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INTRODUCCION: La Amiloidosis es una enfermedad rara que se caracteriza por depésitos
de materialfibrilar que precipita en los tejidos, sobretodo en drganos como rifiones (50%),
corazon (40-50%) y nervios periféricos (25%). El objetivo de la presentacion de este caso
fue describir clinicamente un caso de Amiloidosis.

CASO CLINICO: Se trata de un paciente de sexo masculino de 38 afios de edad que pre-
sentd un cuadro de 4 afios de evolucidn con signos y sintomas inespecificos como ane-
mia, hepato-esplenomegalia, compromiso cardiaco con bloqueo AV completo y posterior
desarrollo de un sindrome nefrético con funcion renal conservada; se realizé biopsia re-
nal que confirmd su diagndstico observandose depésitos de sustancia eosinofila positiva
para técnicas de amiloide.

EVOLUCION: Luego del diagnéstico se instauro un tratamiento a base de bolos de Ciclo-
fosfamida 1gr cada mes por ocho meses (8 ciclos), Dexametasona y Talidomida; present6
una respuesta lenta pero favorable al tratamiento con un control de proteinas en orina de
24 horas de 430mg/24h y funcién renal con urea de 12 y creatinina de 0.53.

CONCLUSION: El prondstico del enfermo con Amiloidosis es malo, tomando como refe-
rencia la literatura existe una probabilidad del 50% de que desarrolle falla renal terminal
al término de 12 meses.

*DESCRIPTORES DeCS: AMILOIDOSIS/DIAGNOSTICO/TRATAMIENTO.

Case Report: Primary Renal Amyloidosis, Clinical Diagnosis.

BACKGROUND: Amyloidosis is an uncommon illness characterized by fibril deposits located
in tissues and specifically in organs as kidneys (50%), heart (40-50%) and peripheral ner-
ves (25%). The objective of this case presentation was to make a clinical description of an
Amyloidosis case.

CLINICAL CASE: This is about a 38-years old male patient with a 4-year evolution history of
nonspecific signs and symptoms as anemia, hepatosplenomegaly, heart failure secondary
to AV complete block and normal-function nephrotic syndrome. A renal biopsy was perfor-
med and the diagnosis was confirmed after report of eosinophilic substance deposits which
were positive in amyloid detection techniques.

EVOLUTION: After diagnosis the patient was treated with an 8-cycle Cyclosphosphamide
(1gr each month) based scheme complemented with Dexamethason and Thalidomide.
He had a slow but favorable response with a 24-hours collection urine protein count of
430mg/24h and normal kidney function (urea: 12 and creatinine: 0.53).

CONCLUSION: Amyloidosis prognosis is bad, bibliography reports a 50% probability to deve-
lop an end-stage kidney failure after 12 months.

KEYWORDS: AMYLOIDOSIS/DIAGNOSIS/THERAPEUTICS.

Revista Médica HJCA Vol. 8 Num. 2. Julio 2016 20 1



Caso Clinico: Amiloidosis Primaria Renal, Diagnéstico Clinico.
Margarita Molina Alvarado, Natalia Paulina Escandén Calle, Paola Andrea Narvaez Molina.

La Amiloidosis puede tener dos formas de presentacion: una sisté-
mica con compromiso de mdltiples 6rganos y una localizada que
corresponde al compromiso de un érgano sin signos de enferme-
dad generalizada; tiene mal prondstico con una mortalidad del 80%
a los dos afios del diagndstico a pesar del tratamiento [1]. Este tras-
torno hasido objeto de multiples estudios en busca de su verdadera
etiologia, la pasiva absorcién de proteinas plasmaticas no explica
por si solo un trastorno donde no es raro encontrar IG (inmunoglo-
bulinas) y otros componentes humorales del sistema inmune [2].
Con el desarrollo de los antibioticos muchas enfermedades infec-
ciosas han sido controladas, pero otros agentes virales y micéticos
han proliferado, a esto se suman enfermedades inflamatorias croni-
casy procesos oncoproliferativos, los cuales se constituyen en cau-
sa de Amiloidosis secundaria (AA); en otras ocasiones este proceso
se presenta sin un causal especifico que no es mas que la Amiloido-
sis primaria (AL) [1, 2]. La afectacion glomerular tiene un mal pro-
nostico es sélo superada por el sindrome rapidamente progresivo
glomerular (SRPG) [3]. La clasica presentacién de la Amiloidosis re-
nal corresponde a un sindrome nefrético de evolucion variable que
puede ir hacia la ERC (enfermedad renal crénica), pudiendo llegar
a su estadio terminal con rifiones de tamafio normal pero que a su
vez puede tener gran variabilidad clinica describiéndose fallo renal
agudo, SRPG, sindrome nefrético con funcién normal, acidosis tu-
bular y otros. La presencia de un sindrome nefrético persistente
sin insuficiencia renal con mas de tres afios de evolucién es infre-
cuente [4]. El objetivo de este informe de caso fue presentar un pa-
ciente con estas caracteristicas clinicas.

Paciente masculino de 38 afios, etnia mestiza, heterosexual, sin aler-
gias conocidas, sin antecedentes personales ni familiares de impor-
tancia, que presenta astenia generalizada de 4 afios de evolucién e
hiporexia acompafiada de pérdida de peso progresiva de 20 libras;
luego de padecer una fractura de mufieca, incidentalmente se de-
termind la presencia de anemia que fue tratada con hierro y vitami-
nas por 2 afos sin obtener mejoria. La sintomatologia inicialmente
descrita continud con periodos de remision y exacerbacion, fue va-
lorado por varias especialidades y en los estudios complementarios
solicitados, una ecografia abdominal revel6 hepatoesplemomega-
lia que fue complementada con una tomografia abdominal en la
que se evidencié la presencia de una masa a nivel del cuerpo de
pancreas e imagenes ganglionares en la cadenas intercavo-adrticas
y retroperitoneales, siendo sometido a una laparotomia explorato-
ria con biopsia cuyo resultado fue negativo para malignidad.

Imagen 1. Tomografia computarizada abdominal contrastada:
se evidencia hepato-esplenomegalia (bazo: 148mm de largo
por 61.5mm de ancho).
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Durante el afio siguiente al inicio del cuadro, se sumé disnea de
pequeiios esfuerzos, episodios recurrentes de hematoquecia y
melenas que derivaron en la necesidad de recibir multiples trans-
fusiones de concentrados de glébulos rojos; fue valorado por
el area de Gastroenterologia siendo sometido a varios estudios
(endoscopia digestiva alta y baja, capsula endoscépica y marca-
dores tumorales), todos con resultado negativos; finalmente se
detectaron hemorroides grado I, tras lo cual fue intervenido para
su resolucién.

Luego de 3 afios de sintomatologia del cuadro anémico sin diag-
nostico, el servicio de Hematologia cataloga el cuadro como
anemia ferropénica refractaria basandose en los hallazgos de si-
deremia baja, transferrina normal y saturacién de hierro baja por
lo que se indicd esplenectomia; no fue intervenido ya que antes
de la intervencién quirdrgica presentd sintomatologia asocia-
da a bloqueo auriculo-ventricular de primer grado con derrame
pericardico y miocardiopatia hipertréfica por lo que fue tratado
con farmacos observandose leve mejoria. Varios dias después la
disnea progreso6 hasta ser de medianos esfuerzos con presencia
de edema generalizado, dolor precordial, sensacion de angustia,
bloqueo auriculo-ventricular completo (frecuencia cardiaca de 31
latidos por minuto) con datos de bajo gasto cardiaco, hipotension
marcada (70/40 mmHg) y alteracion del estado de conciencia re-
quiriendo la colocacion de un marcapaso definitivo.

Imagen 2. Radiografia de Térax: cardiomegalia grado II-11l,
presencia de marcapaso.

Sin diagnostico se efectué una biopsia de médula y ganglios con
reporte negativo, se solicitaron pruebas para inmunidad: ANAS
(anticuerpos antinucleares), ANCAS (anticuerpos anti-citoplasma
del neutrdfilo), anti-DNA (anticuerpos dirigidos al acido desoxirri-
bonucleico), anti-cardiolipinas IgG e IgM (Inmunoglobulina G,
Inmunoglobulina M), anticoagulante lupico, y fracciones de com-
plemento C3y C4; todas con resultado negativo. Los marcadores
para hepatitis también fueron negativos. Se solicitaron proteinas
en orina de 24 horas con resultado de 4.6g/24h y electroforesis de
proteinas: aumento de la fraccién Lambday Kappa en suero (24.4;
rango referencial: 3.3 - 19.4).

Con cuatro afos de evolucién de la enfermedad, se sumo sindro-
me nefrético y poliserositis sin enfermedad autoinmune de base;
se solicito realizar biopsia renal que reportd depésitos de sustan-
cia eosindfila positiva para técnicas de amiloide renal en el pena-
cho, estructuras vasculares y tubulos con positividad para atrofia,
hallazgos concluyentes para Amiloidosis Renal.



Imagen 3. Biosia Renal (tincion de rojo congo): evidencia de
depdsitos de sustancia eosinéfila a nivel glomerular.

Luego de conformado el diagnéstico, el paciente fue sometido a
tratamiento con bolos de Ciclofosfamida 1gr/vv cada mes por ocho
meses (8 ciclos), Dexametasona 40mg por via venosa cada mes y
Talidomida por via oral a dosis de 200mg/dia con lo que ha presen-
tado una evolucion lenta pero favorable al tratamiento. El control
en el mes de mayo de 2016 reveld proteinas en orina de 24 horas de
430mg/24hy una funcién renal con urea de 12 y creatinina de 0.53.

La Amiloidosis puede clasificarse en generalizada sistémicay loca-
lizada, que corresponde al compromiso de un solo érgano [2]. La
forma sistémica es una enfermedad rara que representa aproxima-
damente 1 de cada 1.500 muertes por afio en Europa; en nuestro
pais no disponemos de estudios de prevalencia de esta patologia
pero se presume que es similar, puede presentarse en nifios (con
mayor frecuencia la Amiloidosis AA como una complicacién de la
enfermedad inflamatoria crénica), pero es predominantemente
una enfermedad de la vida media y avanzada [5].

La Amiloidosis AA puede complicar casi cualquier condicién infla-
matoria de larga data y la prevalencia en pacientes con artritis cr6-
nica es del 6.03% aproximadamente; la duracion de latencia entre
elinicio de la inflamacién y el diagnéstico de Amiloidosis AA puede
variar desde menos de un afio a muchas décadas, con una media-
na de aproximadamente 17 afos; las manifestaciones clinicas de
la Amiloidosis AA predominantemente son renales, y mas del 97%
de los pacientes con esta enfermedad presentan disfuncién renal
proteinurica; algo mas del 50% de ellos presentan sindrome nefro-
tico y hasta un 10% padece de ESRD (enfermedad renal en etapa
terminal) [6].

La Amiloidosis renal puede representar el 1.6% de los pacientes
que inician tratamiento de sustitucion renal, mas del 40% de los
pacientes con Amiloidosis AA finalmente progresan a ESRD [7]. EL
bazo casi siempre se encuentra infiltrado y las glandulas suprarre-
nales estan involucradas en mas de un tercio de los casos a pesar
de que los cuadros de hipoadrenalismo clinico son raros; la hepa-
to-esplenomegalia debida a la infiltracién amiloide se presenta en
el 9% de los pacientes, mientras que la insuficiencia hepatica es ex-
cepcional; la malabsorcién gastrointestinal es rara y generalmente
se produce en etapas avanzadas de la enfermedad; la Amiloidosis
cardiaca esta presente en el 2% de pacientes (solamente en aque-
llos con enfermedad avanzada) [8].
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La Amiloidosis sistémica AL se caracteriza por depdsitos de amiloi-
de en cualquier 6rgano, la disfuncién renal estd presente en mas del
60% de los pacientes y causa insuficiencia renal proteinurica en el
contexto de normal o baja presién sanguinea. Hasta un 50% de los
pacientes presenta ERC estadio 1 02y 16% de ellos presentan ERC
en estadio 5; la afectacion cardiaca y hepatica es también comin
[9]. En el paciente presentado, las caracteristicas clinicas estable-
cen la sospecha de una Amiloidosis de compromiso sistémico por
la multiple afectacion de 6rganos, y en virtud que no existieron in-
dicios de enfermedad subyacente, se concluyé que correspondio
al tipo AL. Inicialmente predominé el compromiso hematolégico
probablemente por infiltracion del bazo, posterior compromiso he-
patico, cardiaco con bloqueo AV y finalmente afectacién renal con
proteinuria en rangos de sindrome nefrético pero con funciéon renal
normal; se reportan en la literatura casos similares, generalmente
son raros ya que lo comUn es que exista un compromiso renal im-
portante y rapida progresion a la insuficiencia renal.

La Amiloidosis renal en pacientes mayores de 60 afios ocupa el ter-
cer escafio como causa de sindrome nefrético, siendo superada por
la glomerulopatia membranosa y el dafio minimo; cuando la en-
fermedad es diagnosticada a esta edad, se tratara probablemente
de una Amiloidosis AA, sin embargo la disglobulinemia y la artritis
reumatoide constituyen las dos entidades mas frecuentemente
asociadas [8]. Bohle reporta en la afectaciéon glomerular grado IlI
y V mayor compromiso intersticial, relacionandola con una dismi-
nucién del aclaramiento de creatinina, situacion que evidencia una
vez mas el papel del intersticio en la IRC; histopatolégicamente los
depdsitos son preferiblemente glomerulares en correspondencia
con su proteinuria nefrética [10].

Trabajos recientes encuentran depodsitos de localizacién vascular
en la Amiloidosis AL; correspondiendo los depdsitos glomerulares a
la Amiloidosis AL como en el caso del paciente presentado toman-
do en cuenta su presentacion atipica; en cuanto al tratamiento, la
Amiloidosis tipo AA es tratada generalmente con medidas farma-
colégicas enfocadas a bloquear la causa inflamatoria primaria [9].
En el caso presentado la alteracion correspondié a la produccién
de amiloide relacionada con las células plasmaticas por lo que el
tratamiento fue enfocado a eliminar rdpidamente la produccién de
cadenas ligeras amiloidogénicas por medio de quimioterapia mien-
tras se procur6 disminuir la toxicidad del tratamiento y el apoyo a la
funcién de érgano diana. Una aproximacién eficaz de la Amiloidosis
AL requiere de un equipo multidisciplinario, criterios de diagnéstico
y de consenso para la evaluacion de las respuestas hematolégicas
y de los 6rganos comprometidos [11]. Actualmente los regimenes
de tratamiento que mas se utilizan para tratar la Amiloidosis AL in-
cluyen combinaciones que contienen Bortezomib, Melfalan, Dexa-
metasona, Talidomida, Ciclofosfamida y Lenalidomida; Melfalan en
dosis altas en combinacién con el trasplante autélogo de células
madre se asocia con excelentes resultados clinicos, pero se requiere
de una seleccion rigurosa de los pacientes adecuados debido a los
riesgos de mortalidad relacionados con el tratamiento en ciertos in-
dividuos con Amiloidosis AL [12].

En Amiloidosis AL con afectacion renal, mantener una comunica-
cion entre hematélogos y nefrélogos es crucial durante el trata-
miento con quimioterapia; la supervivencia del paciente esta fuer-
temente influenciada por el grado de respuesta hematoldgica y la
presencia de Amiloidosis cardiaca, pero no con el grado de disfun-
cion renal [10-12]. En el caso presentado, considerando al cuadro
como una Amiloidosis AL sistémica y en virtud de no disponer de
Bortesomib, se inicio6 el tratamiento a base de ciclofosfamida con
lenta pero favorable respuesta.

En dos estudios que incluyeron un total de 1.068 pacientes con Ami-
loidosis AL, la mediana de supervivencia en los pacientes que presen-
taron enfermedad renal fue de 2-3 afios [4]; mas del 40% de los pa-
cientes con presentacion renal requirieron didlisis finalmente y hasta
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un cuarto de los pacientes que se presentaron con enfermedad renal
potencialmente reversible progresaron a ESRD durante una mediana
de 12 meses; uno de los estudios informo que durante una media de
seguimiento de 24 meses, la funcion renal se deterior6 en casi el 55%
de los pacientes y mejord en aproximadamente un tercio de ellos [4].
La respuesta a la quimioterapia de 90% o superior en los primeros
6 meses desde el inicio del tratamiento, se asocié con un aumento
de casi cuatro veces la respuesta renal (p<0.001) y una reduccion del
68% en el riesgo de progresion renal (p <0.001) [13].

El paciente presentado tuvo un diagnéstico de Amilodosis AL de
afectacion sistémica, sindrome nefrético sin compromiso de la
funcion renal con regular respuesta al tratamiento instaurado; sin
embargo el prondstico es malo debido a un 50% de probabilidad
de desarrollar falla renal terminal en un tiempo aproximado de 12
meses.
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