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INTRODUCCION

La Polineuropatia Amiloide Familiar es una enfermedad genética que conlleva a la
formacion de depdsitos de amiloide en los nervios periféricos, entre otros organos,
provocando un déficit progresivo y discapacidad. La mutacion en el gen de la
Transtiretina (TTR), sintetizada en el higado, es la mas frecuente, por lo gue uno de
los tratamientos es el THO, en ocasiones en domino.
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Depdsitos de amiloide en biopsia rectal (Tincion HE y Rojo congo)

El transplante hepatico y el uso de Tafamidis (que previene el deposito de TTR
mutada) constituye la terapia habitual. El diflunisal es un agente anti-inflamatorio no

Hipertrofia concéntricay del septum intreventricular.

esteroideo que, In vitro, ha demostrado estabilizar los tetrameros de TTR, 2014 2015 2016

previniendo la formacion de agregados. Se presenta un caso en el que el uso de _ ——
] ] o Velocidades de Sural D (Antidromica) Lat (ms) NR NR NR
Diflunisal parece haber modificado el curso de la enfermedad. Neuroconduccién Amp (mv) NR NR NR
SIS Mediano | (I D) Lat (ms) 3.3 3.0 3.2
Amp (mv) 24 22.6 20.7
Velocidades de CPE | (EDB) Lat (ms) 5.20 5.25 4.8
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MATERIAL Y METODOS Mol e _ —— — = =
Mediano | (APB) Lat (ms) 3.45 3.75 3.75
7 ~ . N Amp (mv) 6.8 6.7 5.2
Varon de 70 anos receptor de transplante hepatico en domino (donante afecto de Tl P e T oo = i
PAF) por cirrosis hepatica VHC a los 57 anos, sin otros antecedentes. 9 anos Valsalva 1.13 1.14 1.16
después inicia hipoestesia en pies e inestabilidad, sin clinica de fibra fina. La i — b =

electroneurografia evidencia una polineuropatia axonal sensitivomotora Yy
autonomica leve — moderada. Presenta cardiopatia hipertréfica, hipoalbuminemia y
proteinuria. La biopsia de mucosa rectal y nervio sural demuestra depositos de
amiloide TTR positivos. Estudio genético negativo. Se descarta transplante hepatico
por edad, se deniega uso de Tafamidis por ausencia de mutacion y transplante
previo. Se inicia Diflunisal 500mg diarios.

CONCLUSIONES

de vista clinico ni

RESULTADOS

Tras dos anos de tratamiento, no ha habido cambios significativos desde el punto
electrofisiologico La proteinuria ha disminuido

ecocardiograma demuestra disminucion del grosor del septum interventricular.

y el

- El uso de diflunisal en pacientes con polineuropatia amiloide yatrogena en receptores de higado en domino también podria enlentecer la evolucion de la enfermedad.

- Las opciones de tratamiento en la PAF son limitadas en la actualidad, por lo gque es necesaria la investigacion para encontrar alternativas terapeuticas.
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