Amiloidosis ATTR ‘@‘ PCNA

hereditaria:
Lo que debe saber

¢ Qué es la amiloidosis?

La amiloidosis es una enfermedad groduada por el pliegue anormal
/ de unas proteinas llamadas amiloides en diferentes partes del cuerpo.
c e Los amiloides pueden acumularse en el corazén, el sistema nervioso, el tracto

digestivo, los riflones y los ojos, y dafarlos.
® Hay mas de un tipo de amiloidosis.
o La amiloidosis ATTR implica la participacion de la proteina transtiretina (TTR).

 La amiloidosis ATTR hereditaria, también conocida como hATTR, se produce por
un gen transmitido de padres a hijos. Sin embargo, no todas las personas con el
gen desarrollan la enfermedad.

« La amiloidosis ATTR de tipo salvaje se produce cuando la persona no tiene el
gen. Suele ocurrir a una edad mas avanzada que en la forma hereditaria.

%‘ LQmen corre riesgo de tener esta afeccion?

Las personas de entre 25 y 65 afios aproximadamente pueden experimentar los
primeros sintomas.

e Los hombres, sobre todo aquellos con dolor nervioso idiopatico, sindrome del tinel
carpiano o frecuencia cardiaca irregular.
(@ S) Las personas con antecedentes familiares de insuficiencia cardiaca o enfermedades

graves que derivaron en la muerte del familiar sin razon aparente.

e Las personas de Africa Occidental, Japén, Portugal, Irlanda y Suecia son mas
propensas a tener amiloidosis hATTR, aunque puede ocurrir en cualquier persona.

e Las personas de origen afroamericano en EE. UU. presentan la forma mas comun del
gen de la amiloidosis hATTR.

Sintomas
Los sintomas dependeran del drgano en el que se produjo la acumulacién de amiloides.
e Daifio en los nervios e Corazon
« Entumecimiento, debilidad y dolor » Ritmo cardiaco irregular
en los pies y las piernas « Falta de aire
« Problemas con el equilibrio o  Aumento de la fatiga

dificultades para caminar derecho

» Mareos por presion arterial baja

« Disfuncion eréctil

« Estrechamiento o bloqueo de los
espacios en la columna vertebral,
conocido como estenosis espinal

e Tracto digestivo
« Diarrea y estrefiimiento
« Pérdida de peso y del apetito,
sensacion de estar lleno después
de ingerir poca comida
« Nauseas y vomitos

* Ojos e Rifiones
* Glaucoma « Proteinas en la orina
« Vasos sanguineos anormales en « Insuficiencia renal
los ojos
« Manchas oscuras en la vision * Sindrome del tanel carpiano

¢ Hinchazon en las manos
o los pies
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La amiloidosis suele pasarse por alto debido a la variedad de
sintomas. Con el tiempo, los sintomas empeoran y afectan mas
partes del cuerpo. Es importante que hable con su proveedor de
atencion médica y que se realice una prueba para detectar el gen
de la amiloidosis hATTR. jLa deteccion temprana es fundamental
para el manejo y el tratamiento de la afeccion!

¢ Como se diagnostica la hATTR?

¢ Laidentificacion de los signos, los sintomas y las complicaciones
comunes de la hATTR es el primer paso en el diagnostico.

» Hable con su proveedor de atencién médica si presenta signos,
sintomas o complicaciones de la amiloidosis hATTR.

o Le realizaran pruebas especificas para determinar si la hATTR
es la causa de los sintomas.

e También es importante conocer sus antecedentes familiares.

e Por Ultimo, le realizaran un examen genético para confirmar
el diagnostico.

Hoy en dia, la ATTR hereditaria es tratable. Cuanto antes
reciba tratamiento, mejor. Consulte con su proveedor

de atencion médica a fin de establecer el plan de
tratamiento adecuado para usted, el cual puede incluir
la derivacion a un especialista en amiloidosis.
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¢Ddénde puedo obtener mas
informacion sobre la hATTR?

Los pacientes con hATTR y sus familias pueden obtener mas
informacion y recibir apoyo de las siguientes organizaciones:

Fundacion de Amiloidosis amyloidosis.org

Recursos y servicios para pacientes y proveedores de
atencion médica y becas de investigacion

Consorcio de Investigacién sobre Amiloidosis arci.org

Investigacion y colaboracion en tratamientos de
amiloidosis

Grupos de apoyo de amiloidosis amyloidosis.org

Grupos de apoyo nacionales y locales para personas
con amiloidosis

Organizacion Nacional de Enfermedades Poco Comunes
rarediseases.org

Organizacion de defensa del paciente enfocada en
la identificacion, el tratamiento y la atencion de
enfermedades poco comunes

Global Genes globalgenes.org

Recursos para los pacientes con enfermedades poco
comunes, sus cuidadores, abogados y colaboradores

hATTR COMPASS
www.hattrchangethecourse.com/tools-for-your-
patients-espanol/ (seccion “Genetic Testing")

Examenes genéticos y
asesoramiento gratuitos
para personas con
posible hATTR
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