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Resumen

Objetivo: la amiloidosis cardiaca por transtiretina es reconocida como una causa fre-
cuente de falla cardiaca. Sin embargo, su incidencia y prevalencia no es clara debido a
una baja comprensién de la condicién por parte del personal médico, la complejidad
diagnéstica y la variabilidad de la presentacidn clinica. Estos factores contribuyen al
subdiagnéstico, tratamiento tardio y bajo pronéstico. En los dltimos afios ha incre-
mentado el interés por el estudio de esta condicién motivada por el reconocimiento
de nuevas estrategias de diagndstico y manejo que impactan en los desenlaces. Por lo
anterior, es necesario identificar el nivel de conocimiento de la enfermedad en nuestro
pafs, las necesidades en el proceso de atencidn y las estrategias de manejo descritas
que puedan aplicarse en el medio. Metodologia y resultados: se realizé una revision
bibliografica respecto a modelos de atencién de pacientes con esta enfermedad, asi
como de herramientas de diagndstico y estrategias de tratamiento. Los resultados de
la revision sefialan que el trabajo multidisciplinario es esencial para el abordaje clinico
acertado de la amiloidosis cardiaca por transtiretina y el uso eficiente de los recursos
en salud. Para esto, es fundamental la implementacién de modelos colaborativos de
atencién, la coordinacién entre el personal de atencién, administrativo, proveedores
y grupos de cuidado, la prestacién de telesalud, y la promocién de educacién e inves-
tigacion en centros de referencia. Conclusién: la amiloidosis por transtiretina es un
diagnéstico poco frecuente con baja sospecha clinica y comprensién de la condicién,
para lo cual se requiere capacitacién del talento humano, disminuir barreras de acceso
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a los servicios, educacién de pacientes e incremento del conocimiento en forma global,
implementando un modelo de atencién basado en el manejo interdisciplinario desde
centros de experticia que cuenten con todos los recursos necesarios para la atencién de
patologia de alta complejidad, lo cual ha demostrado impacto en el pronéstico clinico, asf
como el uso eficiente de los recursos en salud.

Palabras clave: amiloidosis, amiloidosis de cadenas ligeras de las inmunoglobulinas, en-
fermedades raras, grupo de atencién al paciente

Abstract

Objective: transthyretin cardiac amyloidosis is recognized as a frequent cause of heart
failure. However, its incidence and prevalence are unclear due to medical personnel’s low
understanding of the condition, diagnostic complexity, and variability of clinical presenta-
tion. These factors contribute to underdiagnosis, delayed treatment, and poor prognosis.
In recent years, interest in the study of this condition has increased due to the recogni-
tion of new diagnostic and management strategies that impact outcomes. Therefore, it
is necessary to identify the level of knowledge of the disease in our country, the needs in
the care process, and the management strategies described that can be applied in the
environment. Methodology and results: a bibliographic review was carried out regarding
models of care for patients with this disease, as well as diagnostic tools and treatment
strategies. The results of the review indicate that multidisciplinary work is essential for
the successful clinical approach to transthyretin cardiac amyloidosis and the efficient use
of health resources. Fundamental to this is the implementation of collaborative models
of care, coordination between care staff, administrative staff, providers, and care groups,
the provision of telehealth, and the promotion of education and research in referral cen-
ters. Conclusion: transthyretin amyloidosis is an infrequent diagnosis with low clinical
suspicion and understanding of the condition, which requires training of human talent,
reducing barriers to access to services, patient education and increasing knowledge glo-
bally, implementing a model of care based on interdisciplinary management from centers
of expertise that have all the necessary resources for the care of highly complex pathology,
which has shown impact on clinical prognosis, as well as efficient use of health resources.

Key words: amyloidosis, immunoglobulin light chain amyloidosis, rare diseases, patient
care group.

Resumo

Objetivo: a amiloidose cardiaca por transtirretina é reconhecida como uma causa fre-
quente de insuficiéncia cardiaca. Contudo, a sua incidéncia e prevaléncia ndo sao claras
devido a uma baixa compreens3o da doenca por parte do pessoal médico, a complexi-
dade do diagnéstico e a variabilidade da apresentagdo clinica. Estes fatores contribuem
para o subdiagndstico, o atraso no tratamento e o mau progndstico. Nos ultimos anos,
o interesse no estudo desta doenga aumentou devido ao reconhecimento de novas es-
tratégias de diagndstico e de gestdo que tém impacto nos resultados. Portanto, é neces-
sdrio identificar o nivel de conhecimento da doenca no nosso pais, as necessidades no
processo de cuidado e as estratégias de manejo descritas que podem ser aplicadas no
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ambiente. Metodologia e resultados: foi efetuada uma revisio bibliogréfica sobre mo-
delos de cuidados para pacientes com esta doenca, bem como sobre ferramentas de
diagndstico e estratégias de tratamento. Os resultados da revisdo indicam que o tra-
balho multidisciplinar é essencial para o sucesso da abordagem clinica da amiloidose
cardiaca por transtirretina e para a utilizagdo eficiente dos recursos de satde. Para tal,
é fundamental a implementagdo de modelos colaborativos de cuidados, a coordenagao
entre pessoal de cuidados, pessoal administrativo, prestadores e grupos de cuidados,
a disponibilizagao de tele-salide e a promocao da educagao e investigacdo em centros
de referéncia. Conclusdo: a amiloidose transtirretinica é um diagndstico pouco frequen-
te, com baixa suspei¢do clinica e compreensado da patologia, o que requer a formagao
de talento humano, a reducio das barreiras de acesso aos servicos, a educacgio dos
doentes e o aumento do conhecimento a nivel global, implementando um modelo de
cuidados baseado na gestao interdisciplinar a partir de centros especializados que dis-
ponham de todos os recursos necessdrios para o atendimento de patologia de elevada
complexidade, o que tem demonstrado impacto no prognéstico clinico, bem como na
utilizagdo eficiente dos recursos de satide.

Palavras chave: amiloidose, amiloidose de cadeias leves de imunoglobulinas, doencas
raras, grupo de cuidados de satide.



4 | Investigaciones en Seguridad Social y Salud | volumen 26

Introduccion

La amiloidosis cardiaca transtiretina (ACTTR) es una
cardiopatia restrictiva secundaria al depdsito de pro-
tefna amiloide tipo transtiretina en el intersticio del
miocardio. No se tiene claridad de su incidencia y
prevalencia, pero la evidencia actual muestra que es
una etiologia no considerada en pacientes con falla
cardiaca. Se confunde con otros tipos de cardiopa-
tias hipertréficas o infiltrativas o incluso compromi-
so valvular describiéndose estenosis aortica hasta en
16 % de casos (1). Por otro lado, en casos de amiloi-
dosis sistémica de cadenas ligeras de inmunoglobu-
linas (AL) el compromiso cardiaco se atribuye a esta
condicién; sin embargo, distinguirlo de la presencia
de transtiretina es clave para evitar errores en diag-
nostico dada la diferencia significativa en su trata-
miento y prondstico (2).

En los ultimos afos ha aumentado el interés por esta
enfermedad debido a la posibilidad de una estrate-
gia de diagndstico no invasivo con gammagrafia,
cuantificacién de cadenas livianas y estudio genético
seglin el contexto clinico, ademds de la aprobacién
de nuevas terapias y el reconocimiento de un sub-
diagnéstico mundial explicado por la superposicién
de sintomas y compromiso multisistémico (1,3). Lo
anterior, motiva la transformacién de los modelos de
atencién en esta enfermedad, pues el reconocimien-
to clinico y diagndstico temprano de la amiloidosis
cardiaca (AC) es critico, en razén a estas estrategias
diagnésticas y terapéuticas que impactan en la so-
brevivida y calidad de vida de los pacientes (4,5).

El abordaje multidisciplinario e interdisciplinario es
esencial ya que es frecuente el compromiso extra car-
diaco en ACTTR, requiriendo la intervencién de otras
especialidades tales como: nefrologia, hematologia,
genética, neurologia, cuidado paliativo, neurologfa,
electrofisiologia, trabajo social, entre otros, que
aportan al diagnéstico desde su drea segtin el com-
promiso de un érgano especifico pero contribuyendo
desde un enfoque integral, con el objetivo de impac-
tar en el pronéstico global del paciente, no sélo eva-
luando el sistema afectado sino otros aspectos como
su clase funcional, conocimiento de la enfermedad,
adherencia a tratamientos, autocuidado, soporte so-
cial, familiar y evaluacién de nuevas alternativas de

manejo que apliquen seguin el contexto y pronéstico
individual para tener mejores resultados (6,7).

Reflexidn

Acceso al cuidado y continuidad en la
atencion

El abordaje de la AC es un reto para los profesionales
de la salud y las instituciones ya que se trata de una
enfermedad de diagnéstico complejo que requiere
un enfoque sistemdtico y secuencial por su compro-
miso multiorgdnico (1).

Existen mdltiples barreras para el cuidado equitativo,
explicadas por una disponibilidad de recursos diag-
noésticos que estd centralizada en instituciones de
alta complejidad ubicadas en la zona urbana, lo que
limita el acceso a los servicios y la oportunidad, nece-
sidad de capacitacién global a profesionales de dife-
rentes sectores, necesidad de soporte social-familiar
que garantice adherencia, continuidad del cuidado y
altos costos para el sistema de salud (7,8).

En respuesta a lo anterior, surge la necesidad de crear
centros de excelencia donde se cuente con equipos
de cuidado multidisciplinario que estén integrados
por todas las especialidades requeridas, soporte
administrativo, quimico farmacéutico, enfermera
de cuidado, trabajo social, equipo de rehabilitacién,
nutricionista, terapia fisica, terapia ocupacional,
cuidado paliativo y fortalecer el rol de telemedicina
al cuidado de la salud. Esta estructura garantizaria
precisién diagndstica, asi como la identificacién de
determinantes sociales de salud, estado nutricional,
fisico y mental favoreciendo el cuidado integral y efi-
ciente (9,10).

Como punto de partida, teniendo en cuenta la posi-
bilidad de un diagnédstico equivocado y la dificultad
para distinguir los diferentes tipos de amiloidosis
(especificamente ATTR con AL) se propone la cons-
trucciéon de algoritmos clinicos de diagndstico de
amiloidosis cardiaca, con base en métodos bayesia-
nos que combinen sintomas, signos y parametros
de las pruebas relacionadas que permitan una eva-
luacién organizada, evitando el uso indiscriminado
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de ayudas diagnésticas sin prescindir de aquellos
estudios que sean esenciales para el enfoque inicial
y seguimiento (1,2,6). El objetivo de la algoritmiza-
cién en el proceso de diagnédstico es secundario a la
adopcién de un modelo de atencién definido, que se
construye para estandarizar el proceso y evitar la in-
dividualizacién por centro, con coordinacién a cargo
de una enfermera de cuidado que permita un flujo de
trabajo adaptado al contexto y necesidades. En este
escenario es fundamental el trabajo conjunto entre
los diferentes actores involucrados que incluye los
gestores del modelo desde el disefio y coordinacién
de programas de asistencia a pacientes y talento
humano en salud, contrataciones y relacionamiento
con proveedores; el personal sanitario para ayuda
con procesos complejos de prescripcién, grupos de
soporte cientifico, programas de entrenamiento, par-
ticipacion en estudios clinicos y registros nacionales,
énfasis en investigacién y publicaciones; y a pacien-
tes en conformacién y participacién de fundaciones
de amiloidosis, soporte a familiares y educacién que
contribuyan a tener mds informacién del cuidado
avanzado, acceso a nuevas terapias y conocimiento
de la enfermedad (8,11,12).

Enfoque diagndstico sugerido

En blsqueda de eficiencia en el tiempo del diagnds-
tico y de acuerdo con lo descrito en la literatura, se
propone un enfoque basado en los métodos diag-
nésticos disponibles y las distintas disciplinas invo-
lucradas (2,6,7).

1. Reconocer sintomas sugestivos de amiloidosis:
como se mencioné previamente, el compromi-
so multiorgédnico explica la presentacién clinica
variable desde sindrome de falla cardiaca hasta
sintomas gastrointestinales como saciedad pre-
coz, sangrado digestivo, constipacién, diarrea,
hepatomegalia, pdrpura periorbitaria, neuropatia,
proteinuria no explicada o sindrome nefrético,
enfermedad renal crénica, macroglosia, distro-
fia ungueal. Lo anterior, orienta la solicitud de
ayudas diagndsticas iniciales como hemogra-
ma completo, electrolitos, funcién renal, perfil
hepdtico, uroandlisis, proteinuria en 24 horas,
electroforesis de protefnas e inmunofijacién en
suero y cuantificacién de cadenas livianas en sue-

ro. Adicionalmente, se sugiere el uso de pruebas
complementarias segun el compromiso organi-
co, que incluyen electrocardiograma, prohormo-
na N-terminal del péptido natriurético cerebral
(NT-proBNP), troponina, ecocardiograma, hi-
poalbuminemia en compromiso renal o gastroin-
testinal, fosfatasa alcalina alta en compromiso
hepatico y renal, endoscopia o colonoscopia en
pacientes con sintomas digestivos.

2. Determinar la presencia de compromiso cardia-
co: se describe hasta 70 % de pacientes con ami-
loidosis AL con compromiso cardiaco, lo cual es
un factor pronéstico, se describe una mortalidad
del 50 % al afio después de una descompensa-
cién cardiaca (13). Por otra parte, la frecuencia de
ATTR no es clara, se ha descrito una prevalencia
de hasta 16 % en pacientes con falla cardiaca con
fraccién de eyeccién preservada y estenosis aérti-
ca (14), pero esto varia segun las cohortes, sien-
do relevante una alta sospecha clinica ya que una
evaluacién e intervencién temprana podria im-
pactar en desenlaces clinicos significativos como
mortalidad y hospitalizaciones por falla cardfaca,
pues sin tratamiento la sobrevida estd descrita en
3,5 anos (15). Se recomienda realizar un diagnds-
tico diferencial inicialmente con ecocardiograma,
la cual es un examen costo efectivo, por no ser no
invasivo y tener fdcil disponibilidad, que permite
evaluar la funcién cardiaca de forma global, asi
como para diagndstico diferencial de otras cau-
sas de cardiopatia hipertréfica y el compromiso
valvular; si bien esta no es diagnéstica, es un buen
estudio para acortar el proceso diagnéstico y defi-
ne la necesidad de otras ayudas complementarias
como resonancia o gammagraffa (16). La reso-
nancia complementa el estudio ecocardiografico
y tiene mejor capacidad de diferenciar entre las
etiologias de cardiopatia hipertréfica de acuerdo
con el compromiso del tejido, con hallazgos in-
dicativos de cardiopatfa amiloide como patrén
de realce tardio del gadolinio, con compromiso
irregular, difuso o transmural. Un tiempo de rela-
jacién T1 nativo (sin contraste) elevado, el tiempo
de relajacién T1 poscontraste acortado y la frac-
cién de volumen extracelular elevada también,
que ayudan a sospechar el tipo de compromiso
amiloide y se correlacionan con biomarcado-
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res cardfacos y puntajes de prondstico (17). No
evidenciar compromiso cardiaco no descarta el
diagnéstico y por ello es necesario continuar con
estudios complementarios para descartar discra-
sia de células plasmaticas.

Evaluar discrasia de células plasmaticas: es im-
portante detectar la presencia de AL para brindar
un tratamiento temprano. Diferentes pruebas
permiten la deteccién de monoclonalidad y diag-
ndstico de amiloidosis AL, la combinacién de
inmunofijacién sérica y urinaria tiene una sensi-
bilidad que oscila entre 96 a 98 %, la relacién de
cadenas livianas en suero tiene una sensibilidad
menor que oscila entre 75 a 91 %; Sin embargo,
el uso combinado de las tres pruebas alcanza una
deteccién del 100 % de casos con proteina de ca-
dena ligera monoclonal (18). Si se detecta mono-
clonalidad con sintomas o signos sugestivos se
debe considerar el diagnéstico de AL; en caso de
tener estas pruebas negativas ante una sospecha
clinica alta, no se descarta aun el diagnédstico y
puede tratarse de otro tipo de amiloidosis dife-
rente a AL, por lo cual se debe complementar el
estudio con gammagrafia o biopsia.

. Definir la necesidad de gammagrafia: en pa-
cientes con sospecha de compromiso cardfaco,
la captacién en gammagrafia tiene sensibilidad
del 99 % vy especificidad del 86 % para el diag-
néstico de ACTTR (19), esta menor especificidad
se explica porque algunos pacientes pueden ser
falsos positivos mostrando captacién cardiaca
por presencia de amiloide de tipo AL, por ello es
fundamental siempre tener el estudio completo
con inmunofijacién y cuantificacién de cadenas
livianas y evaluar el grado de captacién. En au-
sencia de monoclonalidad y una captacién posi-
tiva clasificacién de pegurini grado 2 o0 3, o una
relacién de captacién del corazén con el pulmén
contralateral superior o igual a 1,5 confirma ACT-
TRy no se requiere estudios adicionales para ini-
ciar tratamiento. Los pacientes con captacién en
gammagrafia independiente del grado entre 1a 3
y con gammapatia monoclonal requieren biopsia.

Evidenciar tejido con amiloide: solo para los casos
confirmados de ACTTR no se requiere biopsia, de
lo contrario, se debe confirmar la presencia de

material amiloide con tincién de Rojo Congo en
el tejido de la biopsia tomada (20).

6. Tipificacién de tipo de amiloide si se tiene dispo-
nibilidad de espectrometria de masa u otras prue-
bas moleculares (21).

7. Realizar prueba genética: cuando se confirma
ACTTR se debe considerar la realizacién de prue-
bas genéticas ya que diferenciar entre amiloido-
sis hereditaria (hATTR) o Amiloidosis Wild type
(ATTRwt) por sus siglas en inglés, define el trata-
miento y prondstico, siendo mds frecuente la AT-
TRwt con una frecuencia de 72.9 %y 27,1 % para
hATTR en una de las cohortes mds grandes des-
critas (22). A la fecha existe opcién de tratamiento
para la ATTRwt con un medicamento estabiliza-
dor de la transtiretina que demuestra en pacien-
te con ACTTR disminucién de la mortalidad por
todas las causas, asi como hospitalizaciones por
falla cardiaca e impacto en la calidad de vida (23).

8. Realizar estadificacién de la enfermedad: defini el
estadio de la enfermedad segun el compromiso
orgénico para determinar su extensién y pronds-
tico. Existen diferentes puntajes sugeridos para
el seguimiento y con ello continuar o descartar
el tratamiento. El puntaje del Centro Nacional de
Amiloidosis de Londres se basa en marcadores
pronésticos como la tasa de filtraciéon glomeru-
lar y el NT-ProBNP, el puntaje de la Clinica Mayo
incluye la relacién de cadenas livianas séricas,
troponina y NT-ProBNP, por su parte, el puntaje
de la Universidad de Boston utiliza troponina y
NT-ProBPN. Todos permiten clasificar el estadio
y determinar la supervivencia, el tipo de puntaje
a utilizar depende de cada centro y especialista,
segln su conocimiento (24,25,26).

Enfoque de atencion desde un modelo
colaborativo

En los centros de excelencia o experticia en el ma-
nejo de la enfermedad se propone que el flujo de
atencién de pacientes inicie con un médico puerta
de entrada, quien integra otras especialidades en la
atencién de estos pacientes para definir la indicacién
e implementacién de terapias avanzadas (1).
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En primer lugar, el médico base indicado depende-
rd de los sintomas iniciales que motiven la consulta
o la sospecha diagnéstica. Siendo mds frecuente el
compromiso del sistema cardiovascular, en muchos
casos este rol puede ser de cardiologia clinica. Aun-
que, de acuerdo con los recursos del centro, también
puede ser el médico internista, dado que el objetivo
en ese momento es el reconocimiento de aspectos
clinicos sugestivos de AC, o como se ha definido
en la literatura banderas rojas, que incluyen: sinto-
mas de falla cardfaca, hipotensién o normotensién
en pacientes con historia de hipertensién, patrén de
pseudoinfarto, bajo voltaje del segmento QRS en el
electrocardiograma, desproporcién de voltaje QRS/
grosor ventricular, trastornos de la conduccién AV,
NT-ProBNP desproporcionadamente elevado para
el grado de insuficiencia cardfaca, niveles persis-
tentes elevados de troponina, aspecto granular del
miocardio en ecocardiograma, engrosamiento del
ventriculo derecho, engrosamiento valvular, derrame
pericardico, strain longitudinal reducido con respec-
to a apical relativo. En la resonancia cardfaca algunos
de los hallazgos incluyen realce tardio subendocar-
dico, valores de T1 nativo aumentados, volumen ex-
tracelular elevado, acinética anormal de gadolinio.
De acuerdo con lo anterior, se define la necesidad de
valoracién por especialista, ejecucién de un algorit-
mo diagnéstico e implementacién una estrategia de
tratamiento teniendo en cuenta el manejo éptimo de
falla cardiaca y arritmias, e intervencién del equipo
de manejo de falla cardiaca, imagen cardiaca, genéti-
cay cuidado paliativo (1,3).

En otras situaciones es importante reconocer el
compromiso extracardiaco con otros signos claves
para el diagnéstico como equimosis en piel, macro-
glosia, disautonomia, polineuropatia, decoloracién
de la piel, cutis laxa, hipoacusia, sindrome del tinel
del carpo bilateral, tendén del biceps roto, estenosis
raquidea lumbar y depésitos vitreos. Estos hallaz-
gos requieren abordaje desde otras especialidades
en la colaboracién de atencidn, y si prevalecen los
sintomas no cardiovasculares, involucrar el médico
central del cuidado que puede ser especialista en
gastroenterologia, hematologia, nefrologia, neuro-
logia. Adicional a la intervencién de otras dreas ge-
nética, geriatria, ortopedia, clinica y alivio del dolor,
rehabilitacién etc., seglin requerimiento (2,4).

Rol de especialista en genética: De acuerdo con el
contexto clinico del paciente, se determina los estu-
dios requeridos segun el fenotipo, |a historia familiar
y las necesidades individuales. Es muy importan-
te, en conjunto con otros especialistas del cuidado
(cardiologia, neurologia), definir la variante TTR,
presencia de sintomas y edad de inicio. Igualmente,
la presencia de sintomas en familiares y su edad de
aparicién con una evaluacién clinica dirigida, consi-
derando la consejeria genética. De acuerdo con los
sintomas se define el inicio de la terapia (1,5).

Rol de neurologia: la principal manifestacién es po-
lineuropatia siendo generalmente con compromiso
de fibras pequefias por lo que los estudios iniciales
de neuro conduccién pueden ser normales. Primero
aparecen sintomas sensitivos con inestabilidad pos-
tural, entumecimiento, disestesias y posteriormente
compromiso motor y disfuncién autonémica con
hipotensidn ortostdtica, disfuncién eréctil, retencién
urinaria, diarrea y constipacién. Si bien el estudio
inicial se realiza con electromiografia y velocidad de
conduccidn, en algunos casos se requiere biopsia de
nervio para confirmar el compromiso por amiloide.
En otros escenarios el compromiso neurolégico di-
fiere presentdndose radiculopatia lumbar o sacra,
estenosis del canal lumbar, sindrome del tinel del
carpo. En conjunto con neurologia se definird la
necesidad de otros estudios avanzados y el escenar-
io del tratamiento dirigido a contrarrestar el efecto
de la proteina TTR, asi como el manejo sintomati-
co con medicamentos para el control de sintomas
neuropdticos, disfuncién autonémica y neurorreha-
bilitacién que incluye fisioterapia, psicoterapia, tera-
pia ocupacional, terapia del lenguaje y terapia visual

(1,3).

Rol de gastroenterologia: el compromiso gastrointes-
tinal estd caracterizado por sintomas de malabsor-
cién como flatulencia, diarrea y vémito neuroptico,
con disfuncién de la motilidad y vascular, presentan-
dose incluso sangrado digestivo o isquemia. El es-
tudio inicial siempre serd endoscépico para toma
de biopsias y confirmar el diagnéstico, sin embar-
go, en casos de compromiso fuera de la mucosa, es
necesario el criterio del gastroenterélogo para con-
siderar estudios adicionales de la motilidad y de im-
agen gastrointestinal. Igualmente, recomendaciones
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de ajuste en dieta y manejo sintomadtico en casos
complejos y/o refractarios, acordado con el equipo
multidisciplinario para evitar interacciones medica-
mentosas, asi como instrucciones de cuidados en
dieta por parte de enfermeria (1,3).

Rol del hematdlogo: el papel del hematélogo es
fundamental para esclarecer el tipo de amiloidosis
como los casos de distincién entre AL con com-
promiso cardfaco versus ACTTR. Algunos sintomas
como macroglosia, proteinuria de causa no clara,
hepatomegalia, deficiencia adquirida de factor X
con coagulopatia y cardiopatia restrictiva aumentan
la sospecha de amiloidosis AL. El hematélogo, en
conjunto con cardiologia, debe hacer interpretacién
de los estudios para descartar discrasia de células
plasmdticas, asi como definir segiin los 6rganos
comprometidos el sitio y la necesidad de biopsia y
aspirado de médula ésea. Ademds, definir esque-
mas de tratamiento especifico o trasplante de médu-
la ésea y seguimiento a terapias cardiotéxicas para
identificacion temprana de sintomas que obliguen
un ajuste en el manejo (2,6).

Rol de nefrologia: es mas frecuente la presencia de
sindrome nefrético en amiloidosis AL que en ACTTR,
pero en los casos que se presenta es fundamental
la colaboracién de nefrologfa clinica para el manejo
del sindrome edematoso, hipertensién secundaria y
la baja respuesta a la terapia diurética convencional.
En el compromiso renal crénico la interpretacién de
estudios de inmunofijacién y marcadores cardiacos
varia; por ello, es esencial la valoracién de nefrologia
en el estudio de estos casos para el manejo de me-
dicamentos con potencial nefrotéxico, determinar la
necesidad de biopsia renal, trasplante o dialisis (1,6).

Es importante aclarar que en pacientes con patologia
avanzada es esencial el trabajo multidisciplinar-
io para definir otras alternativas terapéuticas tales
como trasplante cardiaco, soporte mecdnico circula-
torio o remisién a cuidados paliativos.

Consideraciones adicionales

En Colombia la dltima actualizacién del listado de
enfermedades huérfanas incluye tanto la amiloidosis
hereditaria asociada a transtiretina como la amiloi-

dosis secundaria (27). Una enfermedad huérfana se
define como aquella que es crénicamente debilitan-
te, grave, amenaza la vida y que tiene una prevalen-
cia menor a 1 por cada 5.000 personas e incluye a
las enfermedades raras, ultra huérfanas y olvidadas
clasificadas en alto costo (28). A mayo de 2021 se
diagnosticaron cerca de 50 pacientes con ACTTR que
residen en 13 departamentos del pafs, sin embargo,
es probable que el nimero de personas no diagnos-
ticadas sea mayor, lo que explica la importancia de
su reconocimiento, asi como estrategias de cuidado
que promuevan un uso eficiente de los recursos.

Para promover el acceso a un mejor cuidado de la
amiloidosis se requiere entrenamiento del talento
humano en salud para generar consciencia de la en-
fermedad, conocimiento respecto a factores de ries-
go, banderas rojas y nuevas opciones de tratamiento.
También, gestién administrativa eficiente que permi-
ta un manejo adecuado de la informacién respecto a
diagnéstico de pacientes con ACTTR, accesibilidad,
oportunidad de la atencién, tratamientos prescritos,
asi como hospitalizaciones y mortalidad. Igualmen-
te, incentivar el uso de telesalud para aumentar la
cobertura de atencién, llegando a areas remotas-ru-
rales y optimizar la participacién en estudios clinicos
que pueden contribuir con mejor conocimiento de
esta enfermedad, asi como el acceso a tratamiento
especifico en ciertos contextos con recursos limita-

dos (8).

Conclusién

El mayor conocimiento de la ACTTR, caracterizacién
de la enfermedad, estrategias diagndsticas e inter-
venciones terapéuticas disponibles ha despertado el
interés académico a nivel mundial y la bisqueda de
estrategias de atencién que impacten en el pronés-
tico de estos pacientes. No existe alin en Latinoa-
mérica centros de excelencia en la atencién de esta
enfermedad y, especificamente en Colombia, no hay
registros de la experiencia en la atencién de grupos
de pacientes con ACTTR que permitan reconocer
la epidemiologia local con mayor precisién para la
toma de decisiones en salud publica, lo cual fue una
limitante identificada en la elaboracién de este tex-
to tomando datos de publicaciones internacionales,
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pero una oportunidad para optimizar la prestacién
de servicios de salud para estos pacientes en el pafs.
Por lo anterior, implementar un modelo de atencién
basado en el manejo multidisciplinario de la AC ga-
rantiza eficiencia en el uso de recursos y un diagnds-
tico temprano.

Es un reto para el personal de la salud e institucio-
nes promover el abordaje integral, que no solo tenga
en cuenta aspectos propios del proceso de atencién
médica sino también la integracién de otros profe-
sionales en el cuidado y formacién de médicos ex-
pertos para evitar errores en diagndstico; tener en
cuenta la capacidad instalada, el rol de un cuidador
primario o puerta de entrada, el tiempo disponible
para valoracién de pacientes, las frecuencias de cui-
dado requeridas, el acceso, el costo de la terapiay la
adherencia.

Conflicto de intereses: |a autora declara no tener con-
flictos de intereses.

Financiacidn: no se recibié ayuda o auxilio de alguna
agencia de financiacién.
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