POLINEUROPATIA E CARDIOMIOPATIA AMILOIDOTICA FAMILAR ASSOCIADA AO
GENE TTR EM PACIENTE SENIL: UM RELATO DE CASO

INTRODUCAO

A cardiomiopatia amiloide transtirretina (ATTR-CM) é uma causa sub-reconhecida de
insuficiéncia cardiaca em adultos mais velhos. A ATTR é uma das amiloidoses sistémicas, que
sdo doencas caracterizadas por uma proteina precursora mal dobrada que forma fibrilas
amildides ricas em folhas cruzadas extracelulares em varios tecidos. A hATTR pode apresentar-
se como uma cardiomiopatia primaria ou como uma neuropatia periférica e autonémica primaria,
por vezes com opacidades vitreas. Nao raramente, o hATTR apresenta um fenétipo misto com
componentes de cardiomiopatia e polineuropatia (RUBERG, et al, 2019).
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OBJETIVOS

Discorrer acerca de um caso de Polineuropatia Amiloidética Familiar e Cardiomiopatia Amiléide
Transtirretina.

METODOS

Neste trabalho, sera exposto um relato de caso de um paciente diagnosticado com Polineuropatia
Amiloidética Familiar e Cardiomiopatia Amiloide Transtirretina.

RELATO DE CASO

Paciente R.M.B, sexo masculino, 72 anos, ha 12 anos apresenta parestesias em membros
inferiores, com flutuagBes mensais dos episédios, que pioram ao exercicio, além de constipacdo
intestinal. Em 2019, houve piora progressiva, com parestesia em membros superiores e MMII,
dificuldade de deambular, se barbear e hipotrofia em panturrilhas. Paciente era ex-tabagista (2
anos-maco). Ao exame fisico apresentava marcha escarvante, hipotrofia de predominio distal,
forca +4 em MMSS distal e +2 MMII distal, hiporreflexia patelar G1 e aquileu GO, hipopalestesia
e hipoestesia em gradiente, equilibrio dinamico alterado, dismetria bilateral. Foi realizado teste
genético — analise do gene TTR —, com diagndstico de PAF hetrozigética (Val50Met) e feito
encaminhamento ao cardiologista para investigacéo de Cardiomiopatia Amiloidética Familar.

Na andlise cardiovascular, os achados de Hipertrofia ventricular esquerda concéntrica, disfuncdo
diastélica, espessamento valvar aértico e mitral e bloqueio divisional anterossuperior esquerdo
no eletrocardiograma sugerem uma ATTR-CM (imagem 1 e 2).
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Em relacao a terapia instituida, foi iniciado Tafamidis 20mg/dia. Todavia sabe-se que a dose para
reducao de desfechos cardiovasculares é de 80mg/dia, sendo esse um empecilho no sucesso
pleno do tratamento, visto que a medicacao apenas é disponibilizada no sistema publico na dose
20mg.

CONCLUSAO

Dessa maneira, observa-se um caso de hATTR com repercussbes neurolégicas e
cardiovasculares tipicas descritas na literatura, sendo importante para descricdo dos dados
clinicos acerca deste tema emergente.



