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Amiloidosis como causa de polineuropatia
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RESUMEN

La amiloidosis es una de las causas mas comunes de polineuropatia junto con la diabetes mellitus y el alcoholismo. Se presentan dos
casos de polineuropatia de fibras finas secundarias a amiloidosis. El primer caso es el de un hombre con polineuropatia amiloidotica
familiar (FAP) que consulta por dolor quemante distal de instalacion brusca, antecedentes de hipotension ortostatica, disfuncion eréctil
refractaria a tratamiento y desequilibrios gastrointestinales. El segundo caso es el de una mujer con amiloidosis sistémica que se pre-
senta con dolor neuropatico en las extremidades inferiores, diarrea y fiebre durante cuatro semanas con un examen neurolégico y un
EMG normal.
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AMYLOID NEUROPATHY

ABSTRACT

The most common causes of neuropathy are diabetes mellitus, alcoholism, amyloidosis. The most common neuropathy in systemic amyloidosis is
a small fiber axonal polyneuropathy . The first case is that of a man with Familial Amyloid Polyneuropathy (FAP). He stated with distal burning
pain of sudden installation, history of orthostatic hypotension, erectile dysfunction refractory to treatment and gastrointestinal irregularities. The
second case is that of a woman with systemic amyloidosis presenting with neuropathic pain in the lower extremities, diarrhea and fever for four

weeks with a neurological examination and a normal EMG.
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AMILOIDOSIS HEREDITARIA

Se trata de un hombre de 37 aflos que consulta por un dolor
quemante distal de instalacion brusca con diagndstico de
polineuropatia termoalgésica. El paciente fue adoptado
desde el nacimiento.

Tiene como antecedentes hipotension ortostatica, dis-
funcion eréctil refractaria a tratamiento y desequilibrios
gastrointestinales. No presenta pérdida de peso, sudoracion
o debilidad ni tampoco una reciente exposicion a toxicos
o0 a una infeccion. Al examen fisico, su presion arterial
era 110/70, sin edema, organomegalias, linfadenopatia,
ni lesiones dermatolégicas. El tono, fuerza, reflejos de los
musculos de las extremidades superiores y examenes de
pares craneales eran normales. Al examinar las extremida-
des inferiores fue notable la pérdida de sensibilidad con hi-
potermoalgesia de los pies a las rodillas. La propiocepcion
y batiestesia estaban preservadas. El examen de laboratorio
descarta diabetes, trastornos hematologicos, sifilis y otras
enfermedades infecciosas; uremia, vitaminas y perfil hor-

Recibido 20/08/2013 Aceptado 29/08/2013
Servicio de Medicina Interna (A.A., D.G.), Servicio de Clinica
Médica (M.L.P.M., M.B., F.G.B.Q.), Seccion Hematologia (E.N.).
Hospital Italiano de Buenos Aires

Correspondencia: adela.aguirre@hospitalitaliano.org.ar

monal se encontraban normales. En el electromiograma
realizado con velocidades de conduccion se observo caida
de la amplitud de los nervios tibiales posteriores, pero
no se observo en los nervios surales. La puncion lumbar
para descartar enfermedades inflamatorias, infecciosas,
neoplésicas o desmielinizantes fue negativa. La biopsia
de nervio sural revel6 compromiso axonal severo con
depdsitos de amiloide. Las cadenas livianas en suero y
orina fueron normales y se descartaron las enfermedades
inflamatorias cronicas. No pudieron evaluarse las afec-
ciones hereditarias debido a su condicién de adoptado.
Con el fin de evaluar la extension de la enfermedad se
realizaron otros estudios tales como una resonancia
magnética, que era normal y pruebas cardiovasculares
como un Holter de 24 horas. Todas fueron negativas. La
aneyaculacion estaba relacionada con la neuropatia. La
mutacion transtiretina (TTR) TTR Val30Met' fue positiva
y entro en lista de trasplante hepatico.

AMILOIDOSIS SISTEMICA

Este caso es el de una mujer de 68 afios que se ha presen-
tado en nuestro hospital con dolor en las extremidades
inferiores y diarrea durante 4 semanas.

Tiene antecedentes de fibrilacion auricular, insuficiencia
cardiaca congestiva con disfuncion sistélica severa, hi-
pertension arterial, dislipidemia y obesidad. La paciente
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nego6 el uso de tabaco y el consumo excesivo de alcohol
y otras sustancias toxicas.

No hay datos relevantes en el examen fisico regular, aun-
que expresa dolor punzante simétrico en miembros infe-
riores con compromiso desde los pies hasta las rodillas. No
presenta déficit motor o sensible y conserva la propiocep-
cion. Fueron relevantes la alodinia y el entumecimiento.
El laboratorio de sangre periférica, el analisis de orina y
el examen de heces fueron normales. La tomografia com-
putarizada (TC) no mostr6 datos relevantes. La diarrea se
resolvié espontaneamente.

El diagnostico diferencial del dolor punzante en las ex-
tremidades inferiores incluye diagnosticos tales como
el dolor neuropético sin causa aparente, la enfermedad
vascular periférica, eritromelalgia, sindrome de piernas
inquietas, sindrome de compresion radicular y fascitis
plantar.

El EMG mostro6 una velocidad de conduccion conservada.
No mostré patréon desmielinizante o axonal. El diagnds-
tico presuntivo fue de neuropatia de fibras finas, en el
cual el examen neurologico y EMG suelen ser normales.
La puncioén-aspiracion de médula dsea, tinciéon de rojo
Congo, el proteinograma y una tomografia por emision
de positrones (PET) dieron resultados negativos. En la
biopsia de tejido graso se informa: losange de la piel de
2 x 0,7 cm, mas 0,4 cm de tejido subcutaneo. Superfi-
cie blanquecina, tejido elastico blanco de consistencia
firme. La microscopia dptica mostro fibras de colageno
engrosadas hialinizadas, con metacromasia con técnica
de Congo rojo. Todos estos datos revelan el diagnostico
de amiloidosis. Aproximadamente al afio del diagnostico
la paciente fallece fuera del hospital.

DISCUSION

Los nervios periféricos son susceptibles ante una variedad
de factores toxicos, inflamatorios, hereditarios, infeccio-
sos y para infecciosos, que pueden perjudicar su funcion,
conduciendo a la enfermedad clinica de la polineuropatia.
La polineuropatia amiloidea tiene como caracteristica la

Vol 34 | N° 1 | Marzo 2014

afectacion de fibras finas. Suele presentarse con ardor distal
a proximal, alodinia, disestesias e hipotermoalgesia. El
examen neurologico es normal ya que evalua fibras grue-
sas, por lo que el EMG suele ser normal. El diagndstico
es por ende clinico. Con el avance de la enfermedad se
afectan las fibras gruesas con la caracteristica marcha en
Steppage o “equina’.

La amiloidosis hereditaria familiar se presenta en zonas
endémicas, tal como sucede en Portugal, Suecia y Japon;
sin embargo en la Argentina lo hace de una forma inusual
generando diagnosticos tardios y por lo tanto mayor
morbimortalidad. La amiloidosis familiar se encuentra
asociada con la presencia de una proteina llamada trans-
tiretina' que, en condiciones normales, cumple la funcion
de transportar tiroxina y la proteina fijadora de retinol.
Es el mayor constituyente de los depdsitos de amiloides
a nivel de los nervios periféricos y produce polineuropa-
tias y/o miocardiopatia amiloidea familiar. La neuropatia
periférica sensorial y motora mixta y/o la neuropatia auto-
ndmica son caracteristicas prominentes en la amiloidosis
hereditaria (FAP) y en la amiloidosis sistémica (o AL). Se
presenta con sintomas variables como adormecimiento,
parestesias y dolor, pero estos sintomas son frecuentes
en otras neuropatias periféricas de diferente etiologia. La
disfuncion vesical, irregularidades intestinales y el hallaz-
go de hipotension ortostatica pueden estar relacionados
con disfuncion del sistema nervioso auténomo.?> Cuando
la neuropatia es la forma de presentacion, el diagndstico
suele retrasarse. Una mencion especial merece el sindrome
del tunel carpiano, que puede ser la primera manifestacion
de una amiloidosis sistémica.

La amiloidosis sistémica tiene una supervivencia media de
20 meses y la causa principal de muerte es la insuficiencia
renal y cardiaca,’ mientras que la hereditaria con mutacion
Val30Met tiene una sobrevida menor de diez afios. Es
importante el diagnostico de amiloidosis con afectacion
neuronal de manera temprana por el rapido avance de la
enfermedad asi como también promover el estudio de los
familiares del paciente afectado.
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