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RECOMENDACIONES PARA LA EVALUACIÓN 
y SEGUIMIENTO DE LA AhTTR 
EQUIPOS MULTIDISCIPLINARES 
 



¿Donde estamos? 





Patocronia 



Comparativa de la clínica de inicio 
precoz y tardío de la ATTR-FAP 





Estadios de la enfermedad 









• ¿Cuál es el cuadro clínico característico? 
– Polineuropatía de inicio distal y progresión en 

sentido proximal sensitiva, motora y con síntomas 
disautonómicos. 

• ¿Hay alguna clasificación clínica/evolutiva? 
– Las más empleadas son las de Coutinho et al. y 

Yamamoto.  



• ¿Qué pacientes requieren biopsia para el 
diagnóstico? 
– Pacientes con clínica compatible de áreas no 

endémicas o sin historia familiar de la 
enfermedad. En zonas endémicas, en sujetos con 
mutación caracterizada, la biopsia puede ser útil 
en caso de duda. 

 



• ¿Cuales son los sitios de elección de la biopsia 
para el diagnóstico de polineuropatía 
amiloidótica familiar por transtiretina? 
– La mucosa labial para el examen de las glándulas 

salivales menores, la submucosa rectal, el nervio 
periférico, el miocardio, la piel y la grasa 
abdominal. El lugar de elección depende de la 
experiencia del centro y de la clínica del paciente, 
siendo aconsejable realizar biopsias lo menos 
invasivas posible. 



• ¿Con qué frecuencia debe realizarse seguimiento a 
portadores? 
– En portadores asintomáticos, cada 6-12 meses, 

instruyéndoles sobre síntomas que requieren una consulta 
precoz. 

• ¿Cuáles son los sistemas que deben revisarse en un 
paciente sintomático? 
– Se deben revisar las alteraciones neurológicas, incluyendo 

la disautonomía, las alteraciones digestivas, cardíacas, 
nefrológicas y oftalmológicas, y el IMC. 





• ¿Con qué frecuencia deben seguirse los 
pacientes sintomáticos? 
– Semestral. 

• ¿Qué seguimiento se recomienda en un 
paciente bajo tratamiento? 
– Se recomienda un seguimiento cada 6 meses que 

incluya al menos una evaluación de la escala NIS-
LL, IMC modificado y un test de calidad de vida 
(SF-36, Norfolk). 









Dick Score 



Dick Score 



Otras Consideraciones 



• ¿Requieren un seguimiento especifico los 
pacientes en tratamiento farmacológico 
etiopatogénico (tafamidis)? 
– Se recomienda una evaluación clínica y analítica a 

los 3 meses del inicio del tratamiento. El 
seguimiento posterior se hace con la periodicidad 
habitual. Se recomienda cumplimentar la escala 
NIS-LL para valorar la progresión de la 
enfermedad. 



• ¿Cuáles son las indicaciones de tratamiento 
farmacológico etiopatogénico? 
– Pacientes no trasplantados con polineuropatía 

sintomática demostrada y en estadio I. 

• ¿Qué fármacos se han mostrado más eficaces 
en el control de los síntomas sensitivos? 
– Debe considerarse la elección de pregabalina, 

duloxetina, amitriptilina o gabapentina como 
fármacos de primera línea. 



• ¿Cuándo se considera que la polineuropatía 
progresa tras el tratamiento? 
– En un paciente bajo tratamiento se considerará 

criterio de progresión de la enfermedad cuando se 
produzca, durante el seguimiento, un incremento 
de 2 puntos o más en la escala NIS-LL (evaluada en 
2 ocasiones durante un período de 7 días en un 
intervalo de al menos 24 h entre los test), 
confirmado por el mismo procedimiento 3 meses 
después. 





Adams D, Suhr OB, Hund E, et al. First European consensus for diagnosis, management, and treatment of transthyretin familial 
amyloid polyneuropathy. Curr Opin Neurol 2016; 29(Suppl 1):S14–S26. 





¿Es muy distinto de lo que se recomienda en otras localizaciones? 











Conclusiones:  

• La Amilodosis Hereditaria por TTR es una 
enfermedad sistémica que precisa 
seguimiento multidisciplinar.  

• La exploración Neurológica y neurofisiológica, 
las escalas de calidad de vida, etc son 
imprescindibles para evaluar la evolución.  
 



Gracias por su Atención.  
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