y ocasionalmente trasplante de médula ésea.

* Amiloidosis AA: tratamiento de la enfermedad inflamatoria o infecciosa de
base.

* Amiloidosis por transtiretina: inicialmente el Unico tratamiento dirigido en
esta patologia era el trasplante hepatico, pero en la actualidad existen nuevos
farmacos con resultados prometedores.
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