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TIPOS DE AMILOIDOSIS

Aunque existen muchas formas de amiloidosis, los tres tipos principales son:

1

Amiloidosis AL

(amiloidosis de cadenas
ligeras)

es laforma mas comun y se produce
cuando células plasmaticas anémalas
de la médula ésea producen proteinas
de cadena ligera mal

plegadas. Estas entran

en el torrente sanguineo

y forman depésitos

amiloides

en los tejidos y

6rganos causando

complicaciones.

La amiloidosis AL

puede afectar a

los rifiones, el

corazon, la piel, el
higado, el bazo,

los nervios,

lalenguaoel

aparato digestivo
(intestinos).

El 60% de los pacientes presentaran 2
0 mas 6rganos afectados.

2

Amiloidosis ATTR

esta causada por depdsitos amiloides
procedentes de versiones anémalas
de una proteina denominada
transtirretina (TTR).

Hay dos tipos:

o Amiloidosis ATTR hereditaria
(familiar) en la que las personas
tienen una mutacion hereditaria del
gen TTRy producen proteinas TTR
anémalas, que forman depdsitos de
amiloide. Estos depésitos suelen
afectar a los nervios y/o al corazén,
aunque también pueden afectar al
aparato digestivo y los rifiones.

La amiloidosis ATTR de tipo salvaje
o wild-type no es hereditaria. Es
como la ATTR hereditaria, excepto
que la TTR depositada es la proteina
TTR normal, no mutada. Afecta

mas comunmente al corazény
puede causar el sindrome del

tunel carpiano (éste puede ser un
sintoma precoz). Afecta sobre todo
a personas mayores de 60 afos.

SIGNOS Y SINTOMAS
DE LA AMILOIDOSIS

Si un paciente presenta uno o mas de los siguientes sintomas sin explicacion aparente, ‘
se debe considerar la posibilidad de realizarle pruebas para detectar amiloidosis:

3

Amiloidosis AA

es muy poco frecuente y se produce
como reaccion a otra enfermedad, por
ejemplo, enfermedades inflamatorias
cronicas (como la enfermedad de
Crohny la artritis reumatoide),
infecciones crénicas o recurrentes
(como la tuberculosis) y algunos
tipos de cancer (como el linfoma de
Hodgkin).

En respuesta a lainfecciéonola
inflamacién, el organismo produce
proteina amiloide A sérica (SAA)

en niveles elevados. Cuando esta
reaccion estd en curso, la SAA puede
formar fibrillas de amiloide Ay
depositarse en los tejidos.

Los 6rganos mas cominmente
afectados son los rifiones.

En algunos pacientes pueden
producirse complicaciones en el
higado, el bazo (que puede estar
agrandado), el tiroides, el tubo
digestivo o el corazén. La afectacion
cardiaca es muy poco frecuente.
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DIAGNOSTICOS
RELACIONADOS

e
v PRUEBASY ESTUDIOS

¥l SOBRE LA AMILOIDOSIS

1 Examen del paciente

e Medir la tension arterial en posicion sentada y de pie.
Comprobar la frecuencia del pulso.

e Prestar especial atencion a: piel purpurea, tamaio
de lalengua, ruidos cardiacos y sintomas pulmonares
(signos de liquido pleural), abdomen, ruidos intestinales,
agrandamiento del higado, vejiga palpable, neuropatia en
los dedos de los pies/piernas y edema en las piernas.

Gammapatia monoclonal de
significado incierto (GMSI)

Gammapatia monoclonal de
significado renal

2 Anilisis de sangre, orina y proteinas séricas Mieloma miiltiple

e Hemograma completo.
e Electroforesis de proteinas en orinay suero.

e Inmunofijacion en suero y orina para comprobar la
presencia de proteina M (proteina monoclonal).

e Ensayo de cadenas ligeras libres en suero (CLLs).

e Andlisis de orina (por ejemplo, analisis puntuales de
orinay recogida de orina de 24 horas) para medir
las proteinas totales y las proteinas de Bence Jones
(proteina M en la orina).

e Ureaséricay electrolitos.

e Creatinina sérica

Macroglobulinemia de
Waldenstrom

& DERIVACION Y DIAGNOSTICO

Ante la sospecha de que un paciente tiene amiloidosis, basandose en sus sintomas y en los resultados
de las pruebas, debe ponerse en contacto o remitirle a un centro o a un hematélogo especializado en
amiloidosis, o a otro especialista pertinente (por ejemplo, un cardiélogo o un nefrélogo) para que le
realicen mas pruebas o estudios.

OTRAS PRUEBAS 0 ESTUDIOS

e Aspiraciény biopsia de médula dsea, si la proteina M est4
presente.

e Ecocardiograma.
e gammagrafia 99m-Tc-PYP/DPD/HMDP (especialmente si el

Debilidad y fatiga intensas, especialmente z Diarrea o estrenimiento.
durante el ejercicio.

Edema (hinchazoén de piernas, abdomen o

hinchazon generalizada).

Entumecimiento u hormigueo (doloroso)

en manos o pies (neuropatia periférica).

Entumecimiento, hormigueo y dolor en la mufieca, la mano
o los dedos de ambas manos (sindrome del tunel carpiano).

e Diagnostico y tipificacion tisular: biopsia del 6rgano afectado paciente presenta sintomas cardiacos).

o de la almohadilla de grasa de la pared abdominal, tincién e Resonancia magnética cardiaca (RMC) o resonancia magnética
con rojo Congo para identificar las fibrillas amiloides, (RM).
espectrometria de masas (u otro método aceptado para la o Radiografia de torax.
tipificacion de depésitos de amiloide seglin las directrices). « Pruebas genéticas (en particular cuando esta indicada la
e Electrocardiograma. ATTR).

Formaciéon de hematomas. con facilidad

Una lengua agrandada, que a veces parece ondulada
en el borde (macroglosia).

Dificultad para tragar o comer.

Hemorragias cutaneas (purpura), especialmente
espontaneas en el cuello y la cara, y alrededor de los ojos
(«ojos de mapache»).

Falta de aliento, especialmente durante el e Presién arterial bajay mareos al ponerse de pie.
€Jercicio. e Latidos cardiacos anémalos (es decir, sintomas de
Orina espumosa <) ‘ fibrilacion auricular).

En la mayoria de los casos, los signos y sintomas mencionados no se deben a la amiloidosis.
Sin embargo, los médicos que tratan a un paciente con estos sintomas deben realizar mas
investigaciones o derivar al paciente a especialistas, especialmente si:

CENTROS ESPECIALIZADOS EN AMILOIDOSIS

En algunos paises europeos existen centros especializados en el diagnéstico y tratamiento de la amiloidosis AL
asi como de otros tipos de amiloidosis. Se encuentran a continuacion:

e Centro Nacional de Amiloidosis, University College London,
Reino Unido

e Centro de Investigacion y Tratamiento de la Amiloidosis,
Universidad de Pavia, Italia

e Centro de Amiloidosis, Hospital Universitario de Heidelberg,
Alemania

Universidad de Uppsala, Suecia
Hospital Universitario de Salamanca-IBSAL, Salamanca, Espana
e Centro especializado en Amiloidosis, Centro Médico Hospital Clinic de Barcelona, IDIBAPS, Barcelona, Espaia

Universitario, Groningay Utrecht, Paises Bajos Hospital Universitario Puerta de Hierro Majadahonda, Madrid,
¢ Universidad Nacional y Kapodistriaca de Atenas, Grecia Esparia

e Centro Nacional de Referencia para la Amiloidosis, CHU Limoges

¢ Los signos y sintomas enumerados anteriormente aparecen juntos sin ninguna causa aparente.

e El paciente se ha presentado repetidamente en el médico de cabecera con dichos sintomas, sin
resolucion alguna.

Las pruebas iniciales muestran proteinas M o cadenas ligeras libres detectadas en la sangre o la orina.
Hay indicios de una enfermedad inflamatoria o infeccién de larga duracion.
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