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RESUMO: A amiloidose cardiaca é uma condicdo rara de alta morbimortalidade, caracterizada
pelo depésito extracelular de fibrilas amiloides nos tecidos cardiacos, o que compromete a fungio
cardiaca. Os tipos mais prevalentes sdo a amiloidose por transtirretina (ATTR) e a amiloidose
AL, decorrente de cadeias leves de imunoglobulinas. Os sintomas variam desde insuficiéncia
cardiaca até arritmias, frequentemente levando a diagnésticos tardios. O diagnéstico combina
exames de imagem, biomarcadores e bidpsias teciduais. O manejo depende do tipo de
amiloidose, abrangendo tratamentos sintomaticos e especificos para reduzir ou estabilizar os
depédsitos amiloides. Avangos terapéuticos recentes oferecem melhores perspectivas de
progndstico, ressaltando a importincia da identificagdo precoce e do manejo adequado da
doenca. O envolvimento multidisciplinar é essencial para garantir a implementagio de
tratamentos individualizados. Além disso, estratégias educativas podem aumentar a
conscientizacdo e facilitar diagnésticos mais 4geis.

Palavras chave: Amiloidose. Cardiologia. Diagnéstico.

ABSTRACT: Cardiac amyloidosis is a rare condition with high morbidity and mortality,
characterized by the extracellular deposition of amyloid fibrils in cardiac tissues, compromising
cardiac function. The most prevalent types are transthyretin amyloidosis (ATTR) and AL
amyloidosis, resulting from light chains of immunoglobulins. Symptoms range from heart
failure to arrhythmias, often leading to late diagnoses. Diagnosis combines imaging tests,
biomarkers, and tissue biopsies. Management depends on the type of amyloidosis,
encompassing symptomatic and specific treatments to reduce or stabilize amyloid deposits.
Recent therapeutic advances offer better prognostic prospects, emphasizing the importance of
early identification and proper disease management. Multidisciplinary involvement is essential
to ensure the implementation of individualized treatments. Furthermore, educational strategies
can raise awareness and facilitate quicker diagnoses.
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RESUMEN: La amiloidosis cardiaca es una condicién rara con alta morbilidad y mortalidad,
caracterizada por la deposicidn extracelular de fibrillas amiloides en los tejidos cardiacos, lo que
compromete la funcién cardiaca. Los tipos mds prevalentes son la amiloidosis por transtiretina
(ATTR) y la amiloidosis AL, resultante de cadenas ligeras de inmunoglobulinas. Los sintomas
van desde insuficiencia cardiaca hasta arritmias, lo que a menudo conduce a diagnésticos tardios.
El diagnéstico combina pruebas de imagen, biomarcadores y biopsias tisulares. El manejo
depende del tipo de amiloidosis, abarcando tratamientos sintomadticos y especificos para reducir
o estabilizar los depésitos amiloides. Los avances terapéuticos recientes ofrecen mejores
perspectivas de prondstico, destacando la importancia de la identificacién temprana y el manejo
adecuado de la enfermedad. La participacién multidisciplinaria es esencial para garantizar la
implementacién de tratamientos individualizados. Ademds, las estrategias educativas pueden
aumentar la concienciacién y facilitar diagnésticos maés répidos.

Palabras clave: Amiloidosis. Cardiologia. Diagnéstico.

INTRODUCAO

A amiloidose cardfaca é uma condi¢io clinica progressiva e potencialmente fatal,
caracterizada pela deposi¢io extracelular de proteinas mal dobradas no miocérdio, levando a
disfunc¢io cardfaca. A presenca dessas proteinas amiloides nos tecidos cardiacos interfere na
fun¢do normal do coragdo, o que resulta em insuficiéncia cardiaca, arritmias e outros distarbios
hemodindmicos. A doenca pode afetar diferentes érgios e sistemas, mas a sua manifestacio mais
grave ocorre no coragio, o que torna a amiloidose cardiaca uma condi¢io de grande relevincia
clinica (Maurer, 2019; Buxbaum, 2020). A detecgdo precoce e o tratamento adequado sio
fundamentais para retardar a progressio da doenca e melhorar a qualidade de vida dos pacientes,
dado o impacto significativo que a amiloidose cardiaca tem sobre a satde cardiovascular
(Maurer, 2019).

Existem viarios subtipos de amiloidose, mas as formas mais prevalentes associadas ao
comprometimento cardiaco sio a amiloidose por transtirretina (ATTR) e a amiloidose AL.
Ambas tém diferentes mecanismos patogénicos e apresentam caracteristicas distintas em
termos de diagndstico, progressio e progndstico. A amiloidose ATTR é causada pela deposicio
de proteinas transtirretinas mal dobradas no tecido cardiaco, com duas formas principais: a
forma hereditiria e a forma senil. A forma hereditiria resulta de mutacdes no gene da
transtirretina, levando 4 producio de uma proteina transtirretina instivel e propensa a se
desintegrar, formando depdsitos amiloides. A forma senil, mais comum em idosos, é
consequéncia do envelhecimento, em que a transtirretina normal se torna instdvel ao longo do

tempo, favorecendo a formagio de depésitos no coragio e em outros 6rgaos (Sekijima, 2018). Por

Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educacio. Sao Paulo, v. 11, n. 3, mar. 2025.
ISSN: 2675-3375

662



Revista [bero-
Americana de
Humanidades,
Ciénciase
Educagio

. Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educacio — REASE

outro lado, a amiloidose AL, também conhecida como amiloidose de cadeias leves, ocorre devido
a um distirbio hematolégico, no qual hd produgio excessiva de cadeias leves de imunoglobulinas
que se acumulam em diversos tecidos, incluindo o coracdo. Esse tipo de amiloidose estd
frequentemente associado a doengas como o mieloma multiplo e resulta na formagio de fibrilas
amiloides que afetam a fungdo cardiaca (Merlini, 2017).

Os sintomas da amiloidose cardiaca sdo frequentemente inespecificos e podem se
assemelhar a outras condi¢des cardiovasculares, o que torna o diagnéstico precoce um desafio
significativo. Pacientes com amiloidose cardiaca geralmente apresentam sintomas como
dispneia, fadiga e edema periférico. O comprometimento cardiaco pode também se manifestar
em arritmias, que ocorrem devido 2 infiltracio amiloide nos tecidos cardiacos, além de baixo
débito cardiaco, uma consequéncia direta da incapacidade do coragio de bombear sangue de
maneira eficiente. A dificuldade em identificar esses sintomas de forma precoce pode resultar
em um diagndstico tardio, muitas vezes quando o coracio j4 apresenta danos significativos, o
que agrava o progndstico dos pacientes (Tafur, 2020; Maurer, 2019).

Felizmente, avancos significativos nas técnicas de diagnéstico tém possibilitado uma
deteccio mais precoce da amiloidose cardiaca. A ressonincia magnética cardiaca tem se
mostrado uma ferramenta essencial para visualiza¢io da deposi¢do de amiloide no miocérdio e
para a avaliagdo da fungdo cardiaca. Além disso, a cintilografia com pirofosfato tem se revelado
util na amiloidose ATTR, permitindo a visualizagio precisa do envolvimento cardiaco, por meio
da captura do marcador nas 4reas afetadas pelos depésitos amiloides. No entanto, a confirmagio
definitiva do diagnéstico muitas vezes requer a realizacdo de bidpsias teciduais para identificar
diretamente os depdsitos amiloides (Nativi-Nicolau, 2021; Buxbaum, 2020).

No que diz respeito ao tratamento, os avangos terapéuticos tém sido notdveis,
especialmente no tratamento da amiloidose ATTR. O tratamento para este subtipo foca na
estabilizacdo da proteina transtirretina, evitando sua desintegracdo e a subsequente formacio de
depésitos amiloides. O tafamidis, um estabilizador cinético da transtirretina, tem mostrado
eficdcia significativa em reduzir a progressdo da doenga e melhorar a sobrevida dos pacientes
com amiloidose ATTR. Este medicamento tem demonstrado resultados positivos tanto na
forma hereditiria quanto na senil, retardando a progressio da insuficiéncia cardiaca e
melhorando a qualidade de vida dos pacientes (Maurer et al., 2018; Bulawa et al., 2012; Said et

al., 2012). Para a amiloidose AL, o tratamento é mais complexo, pois envolve a reducdo da
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producdo de cadeias leves de imunoglobulinas. O tratamento de primeira linha envolve
quimioterapia, geralmente para controlar o distirbio hematolégico subjacente, como o mieloma
multiplo. Medicamentos imunossupressores, como a lenalidomida, também tém mostrado
eficicia em alguns casos. No entanto, a amiloidose AL tende a ter um progndstico mais grave
quando diagnosticada em estdgios avancados, devido ao comprometimento cardiaco e de outros
6rgdos (Sayed et al., 2015; Nativi-Nicolau & Maurer, 2018).

Portanto, a amiloidose cardiaca é uma condi¢io complexa e desafiadora, com um impacto
significativo na satde cardiovascular. A compreensio dos diferentes subtipos da doenga,
juntamente com os avang¢os nas técnicas diagndsticas e terapéuticas, tem melhorado o
prognéstico dos pacientes, tornando possivel um manejo mais eficaz e uma maior sobrevida. O
diagnéstico precoce, as terapias direcionadas e uma abordagem individualizada sio
fundamentais para otimizar o tratamento e melhorar a qualidade de vida dos pacientes

acometidos por essa condigio devastadora (Maurer, 2019; Buxbaum, 2020).

METODOLOGIA

Esta revisio foi conduzida por meio de uma busca sistemética nas bases de dados
PubMed, Scopus e Embase, utilizando os descritores "amiloidose cardiaca", "diagnéstico" e
"tratamento”. Foram incluidos artigos publicados nos dltimos cinco anos, priorizando estudos
clinicos, revisdes sistematicas e meta-analises.

Os critérios de inclusdo envolveram artigos em inglés e portugués que abordassem o
diagnédstico, manejo e novas terapias para amiloidose cardiaca. Os dados foram extraidos de

maneira independente por dois revisores, com divergéncias resolvidas por consenso.

DISCUSSAO

A amiloidose cardiaca é uma condigdo rara, mas grave, que tem ganhado destaque nas
ultimas décadas devido aos avancos no diagnéstico e nas opgdes terapéuticas. Embora ainda seja
frequentemente diagnosticada em estdgios avancgados, as melhorias nas técnicas de imagem e o
desenvolvimento de terapias mais especificas tém permitido um manejo mais eficiente,
contribuindo para melhores resultados clinicos. A amiloidose por transtirretina (ATTR) e a
amiloidose AL sdo as formas mais comuns de envolvimento cardiaco, e cada uma apresenta
caracteristicas tinicas que influenciam o diagnéstico e o tratamento (Maurer, 2019; Buxbaum,

2020).
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A amiloidose ATTR, particularmente nas formas hereditéria e senil, caracteriza-se pela
deposicdo de transtirretina mal dobrada no miocérdio, o que resulta em rigidez ventricular e,
por consequéncia, em insuficiéncia cardfaca. A forma hereditiria da doenga é causada por
mutagdes no gene da transtirretina, enquanto a forma senil estd associada ao envelhecimento,
onde a transtirretina normal se torna instdvel e forma depésitos amiloides (Sekijima, 2018). O
diagnéstico dessa condi¢do, embora facilitado pelas modernas técnicas de ressonincia magnética
cardiaca e cintilografia com pirofosfato, ainda depende da confirmacio por bidpsias teciduais,
uma vez que esses exames de imagem s3o indicativos, mas n3o definitivos (Nativi-Nicolau &
Maurer, 2018). O tratamento com estabilizadores cinéticos da transtirretina, como o tafamidis,
tem mostrado resultados promissores, especialmente para pacientes com a forma ATTR, ao
estabilizar a proteina transtirretina e impedir sua desintegracio, o que inibe a formacio de
depésitos de amiloide no coragio e em outros érgios (Maurer et al., 2018; Bulawa et al., 2012).

A amiloidose AL, por outro lado, é caracterizada pela deposicio de cadeias leves de
imunoglobulinas nos tecidos, incluindo o coragio. Este tipo de amiloidose est4 frequentemente
associado a distdrbios hematolégicos, como o mieloma multiplo, e o tratamento envolve o
controle da producdo dessas cadeias leves, com quimioterapia e medicamentos
imunossupressores, como a lenalidomida (Merlini, 2017). O comprometimento cardiaco em
pacientes com amiloidose AL tende a ser mais grave, e o progndstico é geralmente pior em
comparagdo com a ATTR, especialmente se o diagndstico for feito tardiamente, quando a fung¢io
cardiaca j4 est4 significativamente comprometida (Sayed et al., 2015). Apesar disso, avancos no
tratamento de amiloidose AL tém mostrado uma melhora nas taxas de sobrevida, especialmente
com o uso de terapias direcionadas para o controle da producio de cadeias leves.

Um dos principais desafios no manejo da amiloidose cardiaca é a detecg¢do precoce da
doenga, uma vez que os sintomas iniciais sio frequentemente inespecificos, como fadiga,
dispneia e edema periférico, o que pode levar a um diagnéstico tardio, muitas vezes quando o
dano cardiaco j4 estd em um estdgio avangado (Tafur, 2020). A dificuldade em diferenciar os
sintomas da amiloidose de outras causas de insuficiéncia cardiaca é um fator que agrava esse
problema. Além disso, a infiltracio amiloide no coragio pode causar arritmias e baixo débito
cardiaco, complicando ainda mais a gestdo clinica (Maurer, 2019).

Com o avango das tecnologias de diagnéstico, a ressonincia magnética cardiaca tem se

mostrado uma ferramenta crucial na avalia¢do da amiloidose cardiaca, permitindo a visualizac¢do
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precisa da deposi¢do de amiloide no miocédrdio. A cintilografia com pirofosfato também tem
sido util para avaliar o grau de comprometimento cardiaco na amiloidose ATTR. No entanto,
essas ferramentas de imagem, embora eficazes, ndo sio definitivas, e a bidpsia tecidual ainda é
necessaria para o diagndstico final. O uso dessas tecnologias tem permitido uma abordagem
diagnédstica mais eficaz, facilitando a identificagdo precoce e o acompanhamento dos pacientes
(Nativi-Nicolau & Maurer, 2018; Buxbaum, 2020).

O tratamento da amiloidose cardiaca tem evoluido consideravelmente, com a introducio
de terapias especificas para os subtipos de amiloidose. O tafamidis, em particular, tem mostrado
uma significativa eficicia na estabilizacdo da transtirretina em pacientes com amiloidose
ATTR, retardando a progressio da insuficiéncia cardiaca e melhorando a sobrevida. No entanto,
o tratamento da amiloidose AL continua sendo um desafio, principalmente devido a sua
associagdo com distirbios hematolégicos subjacentes, que requerem uma abordagem terapéutica
complexa e personalizada (Maurer et al., 2018; Tomasoni et al., 2023).

Em relacdo ao prognéstico, os avancos no tratamento com terapias direcionadas a
estabilizacdo da transtirretina, como o tafamidis, representam um avango significativo para os
pacientes com amiloidose ATTR. Essas terapias tém o potencial de reduzir a mortalidade e
melhorar a qualidade de vida. No entanto, a amiloidose AL ainda apresenta um prognéstico
mais desafiador, especialmente quando nio é detectada precocemente. A combinacio de
tratamento da doenga subjacente e manejo de complica¢des cardiacas continua a ser a chave para
melhorar o prognéstico dos pacientes com amiloidose AL (Sayed et al., 2015; Medarametla et al.,
2023).

Em suma, a amiloidose cardiaca continua a ser uma condicio desafiadora, mas com os
recentes avancos nos métodos de diagndstico e no tratamento especifico, hd uma crescente
esperanca no manejo e no progndstico dos pacientes. A abordagem personalizada e a deteccio
precoce serdo fundamentais para reduzir a morbidade e a mortalidade associadas a essa doenga
debilitante, especialmente 4 medida que novos tratamentos emergem no cenério clinico (Belfeki

et al., 2023; Medarametla et al., 2023).

CONCLUSAO

A amiloidose cardiaca representa um desafio significativo no diagnéstico e tratamento

de doencas cardiovasculares, dada a sua natureza progressiva e as dificuldades associadas ao
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diagnéstico precoce. Compreender os diferentes subtipos da doenga, como a amiloidose por
transtirretina (ATTR) e a amiloidose AL, é essencial para uma abordagem terapéutica eficaz.
Embora os sintomas possam ser inespecificos e muitas vezes confundidos com outras condices
cardiacas, avangos nas técnicas de diagndstico, como ressonincia magnética cardiaca e
cintilografia com pirofosfato, tém facilitado a detec¢do precoce e melhorado o manejo da doenca.

O tratamento da amiloidose cardiaca evoluiu significativamente nos tltimos anos, com
novas terapias que oferecem esperanca na estabiliza¢do das proteinas transtirretina, retardando
a progressio da doenca e melhorando a qualidade de vida dos pacientes. Contudo, a amiloidose
AL ainda apresenta desafios terapéuticos, exigindo abordagens mais complexas, especialmente
em estdgios mais avangados.

A chave para o manejo adequado da amiloidose cardiaca reside no diagndstico precoce,
no tratamento individualizado e na continua evolucdo das opgdes terapéuticas. A integracgio de
novas tecnologias e a pesquisa continua so essenciais para melhorar ainda mais o prognéstico
dos pacientes, oferecendo melhores perspectivas de tratamento e gestio a longo prazo. Com uma
abordagem mais eficaz e estratégias de tratamento direcionadas, é possivel reduzir a
morbimortalidade associada a essa condigio debilitante e proporcionar aos pacientes uma vida

mais longa e saudével.
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