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Amiloidosis en urgencias
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RESUMEN

ABSTRACT

sada por el depdsito de inmunoglobulinas de cadenas ligeras en

diferentes tejidos. Su sintomatologia depende de los 6rganos in-
filtrados: rifién, piel, corazdn, etc. La sospecha diagnostica se debe te-
ner ante un paciente con alguno de estos datos: proteinuria en rango
nefrético, insuficiencia cardiaca (IC), miocardiopatia restrictiva, hepato-
megalia no explicada, neuropatia periférica o manifestaciones cuta-
neas que pueden ser, en muchas ocasiones, el primer hallazgo de es-
ta enfermedad. La afectacion cardiaca sucede en casi la mitad de los
casos y se asocia a un pobre pronostico. En este articulo describimos
el caso de una mujer de 70 afios visitada en Urgencias con sintomas
de insuficiencia cardiaca y lesiones dérmicas, que tras biopsia de gra-
sa abdominal, se diagnostico de amiloidosis primaria.

| a amiloidosis primaria sistémica (AL) es una patologia rara, cau-
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Amyloidosis in the emergency setting

position of immunoglobulin light chains in various tissues. The

symptoms depend on the organs that have become infiltrated:
kidney, skin, heart, etc. This diagnosis should be suspected in a patient
with any of the following: proteinuria in the nephrotic range, heart failu-
re, restrictive myocardiopathy, unexplained hepatomegaly, peripheral
neuropathy or skin manifestations, the latter being quite often the index
finding in this disease. Cardiac involvement occurs in almost one-half
of the cases and is associated to a poor prognosis. We report the case
of a 70-year-old female seen at the Emergency Outpatient Clinic with
symptoms of heart failure and dermal lesions; a hiopsy of the abdomi-
nal fat led to the diagnosis of primary amyloidosis.

Primary systemic amyloidosis is a rare disorder caused by the de-

Primary systemic amyloidosis. Heart failure.
Diagnosis.

INTRODUCCION

La amiloidosis es un trastorno poco frecuente e infradiag-
nosticado, con una incidencia de aproximadamente 8 casos
(5,1-12,8) por cada millén de personas y afio*. La superviven-
cia media de los pacientes con amiloidosis sistémica es de 13
meses aproximadamente, desde el diagndstico de la enferme-
dad. Casi todos los drganos pueden estar afectados en este
trastorno; sin embargo, el factor responsable del mal pronésti-
co asociado con esta enfermedad es el compromiso de la fun-
cion cardiacay rena?. El objetivo de este trabajo es presentar
un caso clinico de una patologia muy frecuente en el Servicio
de Urgencias como es la insuficiencia cardiaca, pero cuyo

sustrato, por infrecuente, no nos deberia pasar desapercibido a
los urgenciologos, ya que su diagnéstico precoz, relativamen-
te sencillo, puede ayudar a una evolucion més favorable de la
enfermedad.

CASO CLINICO

Mujer de 70 afios de edad, con antecedentes de hiperten-
sién arterial que no precisa tratamiento actual; colecistectomi-
zada hace 20 afios tras episodio de pancreatitis de origen bi-
liar; ingresada un afio antes por un derrame pleural secundario
ainsuficiencia cardiaca; diagnosticada de sindrome depresivo
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desde hace 1,5 afios. Existia un deterioro remarcable de su ac-
tividad en los Ultimos meses.

La paciente acude a urgencias por cuadro de disnea progre-
siva (hasta minimos esfuerzos) de 15 dias de evolucién, con or-
topnea de 2-3 almohadas, discreto aumento de su diuresis habi-
tual, sin edemas. No referia dolor toracico ni cuadro catarral
previo. Refiere que desde su Ultimo ingreso habia notado pérdi-
da de apetito, astenia, cambios en la voz, sequedad de boca, au-
sencia de sdivay disfagia Habia sido estudiada en dos ocasio-
nes por un dermatélogo por alopecia, ateraciones ungueaes y
lesiones petequiales, sin llegar a un diagndstico definitivo.

A la exploracion la paciente se encontraba consciente,
orientada; presentaba taquipnea discreta, con una saturacion de
oxigeno del 92%, se mostraba afebril y normotensa. La auscul-
tacion cardiopulmonar reflejaba crepitantes en ambos hemicam-
pos pulmonares, tonos ritmicos pero apagados. Destacaba una
macroglosia rojo brillante, ausencia de sdiva, empastamiento de
la zona mentoniana y del labio superior de la boca, ausencia de
vello, cejas escasas, lesiones petequiaes distribuidas en cara an-
tero-superior del térax y piernas, ufias atrdficas con descamacion
en los dedos de las manos, Ulceras en las piernas y zona de de-
clbito, no edemas. En la exploracion abdomina existia una ci-
catriz de colescistectomia previa, € abdomen estaba blando, de-
presible, no doloroso y habia un reborde hepético de 1,5 cm.

En el ECG realizado aparecia ritmo sinusal a 100 Ipm.
QS V1-V2, pobre crecimiento de R en V3'y complgjos de pe-
quefio voltge. La radiografia de térax mostraba derrame pleu-
ral bilateral y predominio derecho. Gasometria: pO,
63,2 mmHg, pCO, 35,6 mmHg, pH 7,52. sat 95,1%, EB
6,3 mmol/l. Analitica: urea 94,4 mg/dl, creatinina 1,30 mg/dl,
Na 134 mEq/l, potasio 4,4 mEq/l, VSG 24. Albimina
3,4 g/dl, &cido Grico: 7,99 mg/dl. Funcidn hepética normal.
Coagulacion: normal. Hemograma: Hb 15,5 g/dl, leucocitos:
7.400 mm? (83,1% neutrdéfilos, 8,2% linfocitos). Plaquetas
233.000 mm?. Fe 'y ferritina normal. Orina: pH 5 Densidad
1008, proteinas negativo.

La paciente a su ingreso fue valorada por dermatologia
quien ante la sospecha de amiloidosis practico una biopsia de
grasa subcutanea.

Se realiz6 toracocentesis para evacuacion y estudio de las
caracteristicas del liquido pleural, y se obtuvo un liquido con ca
racteristicas de exudado y cultivo negativo. Se complet6 la ana-
litica en suero con anticuerpos antinucleares negativos y anti-
cuerpos antiDNA negativos. Las hormonas tiroideas fueron
normales. CEA con CA19,9 normales; CA125: 247,3 U/ml. In-
munoglobulinas: 1gG 2.510. (751-1.560). Inmunofijacion en
sangre: gammapatia monoclona 1gG-h. Inmunofijacién en ori-
na: no se observa eliminacion monoclonal de inmunoglobulinas.
Proteinas en orina de 24 horas: vol 1.300, 0,05 g/I. Ecocardio-
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grafia estudio compatible con miocardiopatia restrictiva. Mini-
mo derrame pericardico. En la TC helicoidal se aprecid derrame
pleurd bilateral, signos de cardiomegdlia, colapso de segmentos
posteriores/basales de ambos |6bulos inferiores y superiores.

La hiopsia grasa confirmé la impresion inicial de amiloi-
dosis. Se intent6 descartar que estuviese asociada a tumores
solidos, familiar 0 gammpatia monoclonal, por lo que, por
una parte, ante la elevacion de marcadores tumorales se soli-
Cité un screening de neoplasia oculta (ginecoldgica o abdomi-
nal), se realiz6 serie 6sea 'y por otra parte se intentd una pun-
cion medular.

Se inici6 tratamiento con melfalan y prednisona ante la
sospecha de amiloidosis AL. Sin embargo se produjo un em-
peoramiento clinico de la paciente y ésta fallecié un mes des-
pués de su ingreso.

DISCUSION

Las amiloidosis son un grupo de enfermedades caracteri-
zadas por el deposito extracelular de una sustancia fibrilar de
origen proteico, insoluble (amiloide) en distintos tejidos, con
pérdida de la estructura normal del mismo, lo que lleva a dis-
funcion en mayor o menor grado seglin la cuantia del depdsi-
to®. Generalmente afecta a personas mayores de 65 afios'. El
tipo de amiloidosis méas comun es la producida por inmuno-
globulinas de cadenas ligeras o amiloidosis AL.

La incidencia anual mundial de amiloidosis es de 50.000
casos. Se trata de una enfermedad con sintomas y signos ines-
pecificos que rara vez ayudan a clinico, lo cual origina un re-
traso en su diagndstico. Los datos mas frecuentes son fatiga,
pérdida de peso, parestesias, edema, ronquera, sindrome del tu-
nel carpiano, macroglosia, lesiones cutdneas y hepatomegalia’.

Por €ello, los médicos de urgencias deberiamos tener pre-
sente la posibilidad de amiloidosis cuando encontramos en un
paciente @ menos uno de estos cuatro hallazgos. proteinuria
de rango nefrético con o sin insuficiencia renal (la proteinuria
esta presente en més del 90% de |os casos)* insuficiencia car-
diaca o fatiga secundaria a miocardiopatia restrictiva; hepato-
megalia y neuropatia periférica inexplicadas.

Ante un paciente con cualquiera de estos datos se deberia
solicitar la técnica de inmunofijacion en suero y en orina. Con
este método |a proteina monoclonal se detecta en casi un
90%, aunque debe realizarse tanto en suero como en orina (ya
que en un 1/3 de los casos puede dar falso negativo en una u
otra muestra).

La radiografia de térax muestra una silueta de tamafio
normal con evidencia de congestion pulmonar. El aumento de
grosor del tabique interventricular, observado en el ecocardio-
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Figura 1. Macroglosia y empastamiento de
menton y labios de boca por infiltracion.

grama, y la presencia de disfuncion diastélica y voltajes bajos
en el electrocardiograma son sugestivos de miocardiopatia
restrictiva.

Hasta en el 40% de casos se encuentran hallazgos cuté-
neos, que ponen en evidencia la existencia de esta patologia
subyacente. Las lesiones purpdricas, petequias y equimosis,
(espontéaneas o0 ante traumatismos leves) son las més frecuen-
tes (15-20%)*; como resultado de la fragilidad capilar, por in-
filtracion de los vasos cutaneos, estas lesiones pueden ulcerar-
se. Las lesiones més caracteristicas son los nédulos, papulas y
placas, usualmente asintoméaticos, tnicos o multiples, hasta de
varios centimetros, localizados generalmente en cara, extremi-
dades, tronco o genitales. Pueden coalescer dando una imagen
de infiltrado difuso, tumefacto, similar a la esclerodermia o
mixedema. La afectacion del cuero cabelludo se manifiesta en
una pérdida de cabello. La xerostomia es €l resultado de lain-
filtracion de las glandulas salivares. La macroglosia se obser-
vaen el 19% de los casos'. Se produce afectacion ungued: en
forma de ufias distréficas con estriaciones (Figuras 1y 2).

El alto indice de sospecha de amiloisosis, determinado
tanto por los hallazgos como por las pruebas de laboratorio,
debe ser corroborado mediante hiopsia con tincién Rojo Con-
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Figura 2. Afectacion ungueal (estrias) en
pacientes con amiloidosis.

go. El diagndstico depende de la demostracion de amiloide en
los tejidos, en lugares de mayor prevalencia de depésitos co-
mo glandulas salivares menores, encias, recto, médula dsea y
tejido subcutaneo.

La historia natura de la amiloidosis primaria es su progre-
sion fatal dentro de los 2 afios Siguientes a su diagndstico en un
80% de los pacientes. Sin embargo, cuando € diagndstico es pre-
coz, aguellos tratamientos capaces de reducir las inmunoglobuli-
nas monoclonales de cadenas ligeras, pueden producir estabiliza:
cién o regresion de los depositos de amiloide existentes, y por
tanto la preservacion o mejora de las funciones de los drganos
infiltrados’. La respuesta a los 12 meses de tratamiento es del
75%, S no se considera la afectacion de érganos vitaes’. De he-
cho la afectacion cardiaca de la amiloidosis conlleva un pobre
pronostico®. La muerte suele producirse como resultado de la in-
suficiencia cardiaca progresiva en el primer afio siguiente a la
aparicion de los sintomast™,

Los dermatélogos y los médicos de urgencias somos en
muchas ocasiones el primer punto de contacto de estos pa-
cientes. Es importante reconocer a los individuos con amiloi-
dosis sistémica, puesto que su diagnostico precoz puede mejo-
rar su supervivencia.
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