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CASOS CLINICOS

Varén de 82 afos, diagnosticado recientemente de flutter
auricular tipico, anticoagulado con sintrom, remitido a
consultas externas de Cardiologfa para valorar cardiover-
sion. Como otros antecedentes de relevancia, fue inter-
venido de sindrome de ttnel carpiano bilateral y hemi-
colectomia derecha por adenocarcinoma de colon. En
dicha consulta refiere presentar desde hace meses disnea
de esfuerzo con leve edematizacién de extremidades in-
feriores y pérdida de peso no cuantificada, sin otra clinica
cardiovascular acompafiante. A la exploracién presenta-
ba ingurgitacién yugular franca y una bradicardia a 45
Ipm con soplo sistdlico en foco adrtico I1/VI con segun-
do tono preservado, sin crepitantes en la auscultacion
pulmonar y sin edemas en extremidades inferiores en el
momento de la exploracién. En el ECG se pone de mani-
fiesto flutter auricular tipico con conduccién 4:1 y bajos
voltajes generalizados. Se realiza ecocardiograma que es
compatible con una miocardiopatia restrictiva por lo que
se decide ingreso para completar estudio.
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Figura 1.- ECG de un paciente con ATTRwt que muestra bajos volta-
jes junto a flutter auricular 4:1

Durante el ingreso presenta evolucién favorable desde el
punto de vista sintomdtico con tratamiento deplectivo.
Se realiza un ecocardiograma transtoracico que mues-
tra un aumento difuso del grosor parietal con fraccién
de eyeccion preservada, dilatacién biauricular y patrén
de strain longitudinal global disminuido (-12,2%) con
preservacion apical compatible con cardiopatia ami-
loidética. Se completa el estudio sugestivo de amiloidosis
TTR en ausencia de gammapatia monoclonal mediante
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gammagrafia con difosfonato de tecnecio que confirmé
una intensa captacién miocdrdica biventricular sugesti-
va de depdsito de transtirretina, remitiéndose muestra
de sangre a laboratorio externo para estudio genético,
resultando negativa. Se diagnostica, por consiguiente, al
paciente de amiloidosis cardiaca por transtiretina natural

(TTRwt)

El segundo caso que recogemos corresponde a una pa-
ciente de raza negra de 59 anos de edad, con anteceden-
tes de hipertensién arterial, diabetes mellitus tipo 2,
dislipemia, ictus lacunar sin secuelas y tromboembolis-
mo pulmonar crénico. Clinicamente presentaba disnea
habitual en clase funcional II-III de la NYHA sin otra
clinica asociada, mientras que en la exploracién fisica no
destacaban signos de insuficiencia cardiaca. Se realiza es-
tudio mediante ecocardiograma en el que se advirtieron
datos sugestivos de miocardiopatia infiltrativa (dilata-
cién biauricular, hipertrofia ventricular concéntrica con
granulado o “sparkling” miocérdico y patrén trnasmitral

diastélico resdtricutivo) y RNM cardiaca que mostré da-
tos tipicos de amiloidosis cardiaca.

Figura2 — Gammagraﬁa con 99Tc-DPD en paciente con
ATTRm. Figura 3. ETT que muestra hipertofia VI con

sparkling miocérdico

Se complet6 estudio mediante una gammagrafia con
difosfonato de tecnecio que confirmé una intensa cap-
tacién miocdrdica biventricular sugestiva de depésito de
transtiretina por lo que se solicité estudio histolégico
mediante biopsia de grasa subcuténea, que resulté nega-
tivo y estudio genético de amiloidosis por transtiretina
(realizada por la Unidad de Amiloidosis del S° de Me-
dicina Interna del Hospital Clinico) que resulta positivo
para mutacién Val 122 Ile (homocigdtica) en el gen TTR
confirmindose amiloidosis cardiaca por depdsito de

transtirretina mutada (amiloidosis cardiaca heredo fami-
liar) y procediéndose posteriormente al estudio genético
de sus familiares de 1° grado (a través del S° de Medicina

Interna del HCU).
DISCUSION

En el primero de los dos casos propuestos se llegé al diag-
néstico de sospecha en base a una conjuncién entre la
clinica presentada por el paciente vy, principalmente, al
valorar la cardioversion eléctrica en un paciente con flut-
ter auricular tipico mediante estudio ecocardiografico
evidenciando la presencia de hipertrofia ventricular iz-
quierda con sparkling en un paciente sin otra cardiopatia
que justificase dicha hipertrofia’. En ese momento, se de-
cide ingreso hospitalario para estudio de miocardiopatia
restrictiva.

Durante dicha hospitalizacién se instaura tratamiento
deplectivo, base del manejo de la insuficiencia cardiaca
en estos pacientes como apunta Garcfa-Pavia P et al*. No
fue necesaria la implantacién de marcapasos, a pesar de
la conduccién 4:1 del flutter, al no cumplir criterios para
ello, porque posteriormente recuperé frecuencia cardia-
cay nunca habia presentado clinica sincopal.

En ecocardiograma reglado realizado durante ingreso se
constata el hallazgo de un ventriculo izquierdo normal
o pequeno con hipertrofia concéntrica y FEVI preserva-
da, en ausencia de otras causas de HVII1 y gran dilatacién
auricular. El uso del doppler transmitral permitié iden-
tificar un patrén restrictivo propio de las fases finales.
Ademds mediante estudio de deformidad miocardica se
puso de manifiesto strain longitudinal global disminuido
(-12,2%) con preservacion apical®. La resonancia cardia-
cademostré la presencia de realce tardio de gadolinio con
patrén subendocérdico global ademds de confirmar los
hallazgos del ecocardiograma. La Gammagrafia cardiaca
con difosfonato de Tecnecio presentan una captacion bi-
ventricular intensa®, lo que junto a la ausencia de discrasia
hematoldgica por determinaciones analiticas confirma el
diagnéstico de amilodosis cardiaca por transtiretina.

Finalmente, se solicit6 estudio genético de amiloidosis
por transtiretina (realizada por la Unidad de Amiloido-
sis del S° de Medicina Interna del Hospital Clinico) que
resultd negativo por lo que el paciente fue diagnosticado
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de ATTRwt, sin necesidad de demostracién histolégica®

En el segundo caso que presentamos la sospecha

clinica se fundamenté al realizarse estudio ecocardio-
gréfico ambulatorio en paciente con clinica de disnea y
patologia pulmonar crénica previa. Al demostrarse datos
sugestivos de miocardiopatia infiltrativa (dilatacién biau-
ricular, hipertrofia ventricular concéntrica con granulado
o “sparkling” miocardico y patrén trnasmitral diastdlico
restrictivo) en ausencia de otra causa justificante de HVI!
y RNM cardfaca (que la paciente aporté realizada en
clinica privada) que mostré datos tipicos de amiloidosis
cardiaca se decidi6 ingreso hospitalario para completar
estudio y tratamiento.
Nuevamente la clinica fundamental referida por la pa-
ciente era la disnea, que en este caso podemos asumir un
origen multifactorial dadala historia de patologia pulmo-
nar previay la potencial causa cardiaca desencadenante o,
al menos, agravante. No habia presentado clinica sinco-
pal o anginosa previa. Por todo ello se inicié tratamiento
diurético a dosis bajas con buena respuesta’.

Se completé estudio mediante una gammagrafia con
difosfonato de tecnecio que confirmé una intensa cap-
tacién miocérdica biventricular sugestiva de depdsito de
transtiretina® por lo que se solicité estudio histoldgico
mediante biopsia de grasa subcutdnea que resulté ne-
gativo, lo cual segun apunta Gertz MA et al' no exclu-
ye el diagndstico de amilodosis y despistaje de discrasia
hematoldgica mediante determinaciones analiticas. Fi-
nalmente se realiz6 estudio genético de amiloidosis por
transtiretina (realizada por la Unidad de Amiloidosis del
S° de Medicina Interna del Hospital Clinico) que resulta
positivo para mutacién Val 122 Ile (homocigética) por
lo que se concluyé diagnosticando a la paciente de ami-

loidosis TTR familiar.

La amiloidosis cardiaca por depésito de trans-
tiretina es una entidad infradiagnosticada en la actuali-
dad. El desarrollo de técnicas de imagen en Cardiologia
permite realizar el diagnéstico sin ser imprescindible la
demostracion histolégica en la actualidad. En nuestro
articulo hemos propuesto un caso de ATTRwt en el que
no se realizd biopsia para llegar al diagnéstico y otro de
ATTRm en el que el estudio histolégico resulto negativo
en grasa subcutdnea, pero dado que actualmente no se
considera imprescindible la demostracién histoldgica se

pudo asumir el diagnéstico final y proceder al estudio de
familiares de primer grado
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