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INTRODUCAO

,

A Amiloidose Transtirretina Hereditaria (ATTRh) é uma doenca hereditaria rara
autoss6mica dominante causada por mutacGes no gene TTR, localizado no cromossomo
18, o qual codifica a proteina transtirretina, responsavel pelo transporte de tiroxina (T4)
e vitamina A. Mais de 130 mutacgdes ja foram descritas, sendo a Val30Met a mais comum
e esta relacionada, sobretudo, ao fendtipo neuroldgico de inicio precoce. Desta forma,
descrevemos uma série de sete casos de uma mesma familia residente no interior da
Bahia, com duas geragdes consecutivas acometidas com ATTRh, descritas com a mutagao
Val30Met, com ampla variabilidade clinica.

DESCRICAO DO CASO

Idade Idade de Inicio P
Caso Sexo Atual dos Sintomas Principais Sintomas

Paciente . comprometimento sensitivo-motor progressivo e disfungdo autonémica
Masculino 45 35 7 T e
(probando) grave
] " fungbes preservadas, principalmente no que se refere ao sistema nervoso
Paciente2 Masculino 82 81 ¢ p : » princip que ~ ,
periférico, apesar de apresentar epilepsia e alteragdes cardiacas

Paciente3  Feminino 55 54 sindrome do ttinel do carpo, parestesias e sintomas autonémicos leves
Paciente4 Feminino 51 50 sindrome do tinel do carpo, parestesias e sintomas autonémicos leves
Paciente5 Feminino 49 48 sindrome do tunel do carpo, parestesias e sintomas autonémicos leves
Paciente6 Feminino 47 46 sindrome do tunel do carpo, parestesias e sintomas autonémicos leves

parestesias em repouso nos membros superiores e inferiores, fadiga
Paciente 7 Masculino 32 32 persistente, episodios esporédicos de diarreia, hipoestesia tatil e térmica
nas extremidades dos membros inferiores

DISCUSSAO E COMENTARIOS
FINAIS

* A analise dos casos revela um possivel padrdo de inicio mais precoce nas geragdes
mais jovens.

* A presenca de epilepsia em um dos individuos, sem sinais periféricos classicos,
também levanta hipdteses sobre manifestagdes neuroldgicas centrais e reforga a
importancia de exames complementares na ATTRh

* Este estudo reforga a importancia da vigilancia clinica em familias de risco

* Trata-se, até onde se sabe, do primeiro relato brasileiro de uma familia com duas
geragOes afetadas por ATTRh Val30Met, o que amplia o conhecimento sobre a
diversidade fenotipica dessa condi¢do no pais.
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