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Resumen

Objetivos. Evaluar laimportancia del estudio genético en pacientes con amiloidosis cardiaca por
transtirretina. Comparar laincidenciade larealizacion del estudio en grupos en relacion a: edad, sexoy
FEVI.

Métodos: Los hallazgos del presente estudio resaltan la necesidad de incorporar de forma sistematica el
analisis genético en todos | os pacientes con diagnostico confirmado de amiloidosis cardiacapor ATTR,
independientemente de su edad o caracteristicas clinicas iniciales. Esta practica no solo optimiza el abordaje
individual del paciente, sino que amplialas posibilidades de intervencion preventiva en su entorno familiar,
con claras implicaciones éticas, clinicasy sanitarias. Promover €l estudio genético universal en este contexto
debe considerarse una prioridad en la atencion integral de laamiloidosis.

Resultados: De los 113 pacientes evaluados, 23 presentaron gammagrafia positiva. De ellos, 19 pacientes
(82,6%) fueron sometidos a estudio genético, mientras que en 4 (17,4%) dicho estudio no fue realizado. Los
pacientes que si fueron estudiados genéticamente eran predominantemente varones (90%), con una edad
mediade 81,0 £ 11,1 afios p < 0,005. En cambio, €l grupo sin estudio genético mostré una mayor proporcion
de mujeres (48%) y una edad media significativamente menor (57,2 £ 11,2 aios) p < 0,005. En cuanto ala
funcion sistdlica, evaluada mediante fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo (FEV1), se observé una
leve disminucién en el grupo con estudio genético (54,9 + 9,7%) respecto al grupo sin dicho estudio (57,1 £
11,2%) p = 0,4239

Discusion: Lafaltade realizacion sistematica del estudio genético en pacientes con amiloidosis cardiaca
confirmada supone una importante limitacion diagnéstica. En muchos casos, la avanzada edad del paciente
[levaaasumir erroneamente que la etiologia es tipo wild-type, sin considerar la posibilidad de una variante
hereditaria. Esta omision limitala deteccion de mutaciones genéticas con potencial implicacion clinica para
los familiares, impidiendo establecer medidas de prevencion, seguimiento cardiol 6gico o tratamiento precoz
en etapas asintométicas. Ademas, desde una perspectiva de salud publica, limitala posibilidad de
implementar programas de cribado familiar y asesoramiento genético estructurado.

Conclusiones. Los hallazgos del presente estudio resaltan la necesidad de incorporar de forma sistemética el
analisis genético en todos | os pacientes con diagnostico confirmado de amiloidosis cardiacapor ATTR,
independientemente de su edad o caracteristicas clinicasiniciales. Esta préctica no solo optimiza el abordaje
individual del paciente, sino que amplialas posibilidades de intervencion preventiva en su entorno familiar,
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con claras implicaciones éticas, clinicasy sanitarias. Promover el estudio genético universal en este contexto
debe considerarse una prioridad en la atencion integral de laamiloidosis.
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