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A Amiloidose Transtirretina Hereditária (ATTRh) é uma doença hereditária rara
autossômica dominante causada por mutações no gene TTR, localizado no cromossomo
18, o qual codifica a proteína transtirretina, responsável pelo transporte de tiroxina (T4)
e vitamina A. Mais de 130 mutações já foram descritas, sendo a Val30Met a mais comum
e está relacionada, sobretudo, ao fenótipo neurológico de início precoce. Desta forma,
descrevemos uma série de sete casos de uma mesma família residente no interior da
Bahia, com duas gerações consecutivas acometidas com ATTRh, descritas com a mutação
Val30Met, com ampla variabilidade clínica.
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• A análise dos casos revela um possível padrão de início mais precoce nas gerações
mais jovens.

• A presença de epilepsia em um dos indivíduos, sem sinais periféricos clássicos,
também levanta hipóteses sobre manifestações neurológicas centrais e reforça a
importância de exames complementares na ATTRh

• Este estudo reforça a importância da vigilância clínica em famílias de risco
• Trata-se, até onde se sabe, do primeiro relato brasileiro de uma família com duas

gerações afetadas por ATTRh Val30Met, o que amplia o conhecimento sobre a
diversidade fenotípica dessa condição no país.


