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UMMARY

Systemic Amyloidosis is a
disease caused by abnormal
deposition of misfolded
proteins produced by clonal
expansion of plasma cells in
the bone marrow, with very
heterogeneous manifestations
affecting various organs mainly
kidneys, heart and liver. It is
essential to suspect the presence
of this pathology, because
the diagnosis is not easy and
without treatment it leads to
death within a few years.

NTRODUCCION

La amilodosis es una enfermedad
muy infrecuente cuyo diagnostico
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es dificil de realizar y sus
manifestaciones  clinicas  son
sumamente variadas, los 6rganos
mas comunmente afectados
son los rifiones, el corazon y el
higado. El diagnostico oportuno
es de vital importancia para asi
mejorar la supervivencia de estos

pacientes.
TIOLOGIA

La amiloidosis sistémica, también
llamada generalizada, es causada
por el deposito anormal de fibrillas
de amieloide”, constituidas por
proteinas mal plegadas que se
almacenan en organos y tejidos.

Estas  inmunoglobulinas  son
originadas
clonal de plasmocitos en
la médula osea®. El
plegamiento de estas proteinas le
confieren propiedades tincionales
caracteristicas que ayudan en
su diagnostico. La clasificacion
de la amiloidosis depende de
si el deposito de proteinas
es sisttmico o localizado,
hereditario o adquirido y por
sus manifestaciones clinicas. La

por la expansion

mal

amiloidosis sistémica es la forma
mas frecuente de presentacion
en Estados Unidos,
incidencia de 4,5 casos por
cada 100000 habitantes® y es el

con una
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objetivo del presente trabajo.

ANIFESTACIONES
CLINICAS
Habitualmente esta patologia

se manifiesta posterior a la
cuarta década de vida, con una
evolucion rapida que inicia con
sintomatologia heterogénea y
no patognomonica para después
afectar oOrganos especificos que
hacen sospechar su presencia.
Los 6rganos mas frecuentemente
afectados son los rifiones, en un
70-80% de los pacientes, quienes
pueden presentar una proteinuria
en rango nefrotico no diabética,
sumado a hipoalbuminemia,
hipercolesterolemia y anasarca.
El segundo lugar en afectacion
organica (50-60%) es el corazon®,
constituyendo la principal causa
de mortalidad. La cardiopatia
se presenta comunmente como
fatiga, al
puede observarse un patron de
pseudoinfarto y a la exploracion
ecocardiografica se  puede
detectar una insuficiencia valvular
mitral, pero que arroja resultados
negativos a la angiografia
cardiaca. En el higado (afectado

electrocardiograma

en un 13%) se puede encontrar
datos de hepatomegalia,
elevacion de la fosfatasa alcalina
y colestasis, ain asi se observan
patrones homogéneos en los
estudios de imagen. En ocasiones
se presenta, debido al déficit
de factor X de la coagulacion,
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equimosis  subcutaneas  con
especial predominio en zona
periocular,  constituyendo el
signo de ojos de mapache. Un
signo poco sensible, pero muy
especifico es la macroglosia, la
cual se presenta en 10 % de los

pacientes”.
IAGNOSTICO

Pacientes candidatos para
tamizaje por amiloidosis, pueden
ser: aquellos con proteinuria no
diabética, cardiomiopatias sin
factores de riesgo isquémicos
y hepatomegalia de origen
no claro®. deben
considerarse para el tamizaje, a las
personas con hallazgos al examen
fisico que nos hagan sospechar de

amiloidosis. Por definicién, en la

También

amiloidosis existe una discrasia
de células plasmaticas que se

traduce como anormalidades
en las inmunoglobulinas
detectables por electroforesis

de inmunofijacion en el suero
o en la orina. Si se detecta una
proteina deben
realizarse pruebas confirmatorias,
ya que la sola identificacion
de esta proteina no asegura la
presencia de la enfermedad, en
ancianos aparecen gammapatias
monoclonales de importancia no
precisada®. El siguiente paso, es
la aspiracion de médula 6sea y
tejido subcutdneo, para realizar

monoclonal,

la tincion con Congo rojo, que
genera una birrefringencia verde

caracteristica con la microscopia
con luz polarizada®. En un
90% de los pacientes se puede
encontrar mayor porcentaje de
plasmocitos de un 5 a un 30% de
células nucleadas en la médula
6sea. Incluso con estas pruebas
confirmatorias, es
conocereltipodeproteinacausante
para lo que se utilizan métodos
como inmunohistoquimica o0
microscopia inmunoelectronica®.

necesario

RATAMIENTO

Debido a que en la amiloidosis
sistémica se afectan multiples
Organos'’, si no se brinda
tratamiento oportuno la
expectativa de vida posterior
al diagndstico es de uno a
dos afios. El tratamiento ideal
para esta enfermedad deberia
estar enfocado a desplegar las
proteinas anormales, pero en la
actualidad no se ha conseguido
que ningun medicamento logre
este fin, motivo por el cual el
tratamiento va enfocado hacia los
plasmocitos clonales. La terapia
mas beneficiosa hasta el momento
es la utilizacion de quimioterapia
sumada a  esteroides, la
combinacion mas eficaz es la de
Melfalan con dexametasona?),
que mejoran calidad de vida y
supervivencia a 5 afios'”, a pesar
de que la dexametasona no es
bien tolerada en pacientes con
cardiopatia o edema graves®.
El utilizar melfalan IV junto



con trasplante de células madre
logra que se alcancen remisiones
completas en cerca del 40% de los
casos. Lastimosamente no todos
los pacientes son candidatos
a trasplante de células madre
y dicha terapéutica presenta
alta mortalidad aun en centros
especializados. Se puede brindar
seguimiento de la afeccion
cardiaca y de la efectividad
del tratamiento a través de los
biomarcadores miocardicos como
la troponina.
ESUMEN
La amiloidosis sistémica es
una enfermedad producida por
depodsito anormal de proteinas
mal plegadas producidas
por la expansion clonal de
plasmocitos en la
osea, con manifestaciones
muy heterogéneas que afectan
varios

médula

organos principalmente

riftones, corazén e higado.

AGUILERA: AMILOIDOSIS SISTEMICA m

Primordialmente es importante
sospechar su presencia ya que el
diagnoéstico no es sencillo y sin
tratamiento conlleva a la muerte
€n pocos anos.
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