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57294 — INVESTIGACAO ETIOLOGICA EM PACIENTE COM QUADRO DE INSUFICIENCIA CARDIACA

Introducdo: A amiloidose transtirretina (ATTR) é uma doenca rara, progressiva e fatal. Esta relacionada a mutag¢des autossOmicas dominantes no gene que codifica a
transtirretina (TTR). Os aminoacitos resultantes desestabilizam o complexo da proteina transtirretina tetramérica e causam agregacdao de mondmeros insoluveis, os
depdsitos amiloides. Seus depdsitos podem ocorrer em multiplos érgdaos podendo causar cardiomiopatias, sendo esta relacionada a um pior progndstico. A ATTR
cardiaca tem o seu diagndstico retardado pela dificuldade de acesso e complexidade dos exames, como visto no caso a seguir.

Relato de caso: Homem, 71 anos, hipertenso, sem histdria familiar para doenca cardiovascular, hd 3 anos iniciou dispneia aos grandes esfor¢os que progrediu para o
repouso, associada a dispneia paroxistica noturna, ortopneia e edema de membros inferiores. Foi diagnosticado com insuficiéncia cardiaca e iniciado tratamento
clinico. No periodo, apresentou 4 internagdes por piora de classe funcional e evoluiu com fibrilagao atrial. Foi encaminhada para o Hospital Universitario Pedro Ernesto
para investigacao etiolégica.

Foi realizado ECG que identificou fibrilagdo atrial e baixa voltagem. Ecocardiograma transtoracico com aumento de AE, hipertrofia ventricular esquerda concéntrica, de
padrdao mosquiado, tipico de cardiopatia restritiva. Ressonancia cardiaca sugestiva de cardiopatia restritiva, sendo amiloidose a primeira hipdtese etioldgica. Paciente
realizou cintilografia com pirofosfato que evidenciou acentuada captacdo difusa do radiotracador na drea cardiaca, topografia ventricular esquerda (sobretudo em
regido septal), sugestiva de amiloidose cardiaca tipo TTR. Para confirmacdo diagndstica, foi realizado teste genético que encontrou no gene TTR a variante patogénica
c.424G>A (p.Vall42lle) em heterozigose, confirmando o diagndstico de amiloidose cardiaca por mutagdo no TTR.

Paciente otimizou tratamento para IC e foi prescrito tratamento especifico com tafamidis. No entanto, pelo alto custo da droga e pela ndo liberacdo pelo, o
tratamento ndo pode ser iniciado. Foi orientado também a fazer aconselhamento genético e realiza¢cdo de pesquisa de mutacao no gene TTR em todos os seus filhos.

Discussao: Sao encontradas em cerca de 8 a 16% dos individuos com mais de 80 anos deposicao de depdsitos amiloides em autdpsias cardiacas. sendo a prevaléncia da
doenca maior do que diagnosticada em vida, pelo complexidade e custo dos exames. No caso descrito, o diagndstico so foi realizado apds trés anos de doenca,
momento em que os tratamentos medicamentosos ja ndo se mostraram tao eficazes. Nos Ultimos anos surgiram novos tratamentos especificos para ATTR cardiaca. O
tafamidis é uma droga que estabiliza o TTR, impedindo sua degradacao e formacao de fibrilas amiloides. No entanto, mesmo sendo aprovada para o acomentimento
cardiaco, no Brasil, até o presente momento, é uma droga de alto custo e so estd disponivel no SUS se houver acometimento neuroldgico associado.
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