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Resumo
A amiloidose é uma doença caracterizada pelo 
depósito de fibrilas amiloides. Ao se depositarem no 
coração podem ocasionar distúrbio da condução, 
cardiomiopa�a restri�va, disfunção diastólica, 
baixo débito e insuficiência cardíaca de fração de 
ejeção preservada (ICFEP), principalmente 
relacionada a trans�rre�na (TTR). Descrição do 
caso: Homem de 70 anos, hipertenso, diabé�co e 
dislipidêmico procurou o cardiologista queixando-
se de dispneia aos pequenos esforços, hiporexia, 
adinamia e edema em membros inferiores, com 
turgência jugular a 45º e hiperfonese de segunda 
bulha na ausculta cardíaca. Iniciada a propedêu�ca 
complementar para melhor elucidação da e�ologia 
da insuficiência cardíaca com eletrocardiograma em 
repouso evidenciando baixa voltagem, pep�deo 
natriuré�co do �po B no valor de 3920 pg/ml, 
ecocardiograma com aumento biatrial, hipertrofia 
concêntrica do ventrículo esquerdo, função sistólica 
global do ventrículo esquerdo preservada com 
fração de ejeção de 65%, septo hipertrófico e dee 
aspecto infiltra�vo heterogêneo e hiperrefringente. 
Devido à suspeita de amiloidose foi realizada 

Abstract
Amyloidosis is a disease characterized by the 
deposi�on of amyloid fibrils. When deposited in the 
heart, they can cause conduc�on disturbance, 
restric�ve cardiomyopathy, diastolic dysfunc�on, 
low output and preserved ejec�on frac�on heart 
failure (HFpEF), mainly related to transthyre�n (TTR). 
Case descrip�on: A 70-year-old man, hypertensive, 
diabe�c and dyslipidemic sought a cardiologist 
complaining of dyspnea on mild exer�on, hyporexia, 
adynamia and edema in the lower limbs, with jugular 
turgescence at 45º and second heart sound 
h y p e r p h o n e s i s  o n  c a r d i a c  a u s c u l t a � o n . 
Complementary workup started to be�er elucidate 
the e�ology of heart failure with electrocardiogram 
at rest showing low voltage, type B natriure�c 
pep�de in the value of 3920 pg/ml, echocardiogram 
with biatrial enlargement, concentric hypertrophy of 
the le� ventricle, global systolic func�on of the le� 
ventricle preserved with an ejec�on frac�on of 65%, 
hypertrophic septum and a heterogeneous and 
hyperrefringent infiltra�ve appearance. Due to the 
suspicion of amyloidosis, an inves�ga�on was 
carried out with cardiac magne�c resonance, which 
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inves�gação com ressonância magné�ca cardíaca, 
que demonstrou realce tardio subendocárdio 
caracterís�co da patologia e posteriormente teste 
gené�co para amiloidose de origem familiar 
associada a variantes no gene da TTR, confirmando 
o diagnós�co. Conclusão: A amiloidose cardíaca é 
uma patologia descrita como rara, porém com 
inúmeros casos subdiagnos�cados. Condições 
antes atribuídas ao envelhecimento normal 
provavelmente são decorrentes de depósito 
amiloide cardíaco, levando à ICFEP. A existência de 
m é t o d o s  d i a g n ó s� c o s  m e n o s  i nva s i v o s , 
p r i n c i p a l m e n t e  c o m  d i s s o c i a ç ã o  e n t r e 
ecocardiograma e eletrocardiograma, corroboram 
para o diagnós�co precoce, plano de tratamento e 
melhora do prognós�co, modificando a história 
natural da doença, evitando a deposição de fibrilas 
nos tecidos.
Palavras-chave: “Amiloidose”, “Cardiomiopa�a 
Restri�va”, “Insuficiência Cardíaca”.

demonstrated late subendocardial enhancement 
characteris�c of the pathology, and later a gene�c 
test for amyloidosis of familial origin associated with 
variants in the TTR gene, confirming the diagnosis. 
Conclusion: Cardiac amyloidosis is a condi�on 
d e s c r i b e d  a s  r a r e ,  b u t  w i t h  n u m e r o u s 
underdiagnosed cases. Condi�ons previously 
a�ributed to normal aging are likely due to cardiac 
amyloid deposits, leading to HFpEF. The existence of 
less invasive diagnos�c methods, especially with 
dissocia�on between echocardiogram and 
electrocardiogram, contribute to early diagnosis, 
treatment plan and improved prognosis, modifying 
the natural history of the disease, avoiding the 
deposi�on of fibrils in the �ssues.
Key Words: “Amyloidosis”, “Cardiomyopathy, 
Restric�ve”, “Heart Failure”

Introdução
 Amiloidose não é uma doença única, mas 
todos os espectros dela compar�lham uma 
caracterís�ca em comum, a deposição extracelular 
de proteínas patológicas fibrilares em órgãos e 
tecidos.¹,² A deposição pode alterar a função destes, 
e quando há acome�mento cardíaco, pode levar a 
disfunção diastólica progressiva e miocardiopa�a 
restri�va. ³
 Devido sua complexidade diagnós�ca e de 
manejo, a amiloidose cardíaca (AC) é muitas vezes 
subdiagnos�cada, ou muitas vezes tardiamente 
iden�ficada. O diagnós�co defini�vo é concedido 
pela biópsia endomiocárdica, com demonstração do 
depósito amilóide, u�lizando-se técnica de 
coloração específica.4 Quando a suspeita clínica é 
alta e não há biópsia, podemos lançar mão de 
modalidades diagnós�cas não invasivas. O 
tratamento e prognós�co da doença dependem da 
e�ologia e da extensão da deposição amilóide.³
 Relatamos, a seguir, um caso clínico de um 
paciente com insuficiência cardíaca com fração de 
ejeção preservada por deposição de substância 
amilóide. O diagnós�co foi realizado através de 
métodos não invasivos, sendo evidenciadas 
alterações em ressonância nuclear magné�ca 
(RNM) caracterís�cas de amiloidose, além de 
pesquisa gené�ca de mutação do Gene TTR que 

confirmou amiloidose hereditária l igada á 
Trans�rre�na. 

Relato de Caso
 Homem de 70 anos, hipertenso, diabé�co e 
dislipidêmico, sem histórico de insuficiência 
cardíaca, em uso domiciliar de Losartana 50 mg de 
12/12 horas, Me�ormina 500 mg no café da manhã, 
almoço e jantar e Sinvasta�na 20 mg à noite, 
procurou assistência médica em cardiologista há 01 
ano, queixando-se de dispneia aos pequenos e 
médios esforços, hiporexia, adinamia e edema em 
membros inferiores, com turgência jugular a 45º e 
hiperfonese de segunda bulha na ausculta cardíaca. 
Iniciada a propedêu�ca complementar para melhor 
elucidação diagnós�ca e da e�ologia da insuficiência 
card íaca .  E let rocard iograma em repouso 
demonstrou baixa voltagem em derivações uni e 
bipolares (Figura 01); pep�deo natriuré�co do �po B 
com valor de 3920 pg/ml; ecocardiograma 
transtorácico com aumento biatrial, hipertrofia 
concêntrica do ventrículo esquerdo, função sistólica 
global do ventrículo esquerdo preservada com 
fração de ejeção de 65%, septo interventricular de 15 
mm e  aspecto  infi l t ra�vo  heterogêneo e 
hiperrefringente (Figura 02), pressão sistólica da 
artéria pulmonar de 57 mmHg; angiotomografia 
pulmonar sem alterações s ignifica�vas;  e 
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cin�lografia miocárdica sem sinais de isquemia. 
Devido à forte suspeita de amiloidose foi realizada 
inves�gação com ressonância magné�ca cardíaca 
(Figuras 03, 04 e 05), que evidenciou realce tardio 
subendocárdio proeminente caracterís�co da 
patologia e posteriormente teste gené�co para 
amiloidose de origem familiar associada a variantes 
no gene da trans�rre�na,  confirmando o 
diagnós�co.   
 

Figura 1: Eletrocardiograma Amiloidose

Figura 2: Eco com Hiperrefringência

Figura 3, 4 e 5: Ressonância Magné�ca Cardíaca 
(RMC)

Discussão
 A amiloidose caracteriza-se pela deposição 
localizada ou sistêmica de proteínas com estrutura 
terciária instável, que se agregam e formam as 
fibras. Estas se deposita em diversos órgãos como 
rins, pulmões, �gado e até em partes moles. Estes 
depósitos podem resultar em disfunção do órgão ou 
tecido afetado. ⁵
 O quadro clínico da AC é bastante variável e 
pode ser manifestar como insuficiência cardíaca 
associada ao aumento da espessura miocárdica, 
derrame pericárdico, bloqueio atrioventricular, 
aumento da espessura do septo interventricular 
e/ou valvular, alterações de deformidade com 
preservação apical ao ecocardiograma; história de 
síndrome do túnel do carpo bilateral (especialmente 
em homens), ruptura atraumá�ca do tendão do 
bíceps, dor neuropá�ca sem explicação, hipotensão 
ortostá�ca e diagnós�co de hipertrofia ventricular 
sem causa aparente.⁵,⁶
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 A AC é uma cardiopa�a frequentemente 
subdiagnos�cada e uma causa importante de 
insuficiência cardíaca. Existem vários �pos de 
proteínas amiloides conhecidas, mas somente 
algumas infiltram o coração, causando cardiopa�a. 
São elas: Imunoglobulina de Cadeia Leve (AL), 
imunoglobulina de cadeia pesada, Trans�rre�na 
(TTR), amiloide sérica A e apolipoproteína AI. A 
forma TTR é a mais comum, seguida da AL. ⁷ 
 A amiloidose ATTR é causada pela proteína 
transterre�na. A mesma é produzida pelo �gado e 
circula na forma de um homotetrâmero, agindo 
como transportador para �roxina e como proteína 
de ligação do re�nol. No entanto, a desestabilização 
da proteína TTR promove a dissociação em 
monômeros, que adquirem a forma fibrilar e se 
depositam nos tecidos. ⁸
 São dois os �pos de trans�rre�na que vão se 
depositar de forma sistêmica. O �po selvagem, 
tradicionalmente chamado de “amiloidose 
sistêmica senil”, devido ao aumento de sua 
prevalência conforme a idade. E o �po variante ou 
hereditário, chamado de polineuropa�a amiloide 
familiar. Este está relacionado a mais de cem 
mutações gênicas. O alelo mais comum nos Estados 
Unidos, causado por uma subs�tuição de valina por 
isoleucina na posição 122 (Val122Ile), é encontrado 
em 3,4% dos afro-americanos. ⁹-¹³.
 O padrão de envolvimento miocárdico na 
amiloidose ATTR difere da amiloidose AL e varia de 
acordo com a mutação específica da trans�rre�na 
responsável pela doença. Na variante Met 30 da 
trans�rre�na,  a  mutação mais  comum, o 
ecocardiograma geralmente é normal, embora o 
eletrocardiograma pode mostrar evidências de 
doença de condução na forma de disfunção do nó 
s i n u s a l ,  b l o q u e i o  d e  ra m o  o u  b l o q u e i o 
atrioventricular. Pacientes com a variante da 
trans�rre�na Ala 60 e várias outras mutações têm 
infiltração miocárdica que é indis�nguível do 
causado por amiloidose AL na  ecocardiografia. No 
entanto, disfunção cardíaca é menos comum e o 
prognós�co é melhor do que para pacientes com 
doença cardíaca e amiloidose AL apesar da 
semelhança dos achados ecocardiográficos. ¹
 O diagnós�co de amiloidose é baseado em 
um quadro clínico suspeito, apoiado por exames de 
imagem e estabelecido por biópsia tecidual. O 
depósito de amiloide �picamente leva ao 
engrossamento das paredes ventriculares, redução 

da distensibilidade e consequente disfunção 
diastólica grave, com manifestação de sintomas de 
insuficiência cardíaca. O quadro clínico de 
insuficiência cardíaca (IC), como o do nosso paciente 
relatado, é a apresentação mais comum. ¹⁴,¹⁵ No 
entanto, arritmias graves, angina e síncope também 
podem ocorrer, além de sintomas inespecíficos 
como fadiga, perda de peso, astenia, diarreia ou 
cons�pação devido a disfunção autonômica.³
‘ Dentre os exames complementares, a 
presença de baixa voltagem no eletrocardiograma 
(amplitude QRS <0,5 mV em todas as derivações dos 
membros ou <1,0 mV em todas as derivações 
precordiais) é comum, assim como espessamento 
da parede ventricular e evidência de disfunção 
diastólica no ecocardiograma. A ressonância 
também contribui para o diagnós�co precoce, 
quando mesmo em estágio iniciais pode iden�ficar 
depósito subendocárdico difuso. ¹⁴
 A biópsia de um órgão envolvido confirmará 
o diagnós�co. Quando a suspeita clínica é alta e há 
dificuldade de sí�os para biópsia, o procedimento 
mais simples é obter uma amostra de gordura 
abdominal subcutânea. Um aspirado de gordura 
corado com vermelho do Congo será posi�vo em 
85% dos pacientes com amiloidose AL.¹⁶,¹⁷ A biópsia 
endomiocárdica está indicada quando não se 
consegue comprovação por amostras extracardíacas 
ou quando só houver acome�mento cardíaco. ¹⁵
 O quadro clínico de IC, associado aos 
achados de baixa voltagem no eletrocradiograma, 
fração de ejeção preservada, infiltrado de aspecto 
granulado no ecocardiograma e ressonância com 
infiltrado subendocárdico, nos possibilitou chegar 
ao provável diagnós�co de AC. A confirmação da 
mutação do Gene TTR para amiloidose hereditária 
corroborou fortemente esse diagnós�co e 
possibilitou tratamento de suporte adequado. 
 O prognós�co na amiloidose do ATTR varia 
com a mutação específica e o tempo de diagnós�co. 
Em geral, mutações de trans�rre�na associadas a 
idade mais jovem no início da doença podem 
predizer neuropa�a progredindo mais rapidamente 
e cardiomiopa�a.¹
 O tratamento da AC tem como obje�vos o 
suporte clínico com controle dos sintomas da 
insuficiência cardíaca e/ou arritmias, e o atraso da 
deposição de amiloide através de tratamento 
específico. ¹⁵  Na AC por ATTR, até alguns anos atrás, 
o tratamento era basicamente o transplante 
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hepá�co. ¹⁸-²⁰, ¹³ Em alguns pacientes com 
envolvimento cardíaco sintomá�co, transplante 
combinado de �gado e coração era aventado.¹³
 Mais recentemente novas estratégias 
terapêu�cas surgiram com obje�vo de reduzir a 
produção de TTR, ou estabilizar a TTR, ou eliminar as 
fibrilas já depositadas, dentre elas tem-se o 
Tafamidis e o Diflunisal, que trouxeram grande 
impacto para o tratamento principalmente do �po 
variante, mas também do selvagem. O Tafamidis 
mostrou poder reduzir progressão tanto da 
polineuropa�a quanto da cardiomiopa�a amilóide 
ATTR. ²¹-²³

Conclusão
 A amiloidose é uma patologia rara, onde o 

acome�mento de múl�plos órgãos e tecidos pode 
ocorrer. O envolvimento cardíaco é marcador de 
pior  prognós�co,  sendo imprescindível  o 
levantamento desta condição como hipótese 
diagnós�ca nos pacientes que se apresentam com 
miocardiopa�a restri�va, principalmente naqueles 
com mais de 50 anos e sem e�ologia definida.
 O rápido reconhecimento da amiloidose é 
de fundamental importância, visto que a ins�tuição 
de tratamento precoce pode modificar a história 
natural da doença, evitando a deposição de novas 
fibrilas amilóides nos tecidos. Portanto, é 
importante auxiliarmos no reconhecimento, 
diagnós�co e ins�tuição de tratamento adequado 
para  esta  doença,  v i sando a  redução da 
morbimortalidade nesses cenários.
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