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Polineuropatia amiloidotica familiar Val30Met, n

insuficiencia cardiaca y ascitis quilosa: una i
combinacion inesperada

Val30Met Familial Amyloid Polyneuropathy, Heart Failure, and
Chylous Ascites: An Unexpected Combination

Sr. Editor:

La amiloidosis hereditaria por transtiretina (ATTR) con la
mutacion Val30Met (V30 M) es la forma mas habitual de
polineuropatia amiloidética familiar (PAF). Aunque se considera
principalmente una enfermedad neuroldgica, cada vez estd mas
clara la afeccion cardiaca. A continuacion se presenta el caso de un
varon con PAF endémica de tipo V30 M que ingresoé por insuficiencia
cardiaca congestiva (ICC) descompensada, con notable afeccion
cardiaca y ascitis quilosa, una complicacion muy poco frecuente. Se
analizan la variabilidad fenotipica de la ATTR, los mecanismos que
explican la ascitis quilosa en la IC y el tratamiento complejo de los
pacientes con afeccién grave de la distensibilidad cardiaca.

Se presenta el caso de un portugués de 70 afios con PAF
endémica de tipo V30 M. La enfermedad habia aparecido 10 afios
antes (inicio tardio) con polineuropatia. El paciente era el primer
caso descrito (caso indice) de su familia, aunque su padre era
portador asintomatico de la mutacion. Los antecedentes persona-
les incluian fibrilacion auricular, implante de marcapasos debido a
bloqueo auriculoventricular, enfermedad renal cronica e IC de
clase funcional II de la New York Heart Association, sin hospitali-
zaciones previas. El paciente fue transferido a nuestro centro a
causa de una descompensacion de la IC. Durante el mes anterior, el
paciente habia sufrido un edema generalizado que no respondi6 a
los diuréticos orales, disnea que empeord rapidamente e hipo-
tension ortostatica sintomatica. Cuando llego al centro, presentaba
anasarca con ascitis por aumento de la presion hidrostatica, que
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requiri6 una paracentesis de urgencia. Sorprendentemente, el
liquido del peritoneo tenia un aspecto lechoso y su analisis reveld
una alta concentracion de triglicéridos (444 mg/dl; proporcion de
triglicéridos entre el sueroy el liquido ascitico, 3,2), lo que cumplia
los requisitos para el diagnostico de ascitis quilosa. La concen-
tracion de la fraccion aminoterminal del propéptido natriurético
cerebral era muy alta (140.454 pg/ml). La ecocardiografia revel6 un
considerable aumento del grosor de la pared de ambos ventriculos
(maximo en el septo interventricular, con 30 mm), alteracion
sistolica moderada, velocidad sistdlica tisular reducida y un ligero
derrame pericardico. El miocardio tenia una apariencia granular
compatible con infiltracion (figura A).

Tras la evaluacion inicial, nuestro trabajo fue entender los
resultados observados. La notable afeccion cardiaca no es
caracteristica de la mutacion tipo V30 M y se habia mantenido
«silente» porque no se habian producido descompensaciones
previas de la IC, y la ascitis quilosa no acababa de encajar en
este rompecabezas clinico. Dadas estas discrepancias, se decidio
excluir cualquier enfermedad subyacente que pudiera explicar la
ascitis quilosa y también contribuir al infarto de miocardio.

La tomografia de las cavidades toracica, abdominal y pelviana
mostré6 una ascitis difusa grave, causante de la compresion
intestinal, pero también descart6 que la ascitis quilosa se debiera
a una enfermedad neoplasica, obstructiva o linfatica (figura B). La
gammagrafia con °*™Tc-4cido 3,3-difosfono-1,2-propanodicarbo-
xilico reveld considerable absorcion miocardica del trazador, lo
cual indica firmemente ATTR y hace poco probables las causas
infiltrativas y la miocardiopatia hipertrofica (figura C). Las
exhaustivas pruebas de laboratorio también dieron resultados
negativos. Tras revisar la literatura médica en busca de casos
parecidos, se asumié como diagnoéstico por exclusiéon que la IC era
la causa de la ascitis quilosa.

El control de liquidos fue complejo debido a la hipotension
sintomatica y se tuvo que aumentar ligeramente los diuréticos de

Figura. A: ecocardiografia; hipertrofia grave, dilatacion biauricular, derrame pericardico y apariencia granular del miocardio. B: tomografia de las cavidades
toracica, abdominal y pelviana; ascitis difusa generalizada con compresion intestinal. C: gammagrafia con DPD: gran absorcién de trazador en el miocardio y el

tinel carpiano. DPD: %*™Tc-4cido 3,3-difosfono-1,2-propanodicarboxilico.
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asa intravenosos. El equilibrio se alcanz6 mediante la adminis-
tracion subcutianea de furosemida junto con metolazona y
espironolactona, la paracentesis programada y restricciones en
la ingesta de liquidos. El paciente mejord lentamente y se le dio
de alta al cabo de 3 semanas. En casa, fue el propio paciente quien
se administr6 la furosemida por via subcutanea utilizando un
catéter subcutaneo que cambiaba cada semana.

Dada la gran variabilidad genotipica y fenotipica, la ATTR sigue
siendo un diagnostico dificil. La PAF de tipo V30 M es la mutacion
mas frecuente y las manifestaciones neurolégicas son las que
habitualmente predominan en el cuadro clinico. La afeccion
cardiaca suele estar mas relacionada con alteraciones en la
conduccidn, pero la infiltracién (normalmente de leve a moderada)
y la disfuncién diastolica aparecen cada vez mas en los informes,
principalmente en los casos esporadicos de inicio tardio'~. Esto
recalca la necesidad de realizar un cribado ecocardiografico
sistematico a todos los pacientes con PAF de tipo V30 M.
La infiltracién cardiaca grave observada aqui no es caracteristica
de la PAF endémica de tipo V30 M y justifica la exclusion de otras
causas de hipertrofia o infiltracion cardiacas.

La gammagrafia con ™Tc-4cido 3,3-difosfono-1,2-propanodi-
carboxilico es til por sus altas sensibilidad y especificidad para el
amiloide-TTR. La alta puntuacion visual confirmé que la causa de la
grave infiltracién cardiaca eran los depoésitos de amiloide-TTR,
aunque no fue posible distinguir entre las formas mutada y natural
(wild-type) de amiloide-TTR.

La ascitis quilosa asociada con IC es muy poco frecuente. En una
bisqueda en PubMed, solo se recuperaron 6 articulos relevantes y,
por lo que se sabe, este es el primer informe sobre la asociacion
entre amiloidosis cardiaca por TTR (ATTR) y ascitis quilosa. El
mecanismo subyacente estd relacionado con altas presiones
venosas causantes de un aumento en la produccion de linfa
abdominal (también debido a la mayor filtracion capilar) y con
menor drenaje linfatico toracico debido a altas presiones en la vena
subclavia izquierda®®. Deberia considerarse la existencia de IC en
el diagnostico diferencial de la ascitis quilosa en los pacientes
apropiados.

En este caso, la eliminacion de liquido del tercer espacio fue
bastante compleja. El sistema nervioso vegetativo y el sistema
angiotensina-aldosterona no pudieron contrarrestar la disminucién
inicial normal del volumen intravascular causada por los diuréticos
de asa, pues estaban alterados. El fallo de los mecanismos de
compensacion, junto con el hecho de que la cavidad ventricular fuera
reducida y sin distensibilidad, caus6é una disminucion repentina de
la precarga con la administracion de diuréticos. Esto llevé a una
disminuci6n del gasto cardiaco que indujo hipotension sintomatica
y, por lo tanto, impidi6 la suficiente eliminacion de liquido. La

administracion cuidadosa de diuréticos y de furosemida subcutanea
fue crucial para superar la menor absorcion oral y mejorar el edema.
También seria efectivo utilizar una bomba elastomérica para la
infusién subcutanea de furosemida®.

En conclusion, este caso es singular porque de él pueden
extraerse tres mensajes importantes: a) el inicio tardio y la
exuberancia en la infiltracién cardiaca son poco frecuentes en la
PAF endémica de tipo V30 M; b) la IC es una causa muy poco
frecuente de ascitis quilosa y deberia constituir un diagnostico de
exclusion, y c¢) la existencia de alteracion en la distensibilidad
dificulta conseguir una administracion de diuréticos que permita
eliminar liquido del tercer espacio sin que se produzca una
disminucion intravascular importante. La administracion subcu-
tanea de furosemida puede ser de gran utilidad.
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Eventos tromboticos y hemorragicos después de una
intervencion coronaria percutanea tras parada cardiaca
extrahospitalaria con y sin hipotermia terapéutica

Thrombotic and Bleeding Events After Percutaneous Coronary
Intervention in Out-of-hospital Cardiac Arrest With and Without
Therapeutic Hypothermia

Sr. Editor:

La hipotermia leve terapéutica (HLT) se ha relacionado con un
aumento del riesgo de eventos trombdticos y hemorragicos en
los pacientes comatosos que han sobrevivido a una parada
cardiaca extrahospitalaria (PCEH) y los pacientes con sindrome
coronario agudo (SCA) tras PCEH sometidos a intervencion
coronaria percutanea (ICP)'%. Hay controversia respecto a la

asociacion de la HLT con un aumento del riesgo de trombosis
del stent (TS)>. El solo estado posterior a una parada cardiaca
(PC) podria aumentar el riesgo tromboético/hemorragico, con
independencia de la HLT, lo cual ha generado un debate respecto
a los efectos clinicos de la HLT en si>“. El objetivo de este estudio
es determinar la incidencia de eventos tromboticos/
hemorragicos en los pacientes con SCA tras PCFH segiin se les
aplique o HLT o no.

Se trata de un estudio observacional unicéntrico. Se examind
para su posible inclusién a pacientes consecutivos ingresados en
nuestro hospital entre el afio 2005 y enero de 2016 con SCA tras
PCEH y tratados con ICP. Desde 2010, en nuestro centro se ha
utilizado el protocolo de HLT para los pacientes en coma tras una
PCEH de presunta causa cardiaca, independientemente del ritmo
cardiaco inicial. Se compararon los resultados obtenidos en estos
pacientes con los de otros no sometidos a HLT entre 2005 y 2009.
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