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Desvendando os Desafios no Diagnostico da Amiloidose Cardiaca
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A amiloidose transtirretina (ATTR) é uma patologia genética
rara que leva a cardiomiopatia infiltrativa potencialmente
fatal, representando a forma mais comum de cardiomiopatia
restritiva hereditaria.' O gene da transtirretina (TTR) esta
localizado no cromossomo 18¢12.1 com heranga autossomica
dominante e penetrancia varidvel.? A ATTR apresenta
manifestagoes clinicas heterogéneas, sendo o envolvimento
cardiaco o principal marcador de mau prognéstico. A
amiloidose cardiaca (AC), uma condigao rara e muitas vezes
negligenciada, emergiu como um desafio significativo no
campo da cardiologia. Esse disttrbio apresenta uma série de
dificuldades para o diagnéstico precoce e preciso.'*

Atualmente, a disponibilidade de testes genéticos
identificou uma populagao portadora da variante genética
sem o fenétipo de AC.'"? Contudo, devido a evolucao
progressiva e lenta da doenga, a identificacdo exata do
envolvimento cardiaco permanece desconhecida.**

A complexidade da AC reside, em parte, na diversidade
de sintomas que pode apresentar. Desde fadiga e falta
de ar até irregularidades cardiacas, os sinais podem ser
atribuidos a uma variedade de condigbes, tornando a
identificacdo da AC um desafio para os cardiologistas. A AC
é frequentemente confundida com outras cardiopatias mais
comuns, resultando em diagnésticos tardios ou até mesmo
incorretos.” A busca por métodos diagnésticos mais eficazes
e acessiveis é urgente.

Nesse contexto, exames diagndsticos como a
ecocardiografia bidimensional com speckle-tracking
(2D-STE), a ressonancia magnética cardiaca ou a cintilografia
miocdrdica com pirofosfato tém sido a base para o
rastreamento e monitoramento dessa condigdo.'*”* Apesar
dos avangos tecnolégicos, o 2D-STE continua sendo a pedra
angular na avaliagao inicial do envolvimento cardiaco em
cardiomiopatias devido a sua nao invasividade, precisdo,
baixo custo e facilidade de acessibilidade.®
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No entanto, a utilidade do 2D-STE para a andlise da
deformagao biventricular ndo é relatada em uma populagao
portadora sem AC. Alguns estudos demonstraram que o strain
biventricular global e regional é menor em individuos com
TTR geneticamente confirmada antes do desenvolvimento
da AC."01

Na busca pelo diagndstico precoce, em “Avaliacdo
cintilografica e ecocardiogréfica em portadores de variantes
patogénicas ou provavelmente patogénicas do gene TTR
sem envolvimento cardiaco manifesto”,'? publicado nesta
edicao, avaliou o envolvimento cardiaco na ATTR por meio de
cintilografia com pirofosfato e ecocardiografia com strain para
identificar detecgao precoce de comprometimento cardiaco
nesses pacientes.'

Para responder a essa questdo, os autores realizaram um
estudo transversal com uma amostra de conveniéncia de
pacientes acompanhados no ambulatério de doencas raras
de um centro tercidrio brasileiro. Esses pacientes tinham
diagnéstico confirmado de polineuropatia amiloide familiar
(PAF) ou eram parentes do caso indice da forma neuroldgica
da doenca.™

O objetivo foi avaliar a prevaléncia de envolvimento
cardfaco subclinico; analisar achados de cintilografia e
ecocardiografia; avaliar a associagao entre a presenga de PAF
e envolvimento cardiaco subclinico; e determinar se uma
mutacao especifica pode aumentar o envolvimento cardiaco.
O estudo focou em uma populagao adulta com diagnéstico de
variante genética no gene da transtirretina associada a forma
neuroldgica, mas que era cardiovascularmente assintomética.'
Foram avaliados 23 pacientes, dos quais 9 (39,1%; 1C 95%
= 29-49%) preencheram os critérios para envolvimento
cardiaco, com 6 (26%) preenchendo critérios baseados
apenas no strain longitudinal global (SGL). Ndo houve
associagdo entre PAF e portadores assintomdticos, avaliada
por ecocardiograma de strain e cintilografia com pirofosfato
(p=0,19). A velocidade da onda e’ septal foi a Gnica variavel
que diferiu significativamente entre individuos com e sem
SLG reduzido, com drea sob a curva ROC de 0,80 (IC 95%
= 0,61-0,98, p=0,027). A melhor acuracia diagnéstica foi
alcangada com velocidade da onda e’ septal menor ou igual
a 8,5 cm/s. Nao houve associagao entre o tipo de mutagao
e a presenga de envolvimento cardfaco pré-clinico (37,5%,
p=0,90)."2

Na interpretagdo desses resultados é fundamental
considerar o desenho do estudo, que representa uma amostra
parcial da populagdo de pacientes atendidos no centro
terciario, o fato de a ecocardiografia ter sido realizada por
um dnico profissional e o pequeno tamanho da amostra. Os
autores reconhecem essas limitacoes.
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Para concluir, Silva et al.,'> demonstraram que o
envolvimento cardiaco subclinico foi frequente em uma
amostra de portadores cardiovasculares assintomaticos da
variante genética da TTR. O achado ecocardiografico mais
comum no estudo foi a reducao do strain longitudinal global
do ventriculo esquerdo. Nao houve associagao entre PAF e
envolvimento cardiaco subclinico, e nem o tipo de variante
genética foi associado ao envolvimento cardiaco precoce.
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