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1243 - LA SENSIBILIZACION EN AMILOIDOSIS, ¢EN QUE PUNTO ESTAMOS?
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Resumen

Objetivos. Analizar las caracteristicas diferenciales en la practica clinica habitual, evaluando |os cambios
observados debido al aumento de deteccion de amiloidosis en los Ultimos afios, con especial atencion alas
estrategias diagnosticas y terapéuticas.

Métodos: Se realiz6 un estudio observacional descriptivo retrospectivo de pacientes sometidos a estudio
genético por sospecha de amiloidosis en nuestro hospital, en los Ultimos 9 afios. Incluye pacientes fuera del
area de salud, pero pertenecientes a nuestra comunidad, dada lafuncién de CSUR de Cardiopatias Familiares.
Se recogieron variables demogréficas, afio de solicitud y resultado del estudio genético, asi como tratamiento
administrado. Se analizaron en dos periodos. 2016-2019, COVID-19 y 2021-2024.

Resultados: Se incluyeron 234 pacientes con sospecha de amiloidosis alos cuales se les solicito estudio
genético. De estos, 157 (67,7%) eran varones, con edad media en € momento de solicitud del estudio de
77,30 (DE: 15,46) afios. Durante los primeros cuatro afos, se solicitaron 31 (13,4%) estudios genéticos para
amiloidosis frente a 201 (86,6%) en & segundo periodo, con un aumento de 6,5 veces. La solicitud se reaizo
a una edad media significativamente méas temprana en el periodo reciente (74,16 vs. 80,42 afios, p = 0,003).
Asimismo, hubo un incremento significativo en la proporcién de mujeres evaluadas (12,9 vs. 35,3%, p =
0,013). Laforma més frecuentemente diagnosticada fue laamiloidosis por transtirretina wild-type (ATTRwt),
con 131 casos, diferencia con significacion estadistica (p = 0,004). No recibieron tratamiento modificador de
enfermedad el 85,5% de |os pacientes. De los 34 tratados, solo 17 (7,3%) iniciaron tratamiento con tafamidis
61 mg (12 con laformawild-type), y 6 (2,6%) tafamidis 20 mg. Dos pacientes con ATTR hereditaria
recibieron silenciadores genéticos (patisiran y vutrisiran). Se administro tratamiento hematol dgico en 6 casos
de AL y terapiainmunomoduladoraen 2 de AA. Ademés, 50 (31,6%) de |os pacientes que presentaban
afectacion cardiacarecibieron ISGLT2.

Clasificacion Diagnostico 2016-2019 |COVID-19 2021-2024 [Total

Sin amiloidosis 1 68 69
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AmiloidosisATTRv 5 19 24

Amiloidosis ATTwt 22 109 131

Amiloidosis AL 3 5 8

Amiloidosis AA 0 2 2

Total 31 0 203 234

ATTRv: amiloidosis por
transtirretina hereditaria;
ATTRwt: amiloidosis por
transtirretina wild-type.

Discusion: Este estudio muestra un aumento en la solicitud de estudios genéticos para amiloidosis en los
ultimos afos, reflejando mayor concienciacion clinica, avances diagnosticos 'y disponibilidad terapéutica.
Este hecho acompariado de un descenso en la edad mediay un aumento de mujeres evaluadas, sugiere una
expansion del perfil clinico del paciente sospechoso por ampliacion del umbral diagnéstico. Pese al
incremento diagndstico, el tratamiento especifico sigue siendo limitado, principalmente por sintomas
avanzados de insuficiencia cardiaca, estadios terminales de insuficiencia renal, limitacion funcional y/o
fallecimiento. Aungue hubo una tendencia hacia un inicio mas precoz del tratamiento en los Ultimos afios, no
alcanzo significacion estadistica. La utilizacion de ISGL T2 fue relativamente frecuente, probablemente por
su valor en insuficiencia cardiaca con FEV| preservada.

Conclusiones. Desde 2020, se ha observado un aumento significativo en la solicitud de estudios genéticos
paraamiloidosis, siendo la ATTRwt la forma més frecuentemente identificada. No obstante, su tratamiento
especifico contintia siendo escaso, a pesar de la disponibilidad de terapias modificadoras. Aunque se ha
avanzado en el diagndstico precoz, persiste una brecha con respecto al inicio de tratamiento, 10 que subraya
la necesidad de mejorar las estrategias terapéuticas y de profundizar en €l papel de farmacos como los
ISGLT2 en el abordaje de esta enfermedad sistémica.
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