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Resumen

Introduccién y objetivos. La amiloidosis hereditaria por transtirretina V30M (ATTRV30M) se presenta con
dos fenotipos: enfermedad precoz (EOD), con sintomas iniciados antes de los 50 afios y con afectacion
principalmente neuroldgica; y enfermedad tardia (LOD), iniciando después de los 50 afios con clinica
cardiovascular predominante. Estudios recientes sugieren que lagammagrafia con 3,3-difosfono-1,2-
propanodicarboxilico (DPD), considerada altamente sensible parainfiltracion miocardica, podria no ser tan
precisa en algunas mutacionesATTR.

M étodos. Se revisaron de forma retrospectiva todos los pacientes con mutacion gen TTR V30M en dos
centros de referenciay se analizaron los resultados de la gammagrafiaen EOD y LOD. De acuerdo con
consensos previos, se definid afectacion cardiaca como grosor septal ? 13 mm.

Resultados: Se identificaron 80 pacientes con mutacion TTR V30M. Un 22,5% tenia EOD y el 38,8% LOD.
Un septo ? 13 mm se asoci a captacion anormal en la gammagrafia-DPD (61,54 vs 38,46%, p 0,008), pero la
alteracién en la conduccion no se relaciond con una gammagrafia DPD anormal (57,9 vs 37,5%, p 0,19),
incluso en pacientes que requerian implante de marcapasos (60,0 vs 39,4%, p 0,26). Es destacable que a pesar
de presentar un septo 13 mm, un 33,3% presentaron alteraciones de la conduccion y un 23,1% precisaron de
implante de marcapasos. En pacientes con conduccion aterada, lagammagrafia-DPD fue normal en todos los
pacientes con EOD (0/8), mientras que en LOD estaba alterada en todos ellos (11/11). Aunque la captacion
anomala de DPD se relaciono con € grosor septal, un andlisis multivariado mostré que esta asociacion era
dependiente de la edad de inicio de sintomas.

Captacion DPD en gammagrafia

Variables Captacion DPD gammagrafia

Ausente (n = 24) Anormal (n=19) p



Edad media + DE-afios
Sexo (varon)-n (%)
Inicio enfermedad-n (%)
Asintomético

Inicio precoz

Inicio tardio

Duracién mediana enfermedad (IQR)-
anos

Trasplante hepético n (%)

Tratamientos modificadores de la
enfermedad-n (%)

Hipertension arteria n (%)
Insuficiencia cardiaca n (%)
NT-proBNP mediano (IQR) pg/ml
Alteracion conduccion ECG n (%)
Fibrilacion auricular n (%)
Marcapasos n (%)

Mediana septo interventricular (IQR)
mm

Septo ? 13 mm n (%)

50,59+ 7,77

12 (50,0%)

7 (29,17%)

15 (62,50%)

2 (8,33%)

18,59 (11,67-20)

14 (58,33%)

5 (20,83%)

4 (16,67%)

0 (0%)

170,5 (59,5-348,5)

9 (37,5%)

1 (4,17%)

4 (16,67%)

11 (10-13,5)

10 (38,46%)

73,31+ 11,60

16 (84,0%)

0 (0%)

2 (10,53%)

17 (89,47%)

5,00 (3,47-9,22)

5 (26,32%)

10 (52,63%)

7 (36,84%)

9 (47,37%)

1.337 (565-3.216)

11 (57,89%)

7 (36,84%)

6 (31,58%)

17 (14-19)

16 (61,54%)

0,001

0,019

0,001

0,001

0,036

0,030

0,132

0,0001

0,0001

0,183

0,006

0,295

0,001

0,005



Clinicaneurologica 17 (70,83%) 19 (100%) 0,012

Relacion entre captacion DPD y grosor septal segun inicio enfermedad.

Conclusiones: Lagammagrafia-DPD no detecta la afectacion cardiaca en enfermedad de inicio precoz por
ATTRV30M, incluso en presencia de engrosamiento miocérdico, alteraciones de la conduccion o afectacion
cardiaca evidente. La captacion de DPD en lagammagrafia se rel aciona estrechamente con la edad de inicio

de los sintomas.



