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Amyloidoza to grupa chordb, ktérych wspolnym mianownikiem jest pozakomérkowe odktadanie sig
nierozpuszczalnego biatka, amyloidu, w r6znych narzadach. W nabytej amyloidozie transtyretynowej -
inaczej amyloidozie ATTR - jednym z podtypow choroby dotyczacym w wigkszoSci mezczyzn po 60.
roku zycia, glbwnym miejscem gromadzenia si¢ amyloidu jest serce. Pacjenci cierpiacy na to schorzenie
przez lata moga nie by¢ jej Swiadomi, a diagnoze otrzymac dopiero, kiedy pojawi si¢ u nich
niewydolnos¢ serca.

Amyloidoza jest choroba znana od potowy XIX wieku. Wowczas byly to jednak rozpoznania
dokonywane posmiertnie podczas sekcji zwlok. Nie znano poszczegdlnych typow tej choroby i dtugo
byta ona uwazana za schorzenie idiopatyczne o nieznanej przyczynie. Jednoczesnie, rozpoznanie jej za
zycia, ze wzgledu na brak tatwych do zdiagnozowania objawow, wydawato si¢ niemozliwe. Co za tym
1dzie — nie bylo mozliwosci leczenia.

— Amyloidoza transtyretynowa serca to ultrarzadka infiltracyjna kardiomiopatia, ktorej przyczynq jest
odktadanie sie w przestrzeni pozakomorkowej miesnia sercowego witokien amyloidowych. Te z kolei
powstajq na skutek wadliwego przeksztatcania sie transtyretyny, czyli biatka wytwarzanego w wqtrobie,
ktorego gtowngq rolq fizjologicznq jest transport tyroksyny i retinolu. Przyczyny powstawania amyloidu z
transtyretyny nie zostaty jeszcze niestety doktadnie poznane— ttumaczy prof. dr hab. n. med. Krzysztof
Jamroziak, specjalista hematolog, wspoipracujacy z Fundacja Saventic, ktora oferuje m.in. darmowg
pomoc w diagnostyce amyloidozy.

Roézne typy tego samego schorzenia

Istnieje kilkadziesiat typow amyloidozy, ktére r6znig si¢ przede wszystkim rodzajem biatka stanowiacego
prekursor amyloidu, procesem, ktory prowadzi do jego produkcji, a takze rodzajem zajetych narzadow 1
rokowaniem. Natomiast wspolng cecha tych schorzen jest gromadzenie si¢ nierozpuszczalnych biatek
nazywanych amyloidem w tkankach 1 narzadach. Mamy wigc do czynienia z amyloidoza tatnicuchéw
lekkich immunoglobulin (AL), wtérng (AA), transtyretynowa (ATTR), czy znacznie rzadszymi —
amyloidozami AP2M czy ALECT?2.

Amyloidoze transtyretynowa dzielimy na dwa gtéwne typy: posta¢ dziedziczna (uwarunkowang
genetycznie) oraz postac nabyta tzw. “dzika”, dawniej zwang starcza. Posta¢ uwarunkowana genetycznie
jest niezwykle rzadka postacia choroby. W przypadku czgsciej spotykanej amyloidozy ATTR typu
dzikiego, ktéra wystepuje gtdwnie u starszych mezczyzn, z reguty dochodzi do zajgcia serca.
Nieprawidtowe biatko jest wytwarzane w wyniku wadliwych proceséw degradacji transtyretyny.

Amyloidoza transtyretynowa rozwija si¢ niemal bezobjawowo

We wczesnej fazie choroby, gdy amyloid zaczyna gromadzi€ si¢ pozakomérkowo w mig¢$niu sercowym,
przez dtugi czas chory nie odczuwa zadnych niepokojacych objawdéw. Proces ten trwa wiele lat, zanim
rozwinie si¢ obraz kardiomiopatii restrykcyjnej i pojawia si¢ objawy niewydolnosci serca. Na wczesnym
etapie rozpoznanie mozna postawic jedynie na podstawie diagnostyki obrazowej (echokardiografia lub
rezonans magnetyczny serca). Czasem choroba jest rozpoznawana przypadkowo podczas EKG.

— Amyloid patologicznie gromadzi sie w réznych narzqdach, ale przede wszystkim pozakomérkowo w
sercu. W fazie objawowej, a zatem czesto poznej fazie choroby, pacjenci sq kierowani do oddziatow
kardiologicznych, czesto z bltednym rozpoznaniem. U pacjentow rozpoznaje sie kardiomiopatie
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przerostowq o profilu restrykcyjnym, czesto objawiajqcq sie jako niewydolnos¢ serca z zachowanq
frakcjq wyrzutowq. I to wltasnie w takiej populacji pacjentow nalezy przede wszystkim szukac
niezdiagnozowanych przypadkow amyloidozy — mowi prof. dr hab. n. med. Krzysztof Jamroziak. —
Standardowo w badaniach obrazowych stwierdza sie nieprawidtowosci w postaci pogrubienia scian
serca, przy czym obraz ten jest dosyc¢ charakterystyczny dla amyloidozy serca. Nastepnie, kontynuowana
jest dalsza diagnostyka w celu prawidtowego rozpoznania typu amyloidozy — dodaje lekarz.

Poza niewydolnoscia serca z zachowang frakcja wyrzutowa, ktéra wystepuje zwykle u pacjentow w
wieku powyzej 60. roku zycia, alarmujace powinny by¢ objawy takie jak: nietolerancja standardowych
metod leczenia niewydolnosci, rozpoznanie niektorych schorzen ortopedycznych, w tym obustronnego
zespotu ciesni nadgarstka, zwezenia kanatu krggowego w odcinku lgdZwiowym, zerwania Sciggna
migsnia dwuglowego lub wywiad artroplastyki stawu biodrowego i kolanowego, zaburzenia uktadu
nerwowego, w tym polineuropatia i zaburzenia autonomicznego uktadu nerwowego, m.in. dolegliwosci
zotadkowo-jelitowe lub niewyjasniona utrata masy ciata.

Leczenie amyloidozy transtyretynowej

Na szczgscie istnieje obecnie mozliwos¢ leczenia przyczynowego amyloidozy ATTR m.in. poprzez
stabilizacj¢ prekursorow amyloidu, a co za tym idzie, ograniczenie odktadania si¢ biatka w narzadach.
Leczenie przyczynowe jest dostgpne rowniez w Polsce, jednak terapia ta nie jest jeszcze refundowana, a
finansowana przez producenta leku.

— Poza leczeniem przyczynowym w wielu przypadkach niezbedna jest takze terapia wspomagajqca
zwiqzana ze zmianami, ktorych juz nie mozna odwrocié. Gdy pojawiq sie objawy rozkurczowej
niewydolnosci serca, zachodzi koniecznos¢ wprowadzenia objawowego leczenia tego schorzenia. Chorzy
na amyloidoze typu ATTR nie zawsze dobrze tolerujq klasyczne leki stosowane w typowej niewydolnosci
serca z obnizonq frakcjq wyrzutowq, w zwiqzku z czym leczenie musi by¢ prowadzone przez specjalistow
kardiologow w sposob dopasowany do konkretnego przypadku — informuje prof. dr hab. n. med.
Krzysztof Jamroziak wspotpracujacy z Fundacja Saventic.
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