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57038: Amiloidose hereditaria heterozigdtica relacionada a transtirretina com manifestagao cardiaca

Introducédo: A amiloidose é uma desordem clinica decorrente do dep6sito de agregados de fibrilas insolGveis nos tecidos’. Determina intimeras disfungBes de curso progressivo e irreversivel,
como na amiloidose cardiaca. Deve ser suspeitada em idosos com hipertrofia ventricular esquerda (HVE) inexplicada, insuficiéncia cardiaca com fracdo de ejecéo preservada e padréo
restritivo, dissociacéo entre HVE ao ecocardiograma transtoracico (ETT) e baixa voltagem no eletrocardiograma.

Relato do caso: Paciente masculino, 78 anos, hipertenso, diabético e portador de doencga pulmonar intersticial. Atendido no ambulatério com queixa de cansago aos grandes esfor¢os. Exame
fisico normal, excetuando-se discreto edema de membros inferiores. O ETT evidenciava leve aumento atrial esquerdo, funcéo sistélica bi-ventricular preservada, moderada HVE e déficit de
relaxamento. Durante acompanhamento ambulatorial, houve piora dos sintomas. Novo ETT evidenciou aumento bi-atrial, hipertrofia parietal dos ventriculos direito e esquerdo com aspecto
heterogéneo, leve disfungéo sistélica global do VE e disfuncéo diastdlica de VE tipo lll. Strain longitudinal global do VE de 9,7% com padrédo de “sparing apical” sugestivo de amiloidose. A
ressonancia magnética cardiaca (RM) evidenciou realce tardio subendocardico e mesocardico com sinais de doenca infiltrativa do tipo amiloidose. Outras causas de amiloidose secundaria
foram descartadas, permanecendo o diagnéstico de amiloidose primaria. Realizou cintilografia miocardica (CM) com pirofosfato para avaliagao de possibilidade de doenca mutagéo do gene da
transtirretina (TTR) e analise molecular do gene da TTR através de swab bucal. A CM corroborou o diagnéstico de amiloidose relacionada a mutagédo do gene da TTR e 0 exame genético
confirmou amiloidose relacionada a TTR de carater heterozigoto (Vall42lie).
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Discusséao: A amiloidose cardiaca associada a TTR apresenta acometimento cardiaco variavel dependendo da mutagéo. Na suspeita da doencga, deve-se pesquisar mutagcdes em amostra de
tecido. A biopsia endomiocardica confirma o diagnéstico, porém pode ser dispensada em casos que apresentam captacao na CM com pirofosfato marcado com 99mTec. O tratamento definitivo
€ o transplante hepatico e, em alguns casos, associado ao transplante cardiaco. Novas terapias tem sido propostas com medicamentos que bloqueiam a sintese da TTR pelos hepatc')citos3,
estabilizadores ou clareamento da TTR. No caso em questéo, iniciou-se um estabilizador da TTR, o Tafamidis.
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