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Relato de caso
Amiloidose cardiaca hereditaria: relato de caso
Hereditary cardiac amyloidosis: a case report
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Resumo

Objetivo: relatar um caso de amiloidose cardiaca hereditaria por transtirretina (ATTRv) com intuito de
contribuir para a conscientizacdo, o diagnéstico precoce e 0 manejo terapéutico da condi¢do. Relato de caso:
paciente masculino, 56 anos, com fadiga e dispneia aos minimos esforcos desde julho de 2024, com historico
familiar e teste genético positivo para Amiloidose Cardiaca (gene TTR). Historico de comorbidades, como
hipertensdo, pré-diabetes e obesidade, em uso de medicacdo regular. Ao exame fisico, estavel
hemodinamicamente e sem alteracOes significativas na ausculta cardiaca e pulmonar. O eletrocardiograma
mostrou bloqueio de ramo direito e hemibloqueio anterosuperior esquerdo. Ecocardiograma evidenciou
hipertrofia ventricular, cdmaras esquerdas aumentadas e disfuncdo diastolica leve com fungédo sistélica
preservada. O ecocardiograma, revelou hipertrofia concéntrica ventricular, cdmaras esquerdas com aumento
de volume, funcdo sistdlica preservada (fracdo de ejecdo de 66%), funcao diastolica do ventriculo esquerdo. O
exame de sequenciamento de gene TTR para Amiloidose Hereditaria Ligada a Transtirretina apresentou
resultado de susceptibilidade para amiloidose associada ao gene TTR (OMIM#105210). O paciente manteve
0 acompanhamento na unidade de saide, com quadro clinico estavel e foi encaminhado ao também ao servigo
de cardiologia. Conclusdo: a ATTRv é uma condi¢do ainda pouco diagnosticada, mas de grande relevancia
clinica, cuja identificacdo precoce possibilita a introducdo oportuna de terapias que podem modificar o curso
da doenca, retardar a progressdo da cardiomiopatia e melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
Palavras-chave: Amiloidose. Cardiopatia. Insuficiéncia cardiaca congestiva.

Abstract

Objective: to report a case of hereditary transthyretin cardiac amyloidosis (ATTRV) in order to contribute to
awareness, early diagnosis, and therapeutic management of the condition. Case report: a 56-year-old male
patient presented with fatigue and dyspnea on minimal exertion since July 2024, with a family history and
positive genetic testing for cardiac amyloidosis (TTR gene). He has a history of comorbidities including
hypertension, prediabetes, and obesity, and is on regular medication. On physical examination, he was
hemodynamically stable and had no significant abnormalities on cardiac and pulmonary auscultation. The
electrocardiogram showed right bundle branch block and left anterior fascicular block. Echocardiography
demonstrated ventricular hypertrophy, enlarged left-sided chambers, and mild diastolic dysfunction with
preserved systolic function. The echocardiogram (ECHO) revealed concentric ventricular hypertrophy,
increased volume of the left chambers, preserved systolic function (ejection fraction of 66%), and left
ventricular diastolic function alteration. Sequencing of the TTR gene for hereditary transthyretin amyloidosis
showed a susceptibility result for amyloidosis associated with the TTR gene (OMIM#105210). The patient
remained under follow-up at the health unit with a stable clinical condition and was also referred to the
cardiology service. Conclusion: ATTRVv is still an underdiagnosed condition but of significant clinical
relevance. Early identification enables the timely initiation of therapies that can modify the course of the
disease, delay the progression of cardiomyopathy, and improve patients’ quality of life.
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Introducéo

Amiloidose é um termo que define uma doenca com um grupo heterogéneo de subtipos
(hereditarios ou adquiridos, localizadas ou sistémicas) devida a alteragdes no metabolismo das
proteinas, que resulta no depdsito extracelular de certos polipeptideos em forma fibrilar anormal
caracteristica, alterando a arquitetura do tecido e induzindo alteragcBes funcionais, o que pode
acometer diferentes 6rgdost.

O termo amiloidose cardiaca (AC) € o resultado da deposicao de amiloide em midcitos, o que
causa cardiomiopatia com fisiopatologia restritiva?. Embora varios tipos de amiloidose possam afetar
0 coracdo, dois tipos predominam: amiloidose de cadeia leve de imunoglobulina e amiloidose de
transtirretina (ATTR). O envolvimento cardiaco é a principal causa de morbidade e mortalidade na
amiloidose sistémica, independentemente da patogénese subjacente & producdo de amiloide®.

A AC é uma condicio considerada rara e muitas vezes negligenciada’. A amiloidose
transtirretina tem incidéncia aumentada em pacientes acima de 70 anos de idade, € mais comum no
sexo masculino e em populacio afrodescendente®’. A amiloidose por cadeias leves tém uma
incidéncia estimada de 6 a 10/milhdes de pessoas/ano, sendo mais comum em homens; e apresenta
pior progndstico dado a seu carater agressivo®. Em relagdo ao diagnostico, estudos indicam que a
amiloidose cardiaca pode ser subdiagnosticada, com uma taxa de diagndstico tardio em mais de 2
anos apods o inicio dos sintomas, o que dificulta o tratamento precoce e a gestdo eficaz da doenga®’.

Os sintomas iniciais da AC podem ser insidiosos, com queixas inespecificas. No entanto, a
medida que a doenca evolui, esses sintomas manifestam-se de forma mais evidente. A insuficiéncia
cardiaca congestiva é frequentemente o quadro predominante®. A AC é usualmente confundida com
outras cardiopatias mais comuns, resultando em diagndsticos tardios ou até mesmo incorretos®.
Arritmias também s3o comuns devido ao comprometimento da conducéo elétrica do coragiol.
Alteracdes cardiacas associadas ao acometimento de outros sistemas, como sindrome nefrotica,
neuropatia periférica, discrasia de células plasmaticas podem ser presentes*. A diversidade e a
sobreposicao desses sinais clinicos, muitas vezes ndo especificos, dificultam o diagndstico precoce,
e torna imprescindivel a realizacdo de investigacGes laboratoriais e de imagem adequadas para a
confirmagcéo da AC®.

Por ser uma doenca de condicéo rara é frequentemente subdiagnosticada pelos seus sintomas
serem semelhantes a outros quadros cardiologicos, por isso, leva o paciente a desenvolver
complicacdes grave, tais como a insuficiéncia cardiaca congestiva, arritmias e comprometimento de

outros sistemas?.
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A documentacdo de casos clinicos é crucial para aumentar a conscientizagdo, aprimorar o
diagndstico precoce e 0 manejo terapéutico, além de contribuir para o desenvolvimento de protocolos
diagnosticos e tratamentos mais eficazes, considerando a variabilidade clinica da doenca e 0s avangos
recentes®®. Objetivou-se relatar um caso de AC com intuito de contribuir para a conscientizac¢io, o
diagndstico precoce e 0 manejo terapéutico da condigdo, além de colaborar para o desenvolvimento
de protocolos de tratamentos mais eficazes.

Relato de caso

Este trabalho foi aprovado por um Comité de Etica em Pesquisa com o nimero do parecer
89543625.2.0000.5141.

Paciente do sexo masculino, 56 anos de idade, procedente de um municipio do norte de Minas
Gerais, veio a Unidade Basica de Saude e Familia de sua referéncia com queixa principal de fadiga e
dispneia aos minimos esforcos, cujos sintomas iniciaram em julho de 2024, na época com dois meses
de evolucgdo. Possuia historico familiar e teste genético positivos para AC. Como histdria pregressa,
foi identificada a presenca de hipertensdo arterial sistémica, pré-diabetes e obesidade em uso
medicamentoso de hidroclorotiazida, espironolactona, anlodipino e losartana.

Ao exame fisico, o paciente estava em bom estado geral, aciandtico, anictérico, afebril,
hidratado, normocorado, com pressédo arterial sistémica de 140 x 95 mmHg; frequéncia cardiaca de
89 batimentos por minuto e frequéncia respiratdria de 17 incursdes respiratorias por minuto. Ausculta
cardiaca evidenciou ritmo cardiaco regular, em dois tempos, bulhas normofonéticas, sem sopros.
Ausculta pulmonar fisioldgica, com auséncia de estertores e sibilos. O eletrocardiograma apresentou

bloqueio de ramo direito e hemiblogueio anterosuperior esquerdo (Figura 1).

Figura 1. Eletrocardiograma: as setas pretas apontam para um alargamento do QRS (maior que 120ms), com um padrao
tipico em derivagBes V1 e V2 que pode se assemelhar a “orelhas de coelho” (rsR' ou rSR") representando o blogueio de
ramo direito. As setas laranjas indicadas nas derivagdes DI e aVL mostram um complexo QRS positivo com padréo gR
(uma pequena onda g seguida de uma onda R alta) e as setas azuis indicam um complexo QRS predominantemente
negativo, com um padrdo rS (uma pequena onda r seguida de uma onda S profunda), o que demonstra um desvio de eixo
elétrico para esquerda (-30° e -90°), sendo esses 0s critérios mais caracteristicos de hemiblogueio anterosuperior esquerdo.
Easts ¥ = T Bl 3. ] B Ty ¥ T

T 1A —an = =g T

£
3 4
g 7
i

¥

Doi:_https://doi.org/10.47822/bn.v15i1.1263

Bionorte, Montes Claros. 2026;15:€1263. 3|11


https://doi.org/10.47822/bn.v15i1.1263

| ! 3
Magalhdes MJS, Azzi IR, Macedo ED.

O ecocardiograma, realizado no dia 21 de janeiro de 2025 (Figura 2), revelou hipertrofia
concéntrica ventricular, camaras esquerdas com aumento de volume, funcdo sistolica preservada
(fracdo de ejecdo de 66%), funcdo diastdlica do VE ao Doppler da via de entrada e Doppler tecidual

da parede ventricular mostra padrédo anormal de relaxamento.

Figura 2. Ecocardiograma: as setas brancas indicam o
ventriculo esquerdo (VE) e atrio esquerdo (AE), mostrando
uma hipertrofia concéntrica ventricular com camaras
esquerdas aumentadas de tamanho.

Doi:_https://doi.org/10.47822/bn.v15i1.1263

O Doppler tecidual apresentou os seguintes resultados: e’ septal (velocidade diastolica
precoce do miocardio): 8,5 cm/s. A relagdo E/e’ (razdo entre a velocidade diastdlica E do fluxo mitral
e a velocidade e’ do anel mitral): 7,5 (valor normal < 8, compativel com pressdo normal do atrio
esquerdo; acima de 15 — compativel com PAE — presséo atrial esquerda). Insuficiéncia tricuspide
leve e mitral discreta.

O exame de sequenciamento de gene TTR para Amiloidose Hereditaria Ligada a
Transtirretina apresentou resultado de susceptibilidade para amiloidose associada ao gene TTR
(OMIM#105210). Atualmente, o paciente encontra-se em acompanhamento na unidade de salde,
com quadro clinico estivel e foi encaminhado ao servico de cardiologia para acompanhamento

conjunto.
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Discussao

A amiloidose cardiaca hereditaria por transtirretina (ATTRv) €é uma condicdo
subdiagnosticada, mas clinicamente relevante, sobretudo em pacientes com manifestacfes cardiacas
insidiosas e historia familiar positiva. Este caso ilustra uma apresentacdo tipica da doenca, porém
com progressdo lenta e achados ecocardiogréaficos sugestivos em um paciente de meia-idade,
hipertenso e com mdltiplos fatores de risco cardiovasculares, o que pode mascarar ou retardar o
diagnostico”®. Entre os achados ecocardiograficos mais frequentemente relatados na literatura estéo
a hipertrofia ventricular concéntrica, espessamento valvar, aumento das paredes do ventriculo direito,
dilatacdo biatrial, presenca de derrame pericardico discreto, disfuncéo diastolica progressiva e padrdo
de deformacao longitudinal com preservacdo do apice (“apical sparing”) - este ultimo considerado
altamente sugestivo de infiltracdo amiloide”®%1213, O Quadro 1 apresenta outros relatos de casos

presentes na literatura.

Quadro 1. Relatos de casos presentes na literatura sobre Amiloidose Cardiaca.

Autor e ano Num_ero de Sintomas Tratamento Desfecho
pacientes
Ndauseas, anorexia,
- perda de peso (3,6 kg - S .
Oliveiraetal. |4 | em 3 meses), astenia | Nio realizado. Paciente velo a Gbito 6 meses apos
e dispneia  aos '
pequenos esforgos.
Qgﬁ;gtomztéco visdtg A card_iomjopatia por coba}lto é uma
cardiolégico. compl_lcagao rara de proteses Eie
Dagan et al. Neuropatia x 9“30'?". com falha. Se ndo
2021 ' 1 periférica N&o relatado. identificada precocemente,
progressiva com ailpresen_ta alta mortallda,de, porém,
parestesia em ambos é facilmente reversivel com
) tratamento oportuno.
0S pés.
Trés anos depois, desenvolveu
bloqueio atrioventricular total e deu
entrada no pronto-socorro com
colapso hemodinamico subito. Um
marca-passo de dupla camara foi
Morgado et al., . Dor retroesternal aos 'tI)'Ierapia antiplaquetai_ria, es@ati_na, implantagio_, e ele recebeu alta
2021 esforcos. _oqueador dqs canais de célcioe | assintomatico. _ _
nitrato transdérmico. Pouco tempo depois, o0 paciente
desenvolveu tetraparesia simétrica
progressiva, associada & atrofia
muscular acentuada, dorméncia nas
maos, hipotensdo ortostatica e
disfagia.
Tratamento com aspirina 81 mg
uma vez ao dia diariamente, Encaminhada 3  clinica  de
Angina  recorrente | succinato de metoprolol 50 mg insuficiéncia cardiaca para
aos esforgos intensos | uma vez ao dia, lisinopril 10 mg NS -~
Hyer et al., 2021 1 . N - - otimizagdo médica do estado
associada a falta de | uma vez ao dia, atorvastatina 80 o e
leve. mg uma vez ao dia, ezetimiba 5 vole_mlco € m_odlflf:e\_gao _dos fat'ores
ar 9 R de risco para insuficiéncia cardiaca.
mg uma vez ao dia e apixabana 5
mg duas vezes ao dia.
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Paciente 1: piora da
dispneia, febril,
hipotenso e
taquipneico.

Paciente 2: apresenta
piora da dispneia,

Paciente 01: tratado com
diuréticos intravenosos e
cuidados de suporte.

Paciente 01: apesar do tratamento,
ele tornou-se progressivamente
mais obnubilado. Ap6s uma
semana de internacdo, 0 paciente
foi transferido para a unidade de

terapia intensiva cardiaca. Ele
necessitou de intubagdo para
insuficiéncia respiratoria
hipoxémica aguda e suporte
inotrépico  com  dobutamina.
Apesar do uso de medicamentos
vasoativos, ele permaneceu

hemodinamicamente instavel. Ele
finalmente entrou em parada por

edema nas atividade elétrica sem pulso e ndo
Oye et al., 2021 2 extremidades . P
inferiores . ressuscitado.
hi otensélo o Paciente 02: tratada com
potense cuidados de suporte e diuréticos | Paciente 02: seu curso hospitalar foi
taquipneia. - L -
V. complicado por fibrilagdo atrial
S A
apresentando quadro _p 90 P
precisou de trés vasopressores em
de choque - -
L doses maximas. Considerando seu
cardiogénico e .
mau prognostico, a equipe de
cuidados paliativos foi consultada
para orientacdo adicional de
cuidados e ela foi finalmente
transferida para cuidados paliativos
para cuidados de conforto, ela
faleceu uma semana depois.
Dorméncia e
parestesias  distais,
associadas —a - dor Foi realizado o sequenciamento do
neuropatica em a

Matamala et al.,

gene TTR confirmou a mutacéo

2022 ! ?r?f]é)r?f)reoss memlg[reors Néo relatado. patogénica Val50Met, consistente
- com ATTRV polineuropaético.
comprometimento
autondmico ou perda
de forga.
. . . Apbs iniciada terapia, melhorou
Dispneia progressiva .
significativamente o estado do
(NYHA grau 1lI- s S . . - .
. Medicacdo diurética e terapia | paciente, incluindo o derrame
IV) e queixas AR . . . .
Schwarz et al., - para insuficiéncia  cardiaca | pleural. Também foi realizado um
1 toracicas R P e
2022 . . (inibidores da ECA, | exame neuroldgico especifico para
intermitentes, ganho .
d betabloqueadores, eplerenona). esclarecer uma possivel
e peso e edema em - .
polineuropatia (um estudo
MMII. o
genético).
Paciente 01: ano, seus sintomas
Paciente 1: Dispneia subjetivos de neuropatia periférica
progressiva ao mostraram alguma melhora na
esforco e edema dorméncia dos membros inferiores,
perlferlco, tonturas e Paciente 01: patisiran 0,3 mg/kg mas 0s sintomas d_e IC  nédo
vertigens e R apresentaram melhora significativa.
. - a cada trés semanas.
neuropatia periférica
com dorméncia nas Paciente 02 seus sintomas
Kitakata et al., maos. permaneceram |nalterados, por
2 quase seis meses ap6s a
2022 - . g N : .
Paciente 2: edema e administragcdo, mas sua dispneia e
dorméncia . L edema  sisttmico  diminuiram
. Paciente 02: iniciou tratamento .
progressiva de . gradualmente. Onze meses apds o
com patisiran 0,3 mg/kg a cada | : . . . S
ambas 8 | {18 semanas com diuréticos inicio patisiran, seus sinais de IC
extremidades ’ pioraram para a classe IV da NYHA
inferiores com com exacerbacdo. O tratamento
distarbios da com patisiran foi interrompido e
marcha. substituido por via oral tafamidis

meglumina 80 mg por dia.
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Fadiga, ortopneia e A resposta ao tratamento foi
Limaetal., 1 edema bilateral | Tratamento com Tafamidis 61 | bastante insatisfatoria, com rapida
2023 progressivo nas | mg piora da IC, culminando em 6bito 6
pernas. meses apos o diagnéstico inicial.
O paciente foi inicialmente
tratado com tafamidis,
furosemida 20 mg, eplerenona
25 mg, ramipril 25 mg,
bisoprolol 1,25 mg, vitaminas B1 | . iferi
e B12, duloxetina 60 mg e Atualmente, a neuropatia periférica
acompanhado regularmente plorou (Grau 1) e um dispositivo
Alguns meses depois inoterseﬁ auxiliar é necessario para que o
. Dispneia aos | foi adicionado a sua terapia pamgntg deambyle., .A altima
Panagiotopoulos . - . | avaliacdo ecocardiogréfica mostrou
1 esforcos (classe Ill | medicamentosa devido a
etal., 2023 x .| leve espessamento das membranas
da NYHA) progressdo da neuropatia o s
periférica principalmente mitrais com  regurgitacao valvar
relacionaaa 205 membros mitral leve e espessamento do septo
inferiores e A sua capacidade de intraventricular, juntamente com
9 cap - aparéncia cintilante.
deambulagdo. Devido aos efeitos
colaterais e a degradacdo do
estado geral do paciente, o
tafamidis foi descontinuado oito
meses depois.
Metoprolol 25 mg duas vezes ao
Yuan et al Vomitos recorrentes | dia, comprimidos de Melhora sintomatica ap6s inicio da
N 1 e sincope subita ha | espironolactona 20 mg uma vez s P
2023 L - - g ~ | medicacéo.
VArios meses. ao dia e trimetazidina 20 mg trés
vezes ao dia.
Acompanhamento  ambulatorial
apés 6 meses, a ecocardiografia
Dispneia aos transtordcica mostrou  melhora
esforgos, estagio I hemodindmica  apds  TRC-D
(NYHA), biventricular, com FE estimada em
Lyngetal., 1 polineuropatia Tratamento com Tafamidis 61 | >55%. A melhora clinica foi
2023 periférica, perda de | mg substancial e o paciente retomou as
peso de 10 kg e atividades fisicas em estagio | da
edemas periféricos NYHA. O paciente recebeu
leves. aconselhamento genético e 0s
familiares estdo sendo submetidos a
triagem genética.
Terapia com molécula pequena
de RNA interferente (SIRNA).
Sintomas de Dois anos depois, a terapia com | Nédo ocorreram internacOes
Awaya et al., 1 insuficiancia siRNA foi trocada de siRNA | hospitalares relacionadas a
2024 cardiaca exacerbada encapsulado em LNP (patisiran, | insuficiéncia cardiaca apds a terapia
" | primeira geracdo) para SiRNA | com siRNA.
conjugado com GalNAc
(vutrisiran, segunda geracdo).

NYHA: New York Heart Association; Inibidor da ECA: Inibidores da Enzima Conversora de Angiotensina; IC: Insuficiéncia Cardiaca;
Gene TTR: Gene Transtirretina; ATTRv: Amiloidose Hereditaria por Transtirretina; SiRNA: Terapia com molécula pequena de RNA
interferente; LNP: Nanoparticulas Lipidicas; GaINAc: N-acetilgalactosamina.
Doi:_https://doi.org/10.47822/bn.v15i1.1263

A identificacdo de fadiga e dispneia aos minimos esforgos como queixas iniciais, em um

paciente com historico familiar e teste genético positivo para mutacdo no gene TTR

(OMIM#105210), reforga a importancia da anamnese direcionada e da avaliacdo geneética precoce em

contextos familiares sugestivos. Além dos sintomas de origem cardiovascular, a literatura destaca

manifestagcdes extracardiacas frequentes na ATTRv, como sindrome do tunel do carpo bilateral,

lombociatalgia,

neuropatia periférica sensitivo-motora, disfungdes autondmicas (incluindo

hipotensdo postural e distarbios gastrintestinais), alem de estenose espinal lombar e histéria de
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cirurgia ortopédica precoce em articulagdes maiores, especialmente quadril e ombro’#2, A presenca
desses sinais, sobretudo quando associados entre si ou precedendo as manifestagdes cardiacas, deve
aumentar a suspeita clinica e motivar investigacdo complementar especifica.

Embora o eletrocardiograma tenha mostrado bloqueio de ramo direito e hemibloqueio
anterosuperior esquerdo, ndo se observou o classico padrdo de baixa voltagem frequentemente
associado a amiloidose cardiaca, reforcando que esse sinal ndo esta presente em todos 0s casos e sua
auséncia ndo exclui o diagnostico”°, A discrepancia entre a espessura ventricular no ecocardiograma
e a voltagem elétrica no eletrocardiograma € uma das pistas classicas da doenca, mas nem sempre é
evidente, especialmente em pacientes com comorbidades como hipertenséo arterial sistémica. Nesses
casos, observa-se frequentemente um padrdo de hipertrofia miocérdica concéntrica verdadeira, com
preservacdo parcial da voltagem no eletrocardiograma, além de alteracBes estruturais sobrepostas
decorrentes da remodelacdo cardiaca cronica induzida pela sobrecarga pressorica. Essa sobreposicao
de fendtipo pode dificultar a diferenciacdo entre a hipertrofia por sobrecarga hemodinamica e o
espessamento infiltrativo caracteristico da ATTRv, exigindo maior acuracia na correlacao entre 0s
achados clinicos e métodos de imagem®**,

Do ponto de vista clinico e por exames de imagem, a cardiomiopatia por deposito de
transtirretina (ATTRv) pode compartilhar caracteristicas com diversas condigdes estruturais do
miocérdio, o que torna essencial o reconhecimento dos principais diagnésticos diferenciais. Entre as
doencas que mais frequentemente mimetizam a ATTRv estdo a cardiomiopatia hipertensiva, a
miocardiopatia hipertréfica de origem sarcomérica, as doencas infiltrativas, como a doenca de Fabry
e a amiloidose de cadeias leves, além da estenose adrtica, particularmente em pacientes idosos”%2°,
Em casos de hipertrofia ventricular, a auséncia de dilatacdo significativa do ventriculo esquerdo,
associada a disfuncdo diastdlica precoce e espessamento difuso do miocérdio pode indicar um padréo
infiltrativo. Adicionalmente, achados, como espessamento valvar, hipertrofia septal desproporcional,
envolvimento do septo interatrial e alteracbes de condugdo, como bloqueios de ramo e bradicardia,
reforcam a suspeita diagnostica de ATTRyv, diferindo dos padrdes observados em miocardiopatias
ndo infiltrativas®1%12, Nesse contexto, a ressonancia magnética cardiaca, por meio da deteccio de
realce tardio transmural e da elevacdo do volume extracelular, associada ao ecocardiograma com
padrdo especifico de deformacdo longitudinal ("strain™) apical preservada, tem papel relevante na
distingdo entre as etiologias possiveisi®*?,

A presenga de pressao de enchimento do atrio esquerdo normal (E/e’ = 7,5) e a discreta
insuficiéncia valvar corroboram o estdgio inicial da doenca, o que é favoravel para a conducédo
terapéutica e acompanhamento especializado precoce®*2. O quadro clinico, aliado ao ecocardiograma

com hipertrofia ventricular concéntrica e funcdo diastolica alterada, levanta alta suspeicdo de
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infiltracdo amiloide, apesar da fracdo de ejecdo preservada, 0 que € comum nas fases iniciais da
cardiomiopatia amiloide”°.

O reconhecimento e encaminhamento oportuno ao servigo de cardiologia, como realizado
neste caso, sdo fundamentais para a estratificacao de risco, confirmacao diagnostica e inicio precoce
de terapias modificadoras da doencga. Entre as op¢Oes terapéuticas atualmente disponiveis, destaca-se
o tafamidis, um estabilizador da transtirretina que atua impedindo a dissociacédo do tetramero de TTR
em mondmeros instaveis, processo inicial da formacdo de fibrilas amiloides. Evidéncias clinicas
demonstram que o uso de tafamidis 20 mg ou 80 mg por via oral, uma vez ao dia, estd associado a
reducdo da mortalidade por causas cardiovasculares e da taxa de hospitalizagfes por insuficiéncia
cardiaca em pacientes com ATTRv, especialmente quando iniciado em estagios precoces da
doenca®*?,

Os efeitos adversos do tafamidis séo, em geral, leves, sendo os mais frequentemente relatados
dor abdominal, infec¢Bes urinarias e sintomas gastrointestinais inespecificos. A boa tolerabilidade do
farmaco e seu perfil de seguranca favoravel o tornam uma escolha de primeira linha para o tratamento
da cardiomiopatia por ATTRv sintomatica. Além disso, estudos demonstram que quanto mais precoce
0 inicio da terapéutica, melhores os desfechos clinicos, com melhora da capacidade funcional,
estabilizacio da qualidade de vida e retardo na progressdo da disfungdo cardiaca®*2.

Outras abordagens terapéuticas vém sendo investigadas e, em alguns casos, utilizadas de
forma complementar ou alternativa. Entre elas, incluem-se os inibidores de sintese hepética de
transtirretina, como o patisiran (um RNA de interferéncia) e o0 inotersen (um
oligonucleotideoantissenso), mais utilizados em casos com envolvimento neurolégico, mas com
efeitos cardiacos promissores descritos em estudos recentes. Terapias em investigacdo, como 0s
agentes de silenciamento génico de nova geracgéo e os eliminadores de fibrilas amiloides, representam
estratégias emergentes com potencial para alterar substancialmente o curso da doenca. A escolha
terapéutica deve considerar o estagio clinico, a forma fenotipica predominante (cardiaca ou mista), o
perfil genético e as comorbidades do paciente, com acompanhamento multidisciplinar
especializado®*?.

Este caso reforca a importancia do rastreio genético em pacientes com histéria familiar
positiva, mesmo quando os sintomas sdo inespecificos e destaca a utilidade do ecocardiograma com
Doppler tecidual como ferramenta sensivel para detec¢do precoce de disfuncédo diastolica associada

a cardiomiopatia amiloide!®*3,
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Concluséao

A ATTRv € uma condicdo ainda pouco diagnosticada, mas de grande relevancia clinica, cuja
identificacdo precoce é essencial para o tratamento eficaz e melhora do prognoéstico. O caso
apresentado destaca a importancia de uma investigagdo clinica detalhada, incluindo uma anamnese
direcionada e o levantamento do histdrico familiar, além da utilizacdo de exames complementares,
como o ecocardiograma com Doppler tecidual e a analise genética do gene TTR.

A auséncia de sinais classicos, como a baixa voltagem no eletrocardiograma, demonstra a
variabilidade das manifestacdes clinicas da ATTRv e reforca a necessidade de uma abordagem
diagndstica ampla. O diagnostico precoce possibilita a introducéo oportuna de terapias que podem
modificar o curso da doenca, retardar a progressao da cardiomiopatia e melhorar a qualidade de vida

dos pacientes.
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