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Resumen

Introduccién y objetivos. La amiloidosis hereditaria por transtirretina (ATTRV) es una enfermedad
multiorgénica, cuyo impacto en el corazén provoca una significativa disminucion en lacalidad y esperanza
de vida del paciente. El seguimiento en centros especializados con equipos multidisciplinarios resulta
esencial para su adecuado manejo. Nuestro objetivo fue caracterizar €l perfil del paciente con amiloidosis
cardiaca por ATTRv en una amplia cohorte espariola, representativa, y establecer factores prondsticosy de
supervivencia.

M étodos: Estudio retrospectivo, multicéntrico, de pacientes con variante patogénicaen el gendelaTTRy
evidenciainvasiva o no invasiva de afeccion cardiaca. Se describen variables demogréficas, clinicas, de
imagen y genéticas, y se analizan aquellas relacionadas con el prondstico, asi como un estudio de
supervivencialibre de eventos.

Resultados: Participaron 38 centrosy se reclutaron 442 pacientes con ATTRV y afectacion cardiaca: 67,6%
hombres, edad media 65 afios (54-72). Se hallaron 15 variantes patogénicas, las méas comunes Va 30M et
(64,9%), Va122lle (21,5%) y Gluc89Lys (5,2%). Laclinica extracardiaca fue el motivo de consulta mas
frecuente (34,2%), principa mente polineuropatia (64,5%). El 52% estaba en clase funcional | y € 37,6% en
I1. EIl NT-proBNP tuvo un valor medio de 2,130 pg/ml, mientras que la fraccion de eyeccion ventricular
izquierda (FEVI) fue de 57,2 + 11,8%. El espesor parietal medio por ecocardiografia fue de 15,8 mm, y por
resonancia el 74% presento real ce tardio tras gadolinio. El seguimiento medio fue de 2,8 afios (1,2-5,4). El
36,2% recibieron tafamidisy el 20,8% patisiran. Requirieron ingreso 140 (31,7%), la mayoria por
insuficiencia cardiaca (71,4%), implante de marcapasos 118 (26,7%), y 90 (19,9%) fallecieron, lamayoria
también por insuficiencia cardiaca (22,2%) o muerte stbita (14,4%). La mediana de supervivencia desde el
inicio de sintomas fue de 19,2 afios, y hubo diferencias en relacién al genotipo (Val122lley Gluc89Lys peor
que Val30Met) y a tratamiento. Las variables asociadas a un peor pronostico fueron: NYHA > 11, fibrosis,



grosor VI, y FEVI.

Conclusiones: En Espafia, la ATTRv con afectacion cardiaca tiene un espectro genético heterogéneo, si bien
predomina globalmente la variante Va 30Met, endémica en algunas zonas. A pesar de tener mayoritariamente
expresion extracardiaca, lainsuficiencia cardiaca avanzada constituye la causa principal de mortalidad.



