
INTRODUÇÃO

DESCRIÇÃO DO CASO

DISCUSSÃO e 
COMENTÁRIOS FINAIS

A síndrome do túnel do carpo bilateral é um 
achado bastante sugestivo de ATTR e 
geralmente precede outras manifestações 
neurológicas da doença. A recorrência de 
consanguinidade certamente contribuiu para a 
homozigose em Val142Ile detectada em dois 
membros da família. O aconselhamento 
Genético foi oferecido para toda a família e 
outros familiares de primeiro e segundo 
decidiram ser testados.

 Homem, 81 anos, encaminhado para 
avaliação cardiogenética em  razão de 
insuficiência cardíaca diagnosticada aos 70 
anos de idade. Apresenta hipertrofia septal 
assimétrica, cardiomiopatia restritiva e 
hipertrofia de ventrículo  esquerdo 
confirmados por ecocardiograma e arritmia 
constatada pelo Holter de 24 horas. 
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A amiloidose por transtirretina (ATTR) é o 
tipo mais comum de amiloidose  hereditária 
cujo padrão de herança é autossômico 
dominante, com expressividade variável e 
penetrância incompleta. Mais de 130 
variantes patogênicas no gene 
da transtirretina (TTR) já foram descritas, 
sendo a Val142Ile, a mais comum entre 
os afrodescendentes e é frequentemente 
associada à cardiomiopatia. Indivíduos com 
duas variantes patogênicas no gene TTR são 
extremamente raros. Eles tendem a 
apresentar sintomas cerca de 10 anos antes 
dos heterozigotos e os sintomas podem ser 
mais graves.

com RM cardíaca confirmando hipertrofia 
apical assimétrica e investigação genética que 
detectou a variante Val142Ile em homozigose 
(seus genitores também eram 
consanguíneos, primos em primeiro grau). 
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 A ressonância magnética cardíaca 
demonstrou hipertrofia do septo ventricular 
e déficit da perfusão sob estresse e 
cintilografia com pirofosfato-99mTc foi 
sugestiva de amiloidose cardíaca por TTR, 
confirmada pelo sequenciamento do gene 
TTR que detectou a variante Val142Ile em 
heterozigose. Sua ex-esposa (que também é 
sua prima em primeiro grau), atualmente 
com 78 anos, também tem cardiomiopatia,

O filho mais velho do casal teve morte súbita 
aos 52 anos. A filha mais nova (49 anos) 
também é homozigota para a variante 
Val142Ile, não tem acometimento cardíaco, 
porém apresenta dor neuropática crônica, 
difusa e incapacitante, disautonia, diarreias 
recorrentes com hipocalemia e 
a eletroneuromiografia confirmou síndrome 
do túnel do carpo bilateral e 
alterações sugestivas de neuropatias de fibras 
finas. Todos os familiares afetados 
apresentam a síndrome do túnel do carpo 
bilateral. 

O diagnóstico precoce de ATTR é importante, 
pois pode beneficiar pacientes afetados com 
diferentes modalidades de tratamentos 
específicos disponíveis.


