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17. RESULTADOS PRELIMINARES DEL REGISTRO ESPAÑOL DE AMILOIDOSIS
HEREDITARIA POR TRANSTIRRETINA
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Resumen

Introducción y objetivos: La amiloidosis hereditaria por transtirretina (ATTRv) es una enfermedad
multiorgánica, cuyo impacto en el corazón provoca una significativa disminución en la calidad y esperanza
de vida del paciente. El seguimiento en centros especializados con equipos multidisciplinarios resulta
esencial para su adecuado manejo. Nuestro objetivo fue caracterizar el perfil del paciente con amiloidosis
cardiaca por ATTRv en una amplia cohorte española, proporcionando una descripción de las variables
demográficas, clínicas, de imagen y genéticas.

Métodos: Estudio retrospectivo, multicéntrico, de pacientes con variante patogénica en el gen de la TTR y
evidencia invasiva o no invasiva de afección cardiaca.

Resultados: Participaron 42 centros y se inscribió a 448 pacientes con ATTRv y afectación cardiaca, 67,8%
varones y edad media 62 años ± sem 0,72. Se hallaron 16 variantes patogénicas, siendo las más comunes
Val30Met (63,8%), Val122Ile (22%) y Gluc89Lys (5,23%). La clínica extracardiaca fue el motivo de
consulta más frecuente (34%), principalmente polineuropatía (64%) y clínica digestiva (28%). El 10%
estaban asintomáticos al diagnóstico, siendo la clase funcional I y II las más prevalentes (51% y 38%). El
NTproBNP tuvo un valor medio de 2.092 pg/ml ± sem 161,7, mientras que la fracción de eyección fue de
56% ± sem 0,6. El espesor parietal medio por ecocardiografía fue de 15,8 mm y por resonancia cardiaca el
74% presentó realce tardío con gadolinio, siendo el tipo de realce subendocárdico el más prevalente (49%).
El seguimiento medio fue de 3,7 años ± sem 0,16. La prevalencia de fibrilación auricular/flutter en la primera
consulta fue del 13,3%, aumentando a un 35% en el seguimiento. Requirieron ingreso por insuficiencia
cardiaca 127 (30%), implante de marcapasos 122 (29,8%), y el 19,9% fallecieron, la mayoría también por
insuficiencia cardiaca (29%).

Conclusiones: En España, la ATTRv con afectación cardiaca tiene un espectro genético heterogéneo, si bien
predomina globalmente la variante Val30Met, endémica en algunas zonas. El 90% de los pacientes ya
presentan síntomas al momento del diagnóstico, sugiriendo que el diagnóstico suele ser tardío. A pesar de



tener mayoritariamente expresión extracardiaca, la insuficiencia cardiaca avanzada constituye la causa
principal de mortalidad.


