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Introducéao:

Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF) € uma doenca rara. Sua
prevaléncia é desconhecida e as manifesta¢des incluem parestesia, dor, lesdes
troficas e doengas gastrointestinais. Transmitida de forma autossdmica
dominante, relaciona-se a mutacdes no gene TTR e a presenca de amiloidose é
necessaria para o diagnéstico. O diagndstico diferencial inclui neuropatia

diabética e é considerada uma doenca grave e incapacitante.

Objetivo:

Relatar e discutir um caso de PAF considerada uma doenca grave.
Delineamento e Método:

Estudo descritivo do tipo relato de caso, obtido atraves de interacdo com o
paciente durante a internacdo, dados obtidos no prontuario e resultados de
exames laboratoriais e de imagens.

Relato:

JBS, 65 anos, masculino, levado ao hospital devido a rebaixamento do nivel
de consciéncia sendo necessario IOT. Descartado quadro de AVE apdés
realizacdo de TCC. Apos 10 dias saiu da UTI para enfermaria restrito ao leito e
sem interagdo significativa ao exame. Paciente apresentava nivel cognitivo

preservado antes da internacdo, mas encontrava-se acamado ha 6 meses. HPP:



diarreia cronica ha 2 anos com colonoscopias sem alteragfes. Em 2017 teve o
diagnoéstico de Polineuropatia Sensitiva e Motora relacionada ao diabetes. O
quadro comecou com dor e parestesia em maos e pés. Eletroneuromiografia:
padrao de polineuropatia sensitivo-motora axonal. Mediante ao desconforto
quanto ao diagndstico de Polineuropatia do DM uma vez que 0 paciente
apresentava sequelas motoras e sensitivas graves, e ndo havia em sua historia
quadro de DM descompensado com lesGes em 6rgaos alvo, investigamos outros
diagnosticos. Questionado sobre detalhes da histéria do paciente o filho informou
que o tio que eles ndo viam ha anos teve sintomas parecidos com os do pai,
sendo inquerida uma doenca hereditaria. Com a clinica e os achados da
eletroneuromiografia uma hipétese possivel seria PAF. Na impossibilidade de
realizar o teste genético, confirmamos o diagndstico de amiloidose com bidpsia
de gordura abdominal. Inferimos entéo o diagnéstico provavel de PAF. Paciente
apresentou melhora clinica com proposta de alta hospitalar.

Concluséo:

Este relato de caso enfatiza a importancia de uma histéria clinica bem
colhida uma vez que o tratamento instituido de maneira precoce poderia
modificar a evolugcdo do quadro. O diagnostico dessa rara condicdo nos
possibilitou encaminhar os filhos para realizarem aconselhamento genético e

vislumbrarem um futuro diferente daquele do pai.



