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Introduccion

La amiloidosis cardiaca familiar es una enfermedad rara, debido al
depdsito anormal de proteinas amiloides en el corazén(i,2). Su
presentacion es variable y debida a mutaciones genéticas de gen TTR.
El diagndstico precoz de esta patologia y la identificaciéon de la
mutacion especifica podria ayudarnos en la toma de decisiones sobre
el tratamiento y su pronostico(3).

Descripcion del caso

En 2018, en el re-analisis clinico de una paciente de 48 afos de edad,
con antecedentes de insuficiencia cardiaca con FEVI preservada,
secundaria a miocardiopatia hipertréfica y con evidencia de
empeoramiento clinico progresivo, llamo la atencion la presencia de
fibrilacion auricular y un micro voltaje que se encontraba discordante
con los hallazgos ecocardiograficos de la miocardiopatia hipertréfica
(figura 1) que era el diagnostico clinico con el que se habia catalogado
previamente.

Ante esta duda diagnostica fueron realizados nuevos analisis dentro
de los cuales llamo mucho la atencién el patrén de deformaciéon
miocardica en el ecocardiograma transtoracico, ya que evidenciaba
importante disminucién con preservacion apical (figura 2). Fue
realizada una gammagrafia con pirofosfato y biopsia miocardica,
confirmando el depoésito de proteinas amiloides en el miocardio con
tincion rojo Congo (figura 3) y evidenciandose depésito de tejido
amiloide observada con luz polarizante en color vende manzana
(figura 4).

Posterior a evaluacion hematolégica y descartar amiloidosis cardiaca
subtipo AL, el estudio genético confirmo6 la mutacion del gen TTR en
la posicion p.Ser43Asn, previamente descrita y en grupo pequeiio de
pacientes, lo cual descarta que se trata de una miocardiopatia
hipertroéfica, ratificando que se trata de una Amiloidosis familiar. El
estudio genético consensuado, demostr6 que sus dos hijos y una
hermana fueron positivos para la variante patogénica. El consejo
genético fue realizado y en el anélisis de su historia familiar, incluyen
muerte temprana de madre, hermano, abuela y otros familiares con
signos de Insuficiencia cardiaca.

Conclusion

La amiloidosis cardiaca familiar es una entidad etiolégica importante
de insuficiencia cardiaca, que ha sido considerada rara (1,5), sin
embargo, el anilisis clinico, sospecha diagnostica y exdmenes
disponibles actuales nos estdn demostrando que es una enfermedad
sub diagnosticada (6—8).
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Asi, la sospecha clinica es el pilar fundamental para el diagnostico precoz e inicio de tratamiento en un
momento oportuno (9). La amiloidosis cardiaca puede debutar con signos de insuficiencia cardiaca,
alteraciones del sistema de conduccion que pueden ir desde aparecimiento de ondas Q en el
electrocardiograma, microvoltajes, hasta bloqueos auriculoventriculares de diferente gravedad.

Una vez planteada la sospecha diagnostica, es indispensable el estudio conjunto de las dos principales causas
de amiloidosis, una sobre-expresion de cadenas ligeras (causa més comun de amiloidosis) y una enfermedad
de deposito de una proteina mutada del gen que codifica la Transtiretina (TTR) (segunda causa mas comtin)
(3.

La amiloidosis por depdsito por TTR puede ser de tipo senil o de tipo familiar, por lo cual se debe realizar un
estudio genético. Debido al potencial caracter hereditario de la enfermedad, un estudio familiar aportaria
informacion relevante sobre la prevalencia de una mutacion especifica regional y su expresion fenotipica
caracteristica. Estos datos ayudarian en la decisiéon de seguimiento clinico e inicio oportuno de tratamiento
especifico de acuerdo a la etapa etaria de la vida.
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Figuras

Figura 1: A) ECG en ritmo de fibrilacion auricular, evidenciando micro voltajes en derivaciones de plano
vertical. B) Varias imagenes del ecocardiograma transtoracico de la misma paciente, evidenciando aumento
importante de la masa miocéardica con textura granular, derrame pericardico ligero, engrosamiento de las
valvulas.
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Figura 2: Speckle Tracking evidenciado importante disminucion de valores basales y medios con
preservacion apical, patron en Bandera de Japon.
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Figura 3: Tejido miocardico con coloracion Rojo Congo que muestra infiltracion en el miocardio
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Figura 4: Deposito de tejido amiloide observada con luz polarizante en color vende manzana.

Revista Ecuatoriana de Cardiologia, Noviembre 2021, 4 (3)




