AMILOIDOSE HEREDITARIA ATTR
O QUE E A AMILOIDOSE HEREDITARIA ATTR?

A Amiloidose Hereditaria ATTR (Transtorno de Amiloidose com Transtorno de Fibras de
Transtirretina) é uma condigdo rara causada por uma mutagdo genética que leva a
deposi¢do de proteinas anormais (amiloides) em diferentes érgdos e tecidos do
corpo. A principal proteina envolvida é a transtirretina (TTR), que, quando alterada,
forma depdsitos que prejudicam a fungdo normal dos érgdos afetados.

Esta forma de amiloidose é hereditaria, ou seja, é transmitida geneticamente e pode
ser passada de geracdo para geragao.

POLINEUROPATIA AMILOIDOTICA FAMILIAR (PAF-TTR)

A Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF-TTR) & uma das formas clinicas da
Amiloidose Hereditaria ATTR, caracterizada principalmente pelo acometimento dos
nervos periféricos e autondmicos. Os pacientes frequentemente apresentam dor
neuropatica, fraqueza muscular progressiva, alteragcdes gastrointestinais e disfungdo
autondmica, como hipotensdo postural e distirbios urinarios. A forma mais comum da
PAF-TTR estd associada & mutagdo Val30Met (V30M), com alta prevaléncia em regides
de Portugal, Brasil e Japao.

CAUSAS E FATORES DE RISCO

A Amiloidose Hereditaria ATTR & causada por mutagdes no gene que codifica a proteina
transtirretina (TTR). Quando esse gene apresenta uma mutagdo, a proteina transtirretina se
torna instdvel, acumulando-se nos orgdos em forma de depésitos de amiloide, o que
prejudica a fungdo desses érgdos.

Mutagdo genética: a doenga & transmitida de forma autossdmica dominante, ou seja, basta
um dos pais ter a mutagdo para que haja risco de transmissdo aos filhos.

Idade avancada: embora os sintomas possam comegar em qualquer idade, geralmente se
manifestam apdés os 30 anos.

Histéria familiar: a presen¢a de casos familiares aumenta o risco de desenvolvimento da

doenga.
SINTOMAS COMUNS

A Amiloidose Hereditaria ATTR pode afetar varios érgdos, sendo mais comum a afetar os
nervos periféricos, o coragdo e os rins. Os sintomas podem ser variados e progressivos:
Neurolégicos
Neuropatia periférica: formigamento, dor e perda de sensibilidade nos pés e maos.
Fragueza muscular: dificuldade para caminhar, equilibrio comprometido.
Autonbémico: alteragdes no controle de fungdes automaticas do corpo, como pressdo
arterial e digest3o.
Cardiacos
Insuficiéncia cardiaca: o acimulo de amildide no coragdo pode causar dificuldade no
bombeamento de sangue, resultando em cansago, falta de ar e inchago nas pernas.
Arritmias: Alteragdes no ritmo cardiaco, podendo causar palpitagdes ou desmaios.



Renais

Insuficiéncia renal: o depdsito de amiléide nos rins pode afetar sua fungdo, levando a
problemas renais graves.

Gastrointestinais

Diarreia ou constipagdo: o sistema digestivo pode ser afetado, provocando disturbios
intestinais.

DESAFIOS DIAGNOSTICOS

A Amiloidose Hereditaria ATTR pode ser dificil de diagnosticar, pois seus sintomas podem se
assemelhar a varias outras condigdes, incluindo doengas cardiacas, neuropatias e problemas
renais. Além disso, como a doeng¢a é rara, pode ser diagnosticada tardiamente, o que torna o
tratamento mais desafiador.

Diagnéstico definitivo geralmente envolve

Biopsia de tecido: a confirmagdo de depésitos de amiléide em oérgéos afetados.

Exames genéticos: identificagdo de mutagdes no gene TTR.

Exames de imagem: como ecocardiograma, ressonancia magnética ou tomografia
computadorizada, para observar o envolvimento de 6rgdos, especialmente o coragao.

Testes de fungdo cardiaca e renal: para avaliar o grau de comprometimento desses 6rgaos.

TRATAMENTO

O tratamento da Amiloidose Hereditaria ATTR tem como objetivo controlar os sintomas,
reduzir os depésitos de amildide e prevenir a progressao da doenca.

PROGNOSTICO E QUALIDADE DE VIDA

A Amiloidose Hereditaria ATTR é uma doenga progressiva e, se ndo tratada adequadamente,
pode levar a complicagdes graves e até a morte precoce. No entanto, com o diagnéstico
precoce e o tratamento adequado, é possivel controlar os sintomas e melhorar a qualidade
de vida dos pacientes. O acompanhamento médico continuo e a ades3o ao tratamento sdo
essenciais para o manejo eficaz da doenga.

FONTE:

Gertz MA. Hereditary ATTR Amyloidosis: Burden of lliness and Diagnostic
Challenges. Am J Manag Care, 20I7; 23:5107-Sl12.

@—iﬁ‘m’ i
WWW.AFAGBRASIL.ORG.BR
0800 777 2902




