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Resumen

Objetivos: La amiloidosis por transtirretina (TTR) es una enfermedad por depoésito considerada como
enfermedad rara dado que su incidencia supone 1/100.000 habitantes en la forma hereditaria y el
3/100.000 habitantes en las formas no mutadas. A pesar de todo ello, presenta un interés médico
creciente dada la aparicion de tratamientos que evitan la progresion de la enfermedad y con ello, la
supervivencia de los pacientes. Los objetivos de este estudio son: 1. Describir la variabilidad clinica
presentada en pacientes con diagndstico de Amiloidosis sistémica diferenciando entre las formas
hereditarias y las “wild type”. 2. Describir el tiempo transcurrido desde la aparicion del primer
sintoma asociado a amiloidosis sistémica y el diagnostico final de los pacientes de nuestra cohorte.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo de pacientes con diagnéstico de Amiloidosis por
transtirretina en un hospital de tercer nivel entre los afos 2015 a 2023. Se han recogido datos
demograficos, clinicos y pruebas complementarias realizadas.

Resultados: Se han analizado un total de 22 pacientes con amiloidosis TTR siendo el 40,91% formas
hereditarias con la mutacion mas frecuente en esta cohorte Vall42Ile. EI 59,09% corresponden a
amiloidosis “wild type” (wt). La edad media presentada al diagnostico fue de 53,3 + 21 afios en las
formas variantes frente a 80,1 + 6 afios en las formas no hereditarias. Con respecto a la
presentacion clinica en cada subgrupo encontramos que, en las formas hereditarias el sintoma mas
frecuente fue la afectacion de sindrome de tunel carpiano(STC) bilateral (78% frente al 53,8% en
formas no mutadas); seguido de la afectacion cardiaca (44,4% frente al 84,6% de las formas wt), la
afectacién digestiva (22,2% sin diferencias), proteinuria (22,2% en comparacién con 7,7% wt) y la
aparicion de estenosis de canal lumbar en un 11% de paciente (frente al 23% de las formas no
mutadas). En el 95,6% los pacientes de la cohorte el sintoma principal en el momento del
diagndstico fue insuficiencia cardiaca; el resto debutd con hematuria, sindrome coronario agudo o
eran portadores asintomaticos. En nuestro estudio de objetivo un tiempo medio entre la aparicion
del primer sintoma relacionado con Amiloidosis TTR y el diagndstico definitivo de 16 afios en las
formas hereditarias y de 18 afios en las formas no mutadas.

Conclusiones: La variabilidad clinica presentada en la amiloidosis por TTR dificultan el diagndstico
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precoz de la enfermedad repercutiendo en el prondstico de la misma. Con todo ello, se deben
conocer e identificar aquellos sintomas “de alarma” para realizar un estudio diagndstico enfocado a
dicha enfermedad y con ello poder plantear un tratamiento especifico lo antes posible.
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