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Resumen

Objetivos. Laamiloidosis hereditaria por transtirretina (ATTRV) es una enfermedad multisistémica, poco
frecuente, causada por mutaciones en el gen de latranstirretina (TTR). Un abordaje multidisciplinar en el
seguimiento de los portadores asintomaticos (PA) de lamutacién y de los pacientes (PS) es clave para
identificar los primeros signos de la enfermedad, realizar un diagnéstico temprano y mejorar la calidad de
vida de los pacientes. El objetivo del estudio EMPATIia es describir |a poblacion de portadores y pacientes
con polineuropatia por ATTR (ATTR-PN) diagnosticados en los Gltimos 12 mesesy su manejo en |os centros
espanoles.

Métodos: Estudio epidemiol dgico, transversal, observacional, en 7 hospitales espafiol es, incluyendo zonas
endémicas (ZE). En cada centro se recogi6 informacion acercadel mangjo de PSy PA con ATTR-PN en
estadio | diagnosticados en los Ultimos 12 meses.

Resultados: Un total de 7 hospital es esparioles (incluyendo uno de cada ZE) participaron en el estudio
aportando informacion acerca del manejo clinico de PS asintométicosy PA con ATTR-PN. Lamediade PS
en seguimiento clinico por centro fue de 34,5 (min 15-méax 84); &l 46,1% fueron hombres, con edades que
comprendian desde los 19 hastalos 81 afos. Laedad mediade los PS a diagnostico fue de 42,9 afios (min
41-max 45). El tiempo medio de retraso diagndstico en pacientes diagnosticados en 1os Ultimos 12 meses fue
de 1,8 afios, siendo en el 37% de los casos el primer diagnostico en lafamilia. El tiempo de seguimiento mas
largo detectado fue de 15 afios. En cada centro se siguen una media de 5 mutaciones distintas y las que se
encontraron con mayor frecuencia fueron: V50M (100% de los centros), S97Y (75% de los centros) V142l
(50% de los centros). Lafrecuencia en e seguimiento de PA estables es anual y de PA “no estables’ cada 3-6
meses. En cambio, para PS estables es cada 6 meses y para PS “no estables’ cada 3-6 meses. Las visitas
iniciales de PS se realizaron por neurofisiélogos (NF), cardiélogos (C), neurélogos (N), Medicina Interna
(M1), oftalmdlogo (O) y genetistas; € seguimiento fue realizado por N, NF, C, MI. En lasvisitas

Conclusiones. EMPATiarepresenta el primer estudio sobre manejo de PSy PA en zonas endémicasy no
endémicas en Esparia. Estos resultados muestran que en estos hospital es espariol es hay un conocimiento
profundo de la enfermedad y estén organizados para una evaluacién multidisciplinar de portadores
asintométicosy pacientes con ATTR-PN con distintas mutaciones y fenotipos, siguiendo las
recomendaci ones internacional es mas recientes.
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