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Amiloidosis cardiaca que se manifiesta con episodios de sincope
recurrente

Cardiac Amyloidosis Presenting as Recurrent Syncope

Sra. Editora:

Un varén de 45 afios fue remitido a nuestra unidad con
episodios de sincope recurrente. Estos episodios se observaron por
primera vez un afio y medio antes, pero habian aumentado en
frecuencia recientemente. Los episodios iban precedidos por
mareos y Vvértigo, y en ocasiones daban lugar a lesiones leves.
Ademas, el paciente refirié que sufria una pérdida sustancial de
peso, sudor nocturno y diarrea. En hospitalizaciones anteriores se
habian descartado alteraciones neuroldgicas como ictus y escle-
rosis multiple, asi como borreliosis y sindrome de Gullain-Barré. El
test de deteccién de enfermedad celiaca habia dado negativo. Ante
la sospecha de una posible incompetencia cronotropica, se le habia
implantado un marcapasos bicameral que no produjo la remision
de los sintomas.

El examen fisico reveld un paciente caquéctico con un soplo
sistélico no irradiado, reflejos tendinosos profundos disminuidos
e hipoestesia en guante y calcetin. El paciente sufria un desgaste
muscular en las manos y dificultad para caminar de puntillas o
de talones. La prueba de ortostatismo pasivo revel6 una
hipotensién postural. Los resultados de las pruebas sistematicas
de laboratorio fueron normales. El electrocardiograma (ECG) de
12 derivaciones mostré un bajo voltaje en derivaciones de
extremidades (fig. 1A). En el registro ambulatorio de Holter se
evidenci6é un ritmo sinusal normal sin arritmias. La telemetria
del marcapasos detect6 un valor del 0% de estimulacién bajo una
frecuencia minima de estimulacién de 50 lat/min, y sin episodios
de arritmias en la memoria del dispositivo. El monitoreo
ambulatorio de presion arterial de 24 h revel6 episodios de
hipotension con una media de 81/44 mmHg. La ecocardiografia
transtoracica mostré hipertrofia biventricular masiva compati-
ble con infiltracion miocardica y con engrosamiento de las
valvulas mitral y tricaspide, sin presentar una disfuncion
significativa (fig. 1B). La fraccion de eyeccion ventricular
izquierda mostré un valor normal (65%). Se descarto la existencia
de una miocardiopatia hipertréfica obstructiva debido a la
ausencia tanto de gradiente de presion intraventricular como de
movimiento anterior sistolico de la valvula mitral en reposo y
bajo tests de provocacion. El estudio de la conduccion nerviosa
motora y sensitiva confirmo la existencia de una polineuropatia
axonal.

La combinacién de polineuropatia e infiltracion miocardica
con un bajo voltaje en el ECG apuntaba hacia una amiloidosis
sistémica con implicacién cardiaca'. Realizamos una biopsia
rectal del paciente, que resultd positiva con la tinciéon de rojo
Congo, y presentaba birrefringencia verde manzana bajo la luz
polarizada. La electroforesis de proteinas en suero dio lugar tanto a
una transtirretina (TTR) nativa como a una mutante basica. El
analisis molecular del gen de la TTR confirmé la heterocigosidad en
una mutacién puntual en el exén 2. De esta forma, se confirmé la
diagnosis de amiloidosis familiar por TTR. El expediente clinico de la
madre del paciente, ya fallecida, revel6 que también habia sufrido
sintomas compatibles con la amiloidosis.

La TTR es una proteina implicada en el transporte de la tirosina y
se sintetiza en su mayor parte en el higado. Las mutaciones
amiloidogénicas del gen de la TTR (ATTR) son la causa mas comdn
de la amiloidosis familiar®. Estan constituidas por un grupo de
enfermedades autosomicas dominantes en las que una proteina
mutante da lugar a depésitos de amiloide en miltiples organos.
Debido a que afectan primordialmente a la periferia del sistema

e

Figura 1. A: electrocardiograma que muestra ritmo sinusal y bajo voltaje en
derivaciones de las extremidades. B: ecocardiografia transtoracica que
muestra hipertrofia biventricular masiva compatible y engrosamiento de las
valvulas mitral y tricspide.

nervioso autéonomo, se las llama también polineuropatias amiloi-
des familiares (PAF). En ocasiones, al involucrarse el sistema
cardiovascular puede llegar a mimetizar la cardiomiopatia
hipertréfica, lo que, a primera vista, ocurrié con nuestro paciente’.
Se han descrito casos de sincopes recurrentes como fendémeno
tinico de PAF*.

Nuestro paciente fue considerado candidato a recibir un
trasplante de higado como terapia definitiva para la ATTR. El
higado reemplazado se dono para ser trasplantado a otro paciente
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con enfermedad hepatica terminal. Este procedimiento se
denomina trasplante «dominé»°. Debido a que la amiloidosis
familiar tarda tres décadas en manifestarse, este procedimiento
puede realizarse en pacientes de edad avanzada®. La mejora
clinica de la neuropatia y la regresion de los depoésitos amiloides
después del trasplante, se han descrito anteriormente?.

Este caso refleja un extraiio origen del sincope recurrente, que
representa un problema muy comn en la consulta cardiovascular.
La triada de neuropatia periférica, bajo voltaje periférico e
infiltracion miocardica indic6 amiloidosis sistémica con implica-
cion cardiaca.
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