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Resumo

Os autores apresentam a casuistica de amiloido-
ses sistémicas ndo familiares dos seus Servigos de
Medicina Interna. A sua experiéncia de amiloidose,
distribuida pelos tipos primdrio (AL), secundario (AA)
e p-microglobulina (BM), adquirida no periodo de
1985-1994, baseia-se no estudo de 21 doentes, com
idade média de 61,5 anos (min. 31/mdx. 85), sendo
13 do sexo feminino (62%) e 8 do sexo masculino (38%).

Neste grupo, estudaram alguns aspectos salientando
o motivo que levou a investigagado, as patologias as-
sociadas, os sindromes clinico-laboratoriais e sua
distribuicdo nos vdrios tipos de amiloidose, os locais
de biopsia, a evolugdo e a sobrevida destes doentes.

Comentam ainda as dificuldades no diagnostico
diferencial entre amiloidose AA e AL tendo em conta
que o principal processo de caracterizagdo dos 2 ti-
pos foi o teste do permanganato, cujas limitacoes
discutem.

Palavras chave: amiloidose sistémica, teste do per-
manganato de potdssio, classificacdo, diagnostico,
manifestacoes clinicas

Abstract
The authors present the causes of non-familial sys-
temic amyloidosis seen in a department of Internal
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Medicine. The work comprises 21 patients with a di-
agnosis of amyloidosis. The diagnostic distribution
varied between primary (AL), secondary (AA) and
b -microglobulin (b M). The study group was compri-
sed of 13 on women (62%) and 8 men (38%) with an
average age of 61.5 years (min. 31/max. 85).

Inthis group the authors studied some aspects wich
highlight the causes that lead to the investigation of
amyloidosis, the associated pathologies, the clinical-
laboratorial syndromes the distribution of the seve-
raltypes of amyloidosis, the biopsy locations, the evo-
lution of the diseases and the patients survival.

Key words: systemic amyloidosis, potassium per-
manganate test, classification, diagnosis, clinical
manifestations

Introducdio

O termo “amiloidose” refere-se a um grupo de condi-
¢oes caracterizado pela deposicio de material proteico
anormal no tecido extracelular, resultante de uma alte-
racdo do metabolismo proteico e conduzindo 4 desor-
ganizac¢ao da arquitectura tecidular e 4 perda dos ele-
mentos normais dos tecidos.

A etiologia e os mecanismos fisiopatologicos que le-
vam a sua deposi¢iao nao estao bem esclarecidos, pa-
recendo ser distintos, consoante o tipo de amiloidoses
em causal. Estas proteinas, varidveis nas subunidades
peptidicas que compoem as fibrilhas, compartilham pro-
priedades fisicas e quimicas comuns caracteristicas, tais
como a birrefringéncia verde a luz polarizada apos
coloracdo pelo Vermelho do Congo e a estrutura b-
pregueada manifestada pela andlise com difrac¢io de
raios X.

Tém surgido virios tipos de classificacdo das amiloi-
doses: primarias ou secundarias, hereditarias ou adqui-
ridas, localizadas ou sistémicas. Mais recentemente, com
o aparecimento de técnicas imunocitoquimicas que per-
mitiram a identificacdo e destringa das proteinas que
constituem as fibrilhas envolvidas nos diversos sindro-
mes clinicos, adoptou-se uma nova nomenclatura e clas-
sificacdo (estabelecida em Oslo por Husby em 19902 —
Quadro 1). Apresentam-se os diversos sindromes clini-
cos das amiloidoses adquiridas até agora identificados e
respectivas fibrilhas proteicas e precursores envolvidos.

Para além destas fibrilhas variaveis, que sao as suas
subunidades major (cerca de 90%), a substincia amiloi-
de integra também uma glicoproteina nao fibrilhar, o
componente P (10 a 15%)>%5¢, Este, presente em todos
os tipos de amiloidose com excepgdo da amiloidose
intracerebral, deriva de um precursor sérico normal
(SAP - Serum Amiloide P Component) relacionado com
um reagente da fase aguda (a proteina C-reactiva)®*5, A
sua fungao ndo estd ainda bem determinada, parecendo
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na altura do diagnostico, 51 anos no sexo mas-

Figura 1. Tipos de amiloidose em 1315 pacientes
(1981-1992)
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culino e 64 no feminino®. Na era pré-antibioti-
ca, era a causa mais frequente de amiloidose,
tendo o seu espectro mudado dramaticamente,
constituindo agora apenas 5% das amiloidoses
sistémicas nos paises industrializados (Fig.1)?. Ac-
tualmente, sdo as doengas reumdticas prolon-
gadas (duracio média de 19 anos) e, destas, a
artrite reumatoide em 75% dos casos, a4 causa
mais frequente (dois tercos) das amiloidoses
secunddrias.

A proteina amiloide A deriva de uma protei-
na da fase aguda, a amiléide sérica A (SAA - Serum
Amiloid A). A sua func¢io é ainda desconheci-

da, tendo-se encontrado niveis elevados de SAA
em doentes com amiloidose secundaria®1®.

Figura 2. Amiloidoses nao familiares - Sobrevida
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Os depositos envolvem, classicamente, os Or1-
gaos parenquimatosos, sendo frequentes os de-
positos na membrana basal tubular renal e na
gordura celular subcutineal?,

Clinicamente, a forma de apresentacio mais
frequente traduz o envolvimento renal, sendo
também comum a presenca de hepatosplenome-
galia. Pode também ocorrer envolvimento do
coracao e do tracto gastrintestinal, embora rara-
mente cause alteracoes das suas funcoes!'?,

Amiloidose primdria, associada a discrasias
imunociticas, ou AL
Nesta situacio, as fibrilhas amildides derivam

interagir com as fibrilhas depositadas, protegendo-as da
digestio proteolitica®, podendo deste modo ser o res-
ponsivel pela irreversibilidade (hoje ja contestada como
afirmacao absoluta) e mau prognédstico desta afeccio.
Também os glicosaminoglicanos e o “factor aumenta-
dor da amiloide” sdo constituintes comuns da substan-
cia amildide, ndo se conhecendo ainda completamente
qual o seu papel no processo amiloidogénico®.
Passamos a descrever, resumidamente, alguns dos prin-
cipais tipos clinicos de amiloidose, que diferem uns dos
outros, ndo sO por envolverem diferentes proteinas, como
também pelas diferentes formas de apresentacio.

Amiiloidose secunddria, sistémica reactiva, ou amiloidose AA

A fibrilha proteica, depositada nos tecidos, neste tipo
de amiloidose & a proteina amildide A, também encon-
trada numa situacdo heredofamiliar, a febre mediterra-
nica familiar. Por defini¢do, este tipo de amiloidose ocorre
em associacdo com outras doengas: infecciosas, infla-
matoOrias ou neoplasicas (Quadro 2)7. A idade média é,
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de cadeias leves de imunoglobulinas monoclo-

nais (proteina amiloide de cadeias leves), quase

sempre resultantes da proliferacao de um clone
de células B. Ocorre na auséncia de infec¢ao, inflama-
cdo, doencga hereditaria ou neoplasia (excepto micloma
maltiplo).

Pode ser idiopdtica ou estar associada ao mieloma
multiplo (5 a 15% dos doentes com amiloidose primad-
ria), 4 macroglobulinemia de Waldenstrom ou a agama-
globulinemia™?,

Histologicamente, embora possa envolver qualquer
tecido ou 0rgao, parece haver uma tendéncia para a
deposi¢iao nodular e o envolvimento dos pequenos va-
508 sanguineos'.

A maioria dos doentes tem gamapatia monoclonal (GM)
no soro ou urina (85%). Os 6rgaos mais frequentemen-
te envolvidos sio o cora¢iao (90% dos casos), o rim, o
tubo digestivo, o sistema nervoso periférico (SNP) (20%
dos casos) e o ligamento ciarpico, o sistema nervoso
autdbnomo, a pele; os musculos e articulacoes ¢ os facto-
res de coagulacio.

E, de todos o0s tipos, o mais frequente (Fig. 1) e o dc
pior prognostico't!3. A sua incidéncia ¢ de 8,9 em 10
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Quadro 1

Classificacdo das amiloidoses sistémicas adquiridas

Sindromes clinicos

Fibrilhas proteicas

Amiloidosc sistémica AL, associada a discrasia imunocitica,
micloma, GM, discrasia oculta

Amiloidose AL nodular localizada (pele, aparelho respiratério,

urogenital, etc.) associada a discrasia imunocitica focal
Amiloidose sistémica AA reactiva, associada a doencgas
activas cronicas
Amiloidose sistémica senil
Amiloidose senil focal
auricula cardiaca
cérebro
articulacoes
vesiculas seminais
prostata
Doenca de Alzheimer, deméncia no sindrome de Down,
angiopatia amiléide cerebral
Doencga de Creutzfeldt-Jakob, kuru (encefalopatias
espongiformes transmissiveis, doencas do prido)
Diabetes mellitus tipo 11

Amiloidose enddcrina, associada aos “APUDomas”

Amiloidose associada a hemodialise (osteoarticular
ou sistémica)

Amiloidosc cutinea primaria localizada
Amiloidose ocular (cornea, conjuntiva)

Fibrilhas AL derivadas de cadeias leves de imunoglobulinas
monoclonais
Fibrilhas AL derivadas de cadeias leves de imunoglobulinas
monoclonais
Fibrilhas AA derivadas da proteina A amildide sérica (SAA)

Transtiretina derivada da transtiretina plasmitica (TTR)

Peptideo natriurético auricular

B-proteina

ainda no caracterizada

ainda nao caracterizada

B,-microglobulina

[-proteina derivada do precursor proteico b-amildide (APP)

Proteina do prido (PrP) derivada do precursor prido

Polipeptideo amildide dos ilhéus (IAPP), amilina,
derivado dos seus precursores proteicos

Hormonas ou fragmentos peptidicos (ex.: pré-calcitonina
no carcinoma medular da tiride)

B,-microglobulina derivada de niveis plasmaticos elevados

Possivelmente derivado da queratina
Ainda ndo caracterizada

Adaptado de Bergsagel e Kyle'*

milhoes/ano, sendo a idade média de 62 anos, ocorren-

do raramente antes dos 40814,

Amiloidose familiar ou hereditdria

Material e métodos

Este trabalho teve como objectivo a avaliagao retrospec-
tiva de todos os casos de amiloidose sistémica de origem
nao familiar acompanhados nos Servicos de Medicina 11

E geralmente autossémica dominante com excepgao

dos HUC no periodo que mediou entre 1985 ¢ 1994,

para a febre mediterranica familiar, que € autossémica
recessiva. A maioria das fibrilhas amildides em causa

nesta afec¢do sdo a transtiretina (TTR).

As formas neuropdticas manifestam-se habi-
tualmente por neuropatia periférica sensorial
ou neuropatia autonOmica. Ha ainda formas
familiares nefropdticas, cardiacas e outras. Es-
tas formas foram excluidas desta nossa série.

Foram considerados todos os doentes que, para além

Quadro 2

Doencas associadas a amiloidose secundaria

Doengas autoimunes Doengas malignas
Artrite reumatdide Hipernefroma
Espondilite anquilosante Linfoma Hodgkin
Sindrome de Behget Melanoma

Amiloidose associada a hemodidlise Gota Tumores solidos digestivos,
A proteina encontrada neste tipo de amiloido- Vasculite pulmonares ou genito-urinarios

se € a B,-microglobulina (,M) e, tal como o
nome sugere, aparece em doentes em hemodia-
lise, habitualmente cinco anos ap6s o seu inicio”.

Sindrome de Sjogren

Outros linfomas

Polimialgia reumatica
Doenca inflamatéria intestinal

Infeccoes Outras
Envolve geralmente as estruturas articulares ) .
volve g - e Tuberculose Diabetes mellitus
¢ periarticulares, sendo o tanel carpico frequen- Lepra Paraplegia
temente afectado. Shistosomiase Fibrosc quistica
Apresentamos de seguida a casuistica dos | Osteomiclite Toxicodependéncia
Servi¢os de Medicina IT dos HUC referente as Empicma Bronquicctasia

amiloidoses sistémicas nao familiares.

Adaptado de Vogelgesang e Klipple’
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tivo em trés locais para 1 doente, em dois locais

para 4, em um local para 14 e, na autépsia, em 1
outro doente.

Os locais de realizacio das bidpsias foram: gor-

Quadro 3

Biopsias para identificacdo de substancia amiloide
Locais de Identificacio Positiva (%) Negativa
Autbpsia 1 -
Gordura subcutinea abdominal (asp) - 2
Gordura subcutinea abdominal (hiép)  15(94) 1
Recto 2(50) 2
Rim - 1
Figado 1(33) 2
Pele 3 (60) 2
Ligamento anular cirpico 1(100) -
Nervo, misculo, adenopatia 1cada -
Pulmao, i. delgado - 1cada

dura subcutanea abdominal (por puncio, aspiracio
ou bidpsia), recto, rim, figado, pele, ligamento anu-
lar, nervo, musculo, adenopatia, pulmio ¢ intestino
delgado. Apresentamos os respectivos resultados no
Quadro 3.

A clinica apresentada por estes doentes foi a se-
guinte (Quadro 4): sintomas do foro cardiaco em
12 doentes (60%), dos quais 5 com insuficiéncia
cardiaca congestiva (25%), insuficiéncia renal em 7

de uma clinica sistémica compativel com amiloidose,
apresentavam um exame anatomopatologico identificando
substidncia amiloide. Excluiram-se antecipadamente to-
dos 0s casos de amiloidose do tipo familiar. Para a reco-
lha dos doentes, baseamo-nos em casos clinicos que fo-
ram alvo de investigacdo por apresentarem caracteristi-
cas particulares ¢ num estudo realizado previamente nos
nossos Servicos sobre biopsia de gordura abdominal,
de onde selecciondmos os doentes com bidpsia positiva.

Obtivémos, deste modo, uma amostra com 21 paci-
entes, dos quais 13 sdo do sexo feminino e 8 do sexo
masculino. A média de idades ¢ de 61,5 anos, variando
entre 0s 31 e 0s 85 a data do diagndstico.

Destes doentes, excluimos um caso de amiloidose b, M
que foi publicado! por ser uma forma de apresentacio
menos comum neste tipo de amiloidose. Tratava-se de
doente do sexo masculino, 31 anos, diabético insulino-
dependente, portador de insuficiéncia renal cronica e
em hemodidlise ha 5 anos. Clinicamente, apresentava
hipertrofia parotidea bilateral, macroglossia, polineuro-
patia periférica e um quadro de sindrome da veia cava
superior. A substincia amil6ide foi detectada por biop-
sia da gordura abdominal, sendo a caracterizacao imu-
nocitoquimica compativel com o tipo b,M. Havia, as-
sim, envolvimento sistémico e positividade para a biop-
sia de gordura abdominal, o que € raro nesta situacio.

Os restantes 20 foram analisados em conjunto, estu-
dando-se alguns pardmetros: locais de identificacao de
substincia amiloide, sindromes clinicos presentes, pato-
logias associadas, alteracoes ecocardiogrificas, plasmo-
citose, imunoclectroforeses, critérios de diagnostico di-
ferencial entre amiloidose primdria e secundaria (clini-
cos — distribuicao por 0rgaos, etiologias subjacentes,
presenga de GM, alteragoes ecocardiograficas — e tes-
te do permanganato), sobrevida e causas de morte.

Resultados
Analisimos os 20 doentes quanto 2 identifica¢do da
substancia amiloide, que foi efectuada por exame posi-
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(35%), sindrome nefrético em 3 (15%), proteina-
ria ndo nefrotica em 6 (30%), polineuropatia periférica
em 6 (30 %), sindrome do tanel carpico em 4 (20%),
manifestacoes cutineas (lesdes purpuricas e infiltrado
subcutdneo) em 4 (20%), sintomas digestivos (diarreia/
obstipagcdo/ma absor¢io) em 5 (25%), macroglossia em
2 (10%), hipotensao ortostitica em 3 (15%), adenopati-
as em 4 (20%), hepatosplenomegalia em 1 ¢ bocio em
outro doente, ¢ défice do factor X em 2 dos 4 doentes
analisados.

Nesta série, alguns doentes apresentavam associacoes
com outras patologias, destacando-se a pielonefrite cro-
nica e a diabetes mellitus, presentes em 3 pacientes, ¢
apenas num doente as restantes entidades: tuberculose
pulmonar, empiema pleural, sifilis, hiperparatiroidismo
primario, histiocitose, angiodisplasia intestinal.

Foi realizado estudo ecocardiogrifico (bidimensional)
em 17 pacientes. Em 13 destes (76%), foram identifica-
das alteragoes descritas na amiloidose, tais como derra-
me pericdrdico (n=4 - 24%), espessamento valvular
(n=6 - 35%), espessamento do septo e paredes ventri-
culares (n=6 - 35%), disfuncao diastolica (n=6 - 35%)
¢ o caracteristico aspecto “granulado” do miocdrdio
(n=3 - 17%).

O estudo da medula 6ssea foi efectuado em 17 dos 20
doentes. Realca-se que, em 11, a percentagem de plasmo-
citos era inferior a 5%, em 5 encontrava-se entre 5 ¢
10%, e era superior a 10% em apenas 1 paciente.

Foi detectada a presenca de pico monoclonal no protei-
nograma electroforético em 5 pacientes. Efectuou-se imu-
noclectroforese sérica (IEF) que detectou uma IgG k
monoclonal em 4 pacientes, uma IgG | em um outro ¢
ainda cadeias leves | monoclonais em 3. Na [EF urindria,
detectaram-se cadeias k em 3 pacientes ¢ | em outros 3.

Estes doentes foram classificados, quanto ao tipo de
amiloidose sistémica, sem recurso & imunocitoquimica
(ndo disponivel nessa data). Assim, foram considerados,
com basc em critérios clinico-laboratoriais, como porta-
dores de amiloidose secundaria (AA) 9 pacientes sem
GM, associacoes patologicas sugestivas de etiologia se-
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cundiria, distribui¢io preferencial renal e hepatospléni-
ca como sofrendo de amiloidose primaria (AL) e 6 ou-
tros doentes com GM e/ou presenca de cadeias leves
na urina, distribui¢do nos ligamentos, nervos, corag¢do e
lingua, auséncia de associacdes patologicas, alteragdes
ecocardiogrificas sugestivas, persistindo a davida de clas-
sificacio (AA ou AL ?) nos restantes 5, pois apresenta-
vam caracteristicas mistas (Quadro 5).

Em 11 doentes foi efectuado o teste do permangana-
to (Quadro 6). Confrontando os resultados deste teste
com a classificacao clinica, nos 6 doentes com sugestio
de AA o teste foi concordante em todos; nos 2 doentes
tidos como AL, em apenas 1 o resultado foi idéntico; e
em 3 duvidosos o teste diagnosticou AA em 2 e AL em
1. Refira-se que a demora média de diagnostico (desde
o inicio dos sintomas) foi de 20 meses.

Em Dezembro de 1994, encontravam-se vivos 9 des-
tes doentes, 5 tinham abandonado a consulta, desco-
nhecendo-se a sua evolugio, e 6 tinham falecido (30%).
Destes Gltimos, as causas de morte foram uremia em 2,
insuficiéncia cardiaca em 2, hemorragia digestiva em 1
€ sepsis noutro.

A sobrevida média, apds o diagnoéstico, foi, no total,
de 20 meses, variando dos 0 a0s 84. No grupo dos fale-
cidos, foi de 24 meses (0 a 84), nos vivos também de 24
meses (1 a42) e nos que abandonaram a consulta foi de
8 meses (1 a 14), considerando a data do Gltimo contro-
lo. De referir que, aos 24 meses, a sobrevida € de 25%,
¢ a0s 48 meses apenas de 5% (Fig. 2).

Discussiio e conclusdes

As amiloidoses sistémicas sdo situagdes raras que per-
manecem subdiagnosticadas, notando-se, na nossa sé-
rie, um atraso no seu diagnoéstico em relagdo ao inicio
da sintomatologia (20 meses). No entanto, a excepcao
de um doente, o diagnostico foi feito em todos antes da
morte.

O estudo anatomopatologico € desejavel, quer para
afirma¢do de amiloidose, quer para a sua caracteriza-
¢do, embora um determinado contexto clinico o
possa e deva pressupor. E, assim, necessirio que

Quadro 4

Sindromes clinicos presentes

Sindromes Clinicos N %
S. Cardiaco - Total 12 60
Insuf. cardiaca 5 25
S. renal - total 8 40
insuficiéncia renal 7 35
s. nefrético 3 15
proteiniria ndo nef. 6 30
Polineuropatia periférica 6 30
Sindrome tanel cirpico 4 20
Manifesta¢des cutidneas
(purpura, infiltrado,...) 4 20
Alt. intestinal 5 25
Macroglossia 2 10
Hipotensio ortostitica 3 15
Adenopatias 4 20
Hepatosplenomegalia e bocio 1cada -
Défice factor X 2(de 4) -

associacoes patologicas classicamente descritas em as-
sociacdo a amiloidose AA (Quadro 2): pielonefrite cro-
nica, tuberculose pulmonar, sifilis, empiema. Trés dos
doentes eram diabéticos. Nesta situac¢do, a patogenia da
amiloidose AA pode ser multipla. Nio encontrdmos, no
entanto, em nenhuma outra série observada, a associa-
¢ao com hiperparatiroidismo primario e angiodisplasia
intestinal, presentes em 2 dos nossos doentes (simples
associac¢do?).

A maioria dos exames complementares de diagnosti-
co que se poderdo realizar tem maior utilidade para
avaliagcdo do doente, embora algumas destas alteragdes
nos possam sugerir o diagnostico, particularmente na
presenca de determinados contextos clinicos. Assim, nesta
situa¢lo, ndo é rara a presenga de anemia, sendo as cau-
sas mais frequentes o mieloma maltiplo, a insuficiéncia
renal e a hemorragia gastrintestinal®®. A velocidade de
sedimenta¢do poderd também estar elevada. E frequen-
te encontrarem-se alteracdes da funcio renal, sendo a
proteinuria (nefrética ou nao) a forma de apresentagio

Quadro 5

o clinico tenha presentes os sindromes clinicos
mais caracteristicos e, utilizando métodos nio

Classificacao clinica das amiloidoses sistémicas

invasivos e acessiveis, contribua para aumentar
o nimero de diagnoésticos e em estadios mais
precoces da doenca.

Encontrimos, na nossa série, as manifestacdes
clinicas habituais da amiloidose sistémica, com AL
maior frequéncia para o envolvimento cardiaco,
renal e sistema nervoso periférico, em percenta-
gens muito semelhantes as encontradas na litera-
tura consultada (Quadro 4).

Verificimos, também, a presenca de algumas

AA

Amiloidoses sistémicas ndo familiares

AA/AL? SituacOes mistas N=5

Sem gamapatia M
Associagoes patologicas sugestivas N=9
Distribuicdo (+ hepatosplénica, renal)

Gamapatia M ou cadeias leves

Distribui¢do (+ ligamentos, nervo, coracio, lingua) N
Sem associa¢des sugestivas AA

Ecocardiografia caracteristica

6
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Quadro 6

Resultados do teste do permanganato

Sugestio clinico-lab. Teste do permanganato (N = 11)

AA -6 AA -6
AL -0

AL -2 AA -1
AL -1

AA/AL? - 3 AA -2
AL -1

mais frequente das amiloidoses sistémicas (73%), po-
dendo também ocorrer insuficiéncia renal (metade dos
doentes)™.

O envolvimento hepatico €, muitas vezes, subclinico
e traduzido por elevacdo da fosfatase alcalina. As alte-
racoes sao por maior fragilidade vascular, a que rara-
mente se associa compromisso da coagulagao ou défice
de factor X.

Salienta-se que a andlise sumaria de urina € muitas
vezes normal (20%) e, na auséncia de proteinuria signi-
ficativa, podera passar despercebida uma proteinuria de
Bence Jones'® se ndo for identificada por electroforese.

Também a radiologia poderd ser necessiria, ja que é a
presenca ou ndo de lesdes osteoliticas que ajudara na
distincao entre mieloma multiplo e amiloidose prima-
ria'®. O electrocardiograma mostra frequentemente bai-
xa voltagem ou caracteristicas de enfarte antero-septal,
sem que tivesse ocorrido um verdadeiro enfarte (pseu-
do-enfarte). As arritmias sdo também frequentes®>!7.

Trés tipos de estudos muito importantes, em particu-
lar na avaliagcido da previsibilidade de positividade para
amiloidose®, sdo o estudo de um componente monoclo-
nal, o estudo da medula 6ssea e o exame ecocardiogra-
fico.

A presenca de um “pico monoclonal” no proteinogra-
ma ¢lectroforético surge em cerca de um quarto dos
doentes (23% na nossa série); aproximadamente 50%
dos doentes com amiloidose tém um proteinograma elec-
troforético normal ou com alteracdes minor. Dai a im-
portancia da realizac¢do sistematica, nestes doentes, de
imunoelectroforese sérica e urinaria®. Cerca de 90%
dos doentes tém proteina monoclonal no soro e/ou uri-
na'®»161% Encontramos, em 8 doentes, GM sérica e, em
6 doentes, GM urindria. Salienta-se que a imunoelec-
troforese urindria nos pode dar uma GM mesmo na
auséncia de alteracdes monoclonais séricas. Real¢a-se ainda
que, ao contrario do que sucede no mieloma multiplo,
ha um predominio de cadeias| (1:k = 2:1)', o que pode-
ria estar relacionado com as propriedades fisicas destas
cadeias leves, com maior tendéncia para adquirir a es-
trutura b-pregueada da substincia amiloide?.

A ecocardiografia bidimensional € ainda hoje conside-
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rada um método nio histolégico de diagndstico das
amiloidoses sistémicas. Apesar de, actualmente, ser ques-
tionado como método ndo invasivo mais sensivel®, a
sua realizacdo num doente com a suspeita de amiloido-
se € obrigatéria, ja que podera revelar precocemente o
envolvimento cardiaco (mesmo em doente assintomati-
co), tendo implicacdes, quer terapéuticas, quer de prog-
nostico??. Encontrdmos alteragoes ecocardiogrificas em
76% dos nossos doentes, com predominio dos espessa-
mentos das paredes cardiacas, valvulas e/ou septos. Menos
frequente foi o estudo-padrao do “granulado” do mio-
cardio que € muito caracteristico, embora nio patogno-
monico, de amiloidose, pois pode também ocorrer na
doencga de Pompe, no sindrome do ventriculo esquerdo
hipoplasico, na insuficiéncia renal crénica, na miocardi-
opatia hipertrofica e na hipertrofia ventricular esquerda
de qualquer causa'?, A ecocardiografia com Doppler
para avaliacdo da disfuncao diastdlica € til, tendo valor
preditivo em doentes com amiloidose AL'317.

Também para o diagndstico de amiloidose se tem uti-
lizado, recentemente, o cintigrama com componente P
marcado, em particular com '#12%2¢, Este método, ainda
nio disponivel entre nds, tem-se revelado com sensibili-
dade elevada (85%) e especificidade de 100%?, permi-
tindo, para além da identificacao dos depdsitos nos vari-
os tecidos, a sua distribui¢ao, a monitorizacao terapéuti-
ca e a avaliagdo prognostica, sendo hoje considerado
um dos melhores métodos para estudo destes doen-
tes?325:2627.28 {Jma vez que ndo permite a identificacao
da fibrilha amil6ide envolvida, nio podera, contudo, dis-
pensar-se o exame histologico. Assim, de forma ideal,
deve procurar-se obter sempre material para exame his-
tologico'#327,

Na maioria dos casos, a identificacio da amildide foi
na gordura abdominal, inicialmente realizada pelo mé-
todo de puncido/aspirac¢do. Por dificuldades técnicas,
obtivemos poucos resultados positivos, pelo que passa-
mos a realizacao da bidpsia. A pesquisa em 6rgaos sin-
tomaticos foi uma minoria, como se pode ver no Qua-
dro 3, tendo sido a bidpsia de pele a mais frequente-
mente realizada.

Nio basta a documentacio da presencga de amildide
— é fundamental a sua classificacdo. Idealmente, deve
ser feita por imunocitoquimica, como ja se referiu ante-
riormente. Dado esta técnica nio estar ainda acessivel
entre nos, basedmo-nos, para a classificacio dos doen-
tes, no tipo de 6rgao envolvido, na presenc¢a de GM, na
existéncia de sugestao etiologica, na presenca de altera-
¢oes ecocardiograficas caracteristicas e, finalmente, nos
resultados do teste do permanganato’®.

A classificagdo baseada nos sindromes clinicos € um
pouco contestada ja que, contrariamente ao referido nos
testes classicos, hd excepgoes, podendo ocorrer sobre-
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posicdo de sindromes®. A presenca de uma GM € um
bom elemento, em particular quando associada a un
determinado contexto clinico. Pode, no entanto, ser
manifestacio de outras doengas, nomeadamente de lin-
foma ndo-Hodgkin ou de mieloma multiplo. As suges-
10es etiologicas, em particular se arrastadas, e as altera-
¢oes ecocardiograficas ja anteriormente referidas, suge-
rem, respectivamente, uma amiloidose AA e AL.

O teste do permanganato de potassio, hoje considera-
do de baixa especificidade, foi o teste utilizado por nos
na destrin¢a entre amiloidoses AA e AL.

Baseados nestes critérios e analisando a nossa casuis-
tica, obtivemos os resultados expressos nos Quadros 5
e 6. Observamos que, quando a sugestdo clinico-labo-
ratorial indicou alta probabilidade para amiloidose AA,
o teste do permanganato foi concordante em 100% dos
casos. O mesmo nao sucedeu com um doente com ami-
loidose AL. Quando surgiram dificuldades (em 3 ca-
508), o teste ndo nos ajudou na sua classificacdo, perma-
necendo a divida. Esta ndo € apenas uma davida meto-
dica, ja que tem implicacdes clinicas, nomeadamente te-
rapéuticas e de prognostico.
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