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INTRODUGAO

A amiloidose hereditaria por transtirretina (ATTRv) é uma rara
doenca genética autossdmica dominante causada por mutagdes no
gene da transtirretina (TTR). As mutagcdes provocam uma
desestabilizagdo da TTR nativo levando a dissociagdo dos
tetrameros e a formagéo das fibrilas amiloides. A deposicdo dessas
fibrilas é a base do acometimento multissistémico da doenga. O
sistema nervoso periférico (somatico e automatico) e coragéo séo os
locais mais comumente afetados. Nas ultimas décadas, surgiram
medicamentos que estdo mudando a histéria natural da doenga. No
cendrio atual, o diagndstico precoce para iniciar o tratamento
oportuno torna-se essencial. O objetivo deste relato de caso é
evidenciar a importancia do diagndstico precoce e destacar os reds
flags que levam a suspeita da doenca.

OBJETIVO

O objetivo deste relato de caso é evidenciar a importancia do
diagnéstico precoce e destacar os reds flags que levam a suspeita da
doenca.

RELATO DE CASO

Paciente de 77 anos, sexo feminino, com histéria prévia de
hipertensdo  arterial sistémica (HAS) procura atendimento
cardiologico devido parestesias em maos, palpitagdes e tontura ao
levantar-se. O eletrocardiograma (ECG) apresentava areas inativas
sugerindo IAM prévio ou pseudoinfarto. O ECO transtoréacico revelou
aumento da espessura das paredes ventriculares (12mm) associado
a um padrao de disfungdo diastolica grau Ill (padrdo restritivo) e
strain global longitudinal reduzido (-11%) com o padrdo de apical
sparing. Essa combinagdo de achados levou a suspeita de
amiloidose cardiaca. A investigagdo seguiu com a pesquisa de
gamopatia monoclonal, que veio negativa, portanto, excluindo
amiloidose de cadeia leve (AL). A cintilografia miocardica com
pirofosfato mostrou captagdo grau 3 (Perugini), o que sugere
amiloidose por Transtirretina. A eletroneuromiografia mostrou sinais
da sindrome do tunel do carpo bilateral grave e polineuropatia axonal
sensitivo-motora, de predominio sensitivo. Por fim, o teste genético
identificou a variante p.Val142lle em heterozigose, confirmando o
diagnéstico de ATTRv.
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Figura 2 - Ecocardiograma da paciente. Observa-se aumento da espessura
das paredes do ventriculo esquerdo associado aumento do atrio esquerdo e
disfuncéo diastélica grau Il (padréo restritivo). Nota-se redugédo do strain
global longitudinal do ventriculo esquerdo reduzido.

DISCUSSAO

A ATTRv é uma doenca com manifestagdes multissistémicas,
progressiva, debilitante e, se ndo tratada, pode ser fatal. Por isso,
ha necessidade de se atentar a reds flags que sugerem uma
suspeita da doenga. Como exemplificado no caso, a sindrome do
tunel do carpo bilateral € um sinal de alerta, podendo ser a
manifestagado inicial anos antes da doenca cardiaca. Manifestagdes
como dismotilidade e hipotensdo ortostatica, que sugerem
disautonomia, sdo mais comuns na forma de inicio precoce (abaixo
de 50 anos), em geral associada a mutagdo ATTRv V30M. A
manifestagdo cardiaca mais comum é IC com fragdo de ejegdo
preservada (ICFEp). Bloqueios AV e FA sdo frequentes. A
desproporgao da voltagem do QRS no ECG em relagdo a
espessura do miocardio pelo ECO é um sinal de alerta importante.
Areas de pseudoinfarto no ECG é o achado mais frequente. O ECO
pode apresentar aumento da espessura das paredes e aspecto
granular associado a disfungéo diastélica em varios graus. Portanto,
estes sinais de alerta permitem aos médicos suspeitarem desta
doenga rara e heterogénea auxiliando no diagnéstico precoce.
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Figura 1 - Cintilografia Miocardica com infus&o intravenosa de pirofosfato-99mTc, nas projegdes anteriol
e posterior do torax, realizadas imagens SPECT do térax apés 3h. Observa-se concentragao anormal
do radiofarmaco no miocérdio (grau 1l na analise visual semiquantitativa). Analise quantitativa (ROl

miocérdio / ROI contralateral) igual a 1,61. Estudo sugestivo de amiloidose cardiaca tipo TTR.
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