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Las_omiloidosis sist6micos son un grupo de enfermedades de 
etiología diversa que se caracterizan por el dep6sito cxtroccl~ 
lar de proteínas fibrilares (1,2,3) las cuales se han clasific~ 
do de acuerdo o la corocterizaci6n bioquímica e inmunohistol6g! 
ca del amiloide, y a patrones de síntomas y signos e historio -
típicos (4,S). Se reconocen la amiloidosis sist~mica primorin,­
espor,dicn¡ la amiloidosis sist6mica secundario, reactiva y --­
otro grupo de amiloidosis sist6micas heredOfomiliares, del quo· 
destacan tres subgrupos clínicos: uno con nfecci6n predominont~ 
mente cardiop5tica (un grupo familiar es de.origen m6xico-nor-­
teamericano y radico en los E.E.U.U.); otro con afccci6n nefro· 
pático; y al tercero se le llamo en forma gcn6rico Polineuropa­
t1n Amiloido Familiar (PAF) (S). 

La PAF se reconoce por una historia Eamiliar de trastorno­
hercdado en forma autos6mica dominante, por-10 idontificaci6Ó -
del amiloide en material de biopsia tenido con Rojo Congo y so· 
brotado por la acuciosidad clínica que reconoce síntomas y sig­
nos conspicuos de polineuropatía perif6rica y auton6mlca (6). -
Se hnn caracterizado cuatro grandes síndromes en base o la edad 
de inicio y velocidad de progresi6n de los trastornos, la dis·­
tribuci6n de los 6rganos afectados y la morbilidad peculiar a · 
cado uno de ellos (S,7). 

Lo PAF tipo I íu6 definida en formo completa por Corino A~ 
drode en Oporto, Portugal, en 1951 (8); es ln m6s comGn de los­
voriedades de PAF y ha sido también descrita en numerosos fami· 
lias o lo torgo del mundo en los que se ha identificado un an·· 
cestro de origen portugués (4), Los grupos familiares de origen 
no portugu6s, que se diferencian de la variedad Andrade s6lo ·­
por matices clínicos, son: japoneses (Araki), suecos (Andersson) 
judios Askenasi (Gafni ~ Prns), alemanes (Erbsloh), griegos(9)· 
italianos (10), etc. Los datos de los estudios gcn6ticos de lns 
familias japonesas de la provincia de Arao son semejantes para~ 
los otros grupos étnicos; han revelado una edad promedio de ln,i 
cio de los síntomas a los 34.l aftas (rnngo 20 a 46), una pene·­
trancia corregida de 83.S\ y un radio de segrcgoci6n · • • · • 
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consistente con hcrcncio.Dutos6mica dominante (11). En varios_. 
de ellos se han descrito íamilias en las cuale~ el debut es ta! 
dio y la evoluci6n menos severa (7). 

Costu (1978), fu6 el primero en informar que el amiloidc • 
de la PAF-p tiene antigcnicidad cruzada con la prealb6mina (12) 
A6n no se ha resuelto si el amiloidc de cada tipo de PAF se de­
be al dcp6sito de variantes de una mot6cula normal, de difcrcn· 
tes moléculas, o si en todas las PAF el amiloidc es semejante -
(6). Existe evidencia directa de que en tas PAF·I circula una -
proteína anormal en el plasma (1), reservarlo a partir de donde 
se depositan a trav6s de protcolisis y polimcriznci6n, en los -
tejidos susceptibles, subunidndcs de bajo peso molecular que en 
el microscopio elcctr6nico tienen el aspecto de fibrillos no r~ 
mificodas, con aspecto de plegamiento beta en lo difrocci6n de­
royos X, de 100 Aº de grosor (3). 

Cosos familiares de estos fonuas de amiloidosis sist6mico­
con polineuropatia no habían sido reportados on M6xico, de - -­
acuerdo o nuestro revisi6n de la literatura m6dico. 

MATERIAL 

El material en este estudio, primordialmente clínico, con­
siste de 6 casos: l caso, A:l, pertenece a la familia llamado -
A. 1 coso 8:1, de la familia B. 2 casos, C: 1 - C: 2, de lo fami· 
lio c. 2 casos, D:l - D:Z, forman la familia D. Un coso, E, ti~ 

ne el s1ndrome típico, su madre folleci6 padeciendo un cuadro -
muy sugestivo pero no confirmado de amiloidosis sist6mico, es -
incluido en este informe. Todos los pnciontes fueron rcvisados­
por Neur61ogos y residentes de Neurología, por los departomcn-­
tos de Patología, Gen6tica y Ncuro-oftalmologio de los lnstjtu­
tos Nacionales, de Neurología y Neurocirugía, y de la Nutrici6n 
"Salvador Zubirtin 11 , de la SSA., México, D.F. Hl U.ingn6stico de· 
polincuropatía amiloidc familiar fu6 confi~mado en base a los­
datos clínicos típicos de polineuropotia scnsitivo-nuton6mica,­
oscendentc, predominante en miembros inferiores, ratificados 
con estudios electrofisio16gicos; por la historio familiar - --



3 

confirmado, ·o en ocasiones 3ltamcntc sugestiva, de amiloidosis­
sistémica a trov6s de la entrevista a los parientes afectados -
o no (cuando fu6 posible loC:alizarlos)., ·y de datos Pi-OPorciono-' 
dos por otros hospi'tnlcs; y por hDllazgos de .m.ateriB-1 bi-rcírin· · 
gente en biopsia de nervio periférico y/o mucosa rcCtril. tCftida· 
con Rojo :congo y visto. a trav6s de -lu~ pOi0.-~1-z·-~da.· 

REPORTE DE CASOS 

Caso A:l 
Fué un hombre de SO aftas o~Ígi·~¿Í-io .dOJ · "Cstado de Gücrrcro. 

20 anos atr6s sufri6 una hcri·d~ por· p_rC?_Y.OC_ti1: ·_de ·Orma _de 'rucgo­
dc in que sC: rccupcr6 ·Satisfactoriamcil.tc·,-_- aunque· Ocastona1mcntc 

se qucja_ba de dispepsia, co_n_stipaci6~ r ·:d~lorcs musculares. 2 -
anos antes de su ingreso rccibi6 tratomic.nto hospitalario para­
hcrnia hiatal y 6lccra duodenal, obscrv~ndosc que adem~s tenía­
mala-absorci6n intestinal y colitis amibiana. Desde entonces co 
menz6 a quej~rsc de diarrea intermitente; un afta dcspu6s not6 : 
disminuci6n de la libido e impotencia, parcstesias,disminuci6n­
dc la sensibilidad y de la fuerza distal de los miembros infc-­
riorcs, había perdido 7 kg. de peso. 8 meses despu6s se hospit.!!. 
liz6 por vez primera, hnbi6ndoselc encontrado una severa poli-­
neuropai:ío sensitivo-motora y visceral, hipertrofia de lo.s ncr· 
vios cubitales, vejiga ncurog6nica con retcnci6n urinaria, 
fasciculaciones en las 4 extremidades, pupilas paralíticas de -
bordes regulares, y biopsias positivas para omiloide en ncr\•io­
safeno y mucosa rectal. Comenz6 a recibir colchicina, y fu6 - -
dado .de alta. Un mes dcspU6s de su egreso nccesit6 sondeo vesi­
val permanente, estaba confinado a una cama, tenia prácticamen­
te anestesiadas las 4 extremidades, y fu6 reintcrnado por nna-­
sarca, severamente desnutrido, y fnlleci6 4 días despu6s. 2 de­
sus hijos y una hermana (fig. l) tuvieron alteraciones en las -
velocidades de conducci6n nerviosa. Los nervios de sus miembros 
inferiores eran incxcitables. Su EEG íué normal )' en la tomogJ·!_!. 
fía computada de cráneo se apreciaron moderado aumento del \'Ol!:;! 
men de los ventrículos laterales )' de los surcos aracnoideos <le 
la convexidad. Se le prncticn~on una 1arga serie de estudios de 
laboratorio, de Jos que destncnron los datos de insuficiencia -
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renal r6pidancntc ~rogresiva. 'Los.electrocardiogramas (ECG) mo~ 
traron trastornos en la repolariznci6n de .la cara lateral del -
ventriculo izquierdo. El reporte final de autopsia (A.E.) 'indi­
c6 que los hal1azgos de microscopia confirmaron la presencia do 
dep6sitos de amiloidc en el bazo, miocardio y sobretodo en for­
ma muy notable en los nervios pcrif6ricos y ganglios raqu!dcos­
(fig. 2). En. el tejido nervioso hubo adcmtis degcncraci6n ax6nica 
con desmielinizaci6n acentuada tanto.en fibras motoras como se~ 
sitivas somáticas y auton6micas. En -las astas anteriores y lat~ 
roles de la m6dula espinal. en los niveles apropiados. hubieron 
imágenes abundantes de neuronas c~n degcnCraci6n ax6nicn - n6-­
cleo exc6ntrico y cromatolisis central-. Los vasos intracspina.­
les y los de los ganglios basales mostraron fibrosis y en algu­
nos de ellos dcp6sitos de amiloide. 

Caso B:l 

Fu6 un hom~re de 40 anos, originario del estado de Morclos. 
Acostumbraba consumir grandes cantidades de alcohol y tabaco. -
No tenía otros antecedentes m6dicos importantes. 8 meses antes­
de ingresar empe16 a sufrir poliaquiurin, nicturia y disminu--.' 
ci6n en el calibre del chorro, se le cncontr6 por cistoscopin -
estenosis del cuello vesical; así como parestesias en los mus-­
los. En 4 meses m6s ~ufría de dolor ardoroso a lo largo de am-­
bas extremidades inferiores, scnsaci6n de falta de fuer~n en -­
las mismas. Al mes siguiente aparcci6 severa diarrea discnteri­
forme, que alternaba con estrcftimicnto, hnbin perdido 8 kg. En· 
el examen se le encontraron pupilas semejantes a las descritas­
por Argyll y Robcrtson, severa hipotensi6n ortost6tica, hipoes­
tesia con disestesia en guante y calcetín bilateral simétrica,­
amiotrofin con paresia moderada en las porciones distales de -­
las 4 extremidades, fnsclculacioncs en los cuadriccps y esteat2 
rrea. Recibi6 carbamaccpina y colchicinn. Falleci6 3 aftas des-­
pués por un cuadro de choque hipovolémico asociado a hipokale-­
mia severa. No se practic6 estudio post-mortero. Su padre falle· 
ci6 ciego, por insuficiencia renal, 2 de sus 3 hermanos son muy 
delgados y pndecen cr6nicamente alteraciones gastrointestinales, 
una herDnnn y una hija tienen alteraciones en las velocidades • 



(FIGURA f 2-A) ~ervio periférico, tinci6n 
rojo Congo. 
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de conducci6n nervioso (fig.3). El examen del líquido ccfa----­
lorraquídco (LCR), rcvcl6 una discreta clcvoci6n de las proteí­
nas. La pruebo de la D-xilosa rcsult6 anormal; tuvo una excrc·­
ci6n de grasos en la materia fecal mayor o 3.2 g/día. Los estu­
dios clcctrofisiol6gicos mostraron una severa ncuropntía de los 
4 extremidades. Lo cvoluci6n ECG, rcvct6 isquemia de lo carll i~ 
feriar, y en el ccocardiogramo modo 11M" hnbín hipertrofia scp-­
tol importante, imágencs-hipcrrcfráctilcs en· el miocardio, con­
froccioncs de cyccci6n normales. Otros exámenes de laboratorio­
no presentaron desviaciones especificas. Las biopsias de nervio 
safena y mucosa rectal fueron positivos con lo tinci6n R~jo ~ -
Congo. 

Cnso C:l 

Es un hombre do 57 nnos, originario del Distrito Fcdcrnl.­
No tiene historia m6dica relevante. 3 meses antes do ingrosur -­
comcn%6 a pndoccr parestesias en ln hemicara derecha y progres! 
vamente disminuy6 la fuer%a de sus extremidades derechas. Las -
parestesias aparecieron en el tronco y eran tan severas que le­
impedinn dormir. En los dos pr6ximos meses estos síntomas eran­
generalizados y había perdido 15 kg. a pesar de tener apetito -
normal. En el examen se lo encontraron corp6sculos refringentes 
suspendidos en el vitreo (fig.4), fusciculaciones en la regi6n­
frontal y en los antebrazos, cuadripnresin distal levo. Tenia -
disminuida la pcrcepci6n de la vibrnci6n y de la punta del alf! 
lcr en guante y calcetín, con reflejos pr6cticamcnte normales.­
La maniobra de Valsavn no produjo cambios en la frecuencia car­
díaca, requiri6 de una dosis de l.Smg do atropina para presen-­
tnr la reacci6n de taquicardia. Rccibi6 carbn~acepina y colch! 
cina y mejoraren sus parestesias. S meses despu6s una biopsia -
de vitreo confirm6 la presencia de dep6sitos de amiloidc. 2 me­
ses dcspu6s sufri6 un episodio de intoxicaci6n por la colchici­
nn y la suspendi6. Durante su hospitalizaci6n fueron examinados 
dos de sus hijos (uno de ellos es el caso C:2) (fig.S) asintomá 
ticos, y se les cncontr6 ánicnmente hinlosis nsteroideu como m~ 
nifestnci6n de amiloidosis. Su LCR mostr6 moderada clevaci6n de 
las proteínas. Tenía adem~s dcp6sitos calcáreos en la 
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(FIGURA f 4) CorpOsculcs refrln•entes en el 
vi treo. 
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conjuntiva to:rsal, datos de ncurop~tí_a mliitipie--·cn:•l'as y_clocid! 

des de conducci6n nerviosa, tomografía· co~Putád~~;d~':c;~nc~ nOr­
mal, y·cn la biopsia de nervio safena Gnicnmcntc signos de ncu­
ropattn desmielinizantc moderada negativa· para amiloidc con la­
tinci6n de Rojo Congo. 

Caso D:l 

Es un hombre de 38 anos, originario del estado de Oaxnca.­
Acostumbrnba beber un promedio de 30 lt. de cerveza por semana. 
A los 10 riftos ncccsit6 tratamiento hospitalario por dolor abdo­
minal. 8 aftas antes de su ingreso le diagnosticaron psoriasis.­
Sufri6 varias veces de ascnriasis. S anos antes comcnz6 n su-·· 
frir dolores lancinantes ascendentes hasta las rodillas, acomp~ 
n6ndosc de torpeza para caminar. 2 anos después prcsent6 dismi­
nuci6n do la agudez.a visual y xeroftalmía bilateral, impotcn·­
ciu y disfagia alta a s6lidos, Medio ano después tenia diarrca­
y esteotorreo 1 por lo que fu6 hospitalizado sin que se le ofre­
ciera diagn6stico alguno. En el tiempo siguiente perdi6 18 kg. 1 

y necesitaba apoyarse en un bast6n para caminar, le aparecieron 
hormigueos en las manos. En el examen se le encontraron pupilas 
de bordes irregulares sin respuesta a la luz. directa, opacido·­
des en el cristalino izquierdo, lesiones cutáneas que resulta-­
ron cscabiasis 1 anhidrosis gcnernliz.nda, amiotrofia severa uni­
versal, leve disminución de la fuerzo muscular con arreflcxin -
completa, fasciculaciones en los másculos tibiales antcriores,­
abolición de la sensibilidad profunda en los miembros inferio·­
rcs y disminución de la sensibilidad superficial en las cxtrem! 
dados superiores, el esfínter anal'hipot6nico. Simult5neamentc­
fué hospitaliz.ado su hermano (caso D:2) (fig.6) con un cuadro • 
clínico prácticamente idéntico, confirmado como amiloidosis si! 
témica en las biopsias de nervio periférico y mucosa rectal. -­
Sus exámenes de laboratorio corroboraron un severo síndrome de­
maln-absorci6n intestinal, retenci6n discreta de azoados, cngrE 
snmiento de la pared posterior y scptal e infiltración amiloide 
en el ecocardiogramn 1 defectos en la concentraci6n del DTPA 
Tc99m en el rcnogamagrama 1 actividad de dencrvaci6n en el 
clectromiograma. ultrasonogrnfin compatible con vejiga 
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ncurogénica fl&cida, :·y amiloido· en las biopsias de nervio sofc­
no y mucosa rectal.· 

Caso E 

Es un hombre de 40 aftas, originario del estado de Pueblo.­
Acostumbraba consumir grandes cantidades de alcohol y tabaco. -
Por su profcsi6n estuvo en contacto indirecto con_máltiplcs in­
secticidas. A los 19 anos le resecaron un quiste -pilonidal. A -
los ZZ anos padeci6 paludismo y o los 38 un.cuadro compatible -. 
con dengue. 5 anos antes de su ingreso tuvo un episodio de do-­
lar abdominal severo dcspu6s de haber bebido excesivamente, - -
acompoftado de v6mito y fiebre. Este problema se rcsolvi6 en po­
cos días, pero recurría cado vez con menos intensidad coda 3 6-
4 mcsc.s no siempre relacionado n la ingcsti~n de alcohol. Desde 
entonces comenz6 a sufrir diarrea y csteatorren intermitente -­
con incontinencia anal ocasional. 4 afias despu6s not6 polidip-­
sia, poliuria, ya había perdido 25 kg de peso, además de pade-­
cer impotencia. S meses antes los síntomas de hipotensi6n r&pi· 
damente se hicieron incapacitantos, y aparecieron parestesias -
en las manos y los pies; además de dolor precordial con los es­
fuerzos y edema palpebral matutino. En el examen se le cncontr~ 
ron pupilas con respuesta lenta a la luz directa, hipotensi6n -
postura! hastn el punto del síncope, amiotrofin distal severa -
con paresia moderada en las 4 extremidades, hipoalgesia de to-­
das las modalidades en guante y calcetín, arreflexin universal­
y negativa la respuesta cardíaca a la maniobra de Vulvnlva. lln· 
lns pruebas de laboratorio se confirm6 una severa alternci6n en 
la absorci6n intestinal, no hubo evidencia de pancreatitis cr6-
nica o de diabetes mellitus. Tenía voltaje bajo del complejo -­
QRS en el ECG, y en la biopsia de nervio safena signos de des-­
mielinizaci6n ncentuadn con tinciones de Rojo Congo y Tioflavi­
na B negativas para amiloidc. La muestro Je mucosa rectal con-­
firm6 la infiltraci6n extracclulnr de material bi-rcfringente -
nmiloideo. Las velocidades de conducci6n nerviosa revelaron una 
severa polincuropatía. Su madre fnlleci6 por un padecimiento -­
consuntivo severo e insuficiencia renal terminal; y un tío ma-­
tcrno tiene s!ntomas sugestivos de mala-absorci6n intestinal y-
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parestesias en las extremidades·, y de acuerdo a los datos de 
otro hospital, es probable quo tuviera amiloidosis sistémica 
(fig.7). 

D I S C U S I O N 

Virchow en 1854, dcfini6 y nombrd a la substancia infil--­
trantc previamente descrita por Rokitansky en las cnfcrrncdndcs­
supurativas cr6nicos al observar que los 6rgnnos pinccalados -­
con iodo y ácido sulf6rico tomaban uno coloraci6n a2ul o scmc-­
jonza de la celulosa, de donde surgi6 el nombre de omiloidc (13), 
Lo tinci6n Rojo Congo, introducida en 1922 por Bcnnhold,es alt~ 
mente sensible pero no 100\ especifica, )•a que tif\c también :tl· 
tejido elástico, y a menos que sea cuidadosamente decolorada t~ 
ftir6 haces densos de co16gona. Uno biopsia negativa a Rojo Con­
go visto con luz polarizada para buscar la característica bi·r~ 
fringcncia verde manzana no descarta el diagn6stico do amiloid~ 
sis (5). Las tinciones con fluorocromos, especialmente las tin­
turas do Tioflavina-T, son indicadores sensibles do la preson-­
cia de omiloide (14). Proporcionan una fluorescencia plateada -
bajo la luz ultravioleta (13). 

La biopsia rectal es el procedimiento m5s practicado pnrn­
diagnosticar la amiloidosis sistémica; os positiva al Rojo Con­
go entre el 75 y el 881 (13). Otros 6rganos en los que se do--­
mucstra el amiloide son: los vasos sanguíneos do todos los cnli 
bres, la piol, el m6sculo liso y estriado, ocasionalmente infi! 
traci6n severa al bazo, y en el hígado se identifica s61o en -­
las paredes vasculares (7). 

En los nervios pcrif6ricos el amiloidc se acumulo en lo p~ 
rifcria de los vasa-ncrvorum y en el ando-epi. y perineurio - -
(5), hay dcspoblnci6n severa de fibras mielinizndas do di&motro 
pequcf\o y nmielínicns e imágenes de dcgencraci6n Wnllcrinnn - -
(4), Las prcpnrncioncs de fibras ''cardadas", revelan dcgenern-­
ci6n nxonnl (2). llny dcp6sitos cnrnctcr1sticos de nmiloidc en 
los ganglios nuton6miccs simp&ticos. y cuando la infiltraci6n 
es severa en los ganglios sensoriales )' raíces dorsales puede 
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llegar a haber rarefaCci6n de las columnas.· posté~iOl-cs 'c13)'~ Ln 
ausencia do amilo'ide en ·la biopsia de ncrVio -~istUi no, oxciu_y_C- _ 
su presencia en troncos proximales (4). Tambi6n.so __ ha descrito-· 
amiloidc depositado en los plexos coroides y en el_ c'p6ndimo ----­
(15). 

En dos pacientes la biopsia de nervio safena mostró 6nica­
mentc signos variables de dcsmiolinizaci6n, sin indicar:c~n· las 
tin~ioncs específicas la presencia do material omiloidc. En unO 
de ellos se ronliz6 un procedimiento diagn6stico poco usual,pc­
ro bien descrito (16), que es ln vitrectomía ·co.L.) para confi!, 
mar el dcp6sito do la proteína anormal~ el pacié"nto no tuvo nin 
guna complicaci6n 6culo·visunl relacionada con ··este m6iodo. En: 
oi otro enfermo fué la positividad en la mucosa rectal la que -
confirm6 el diagn6stico. Todas las muestras de mucosa co16nica­
obtenidas resultaron positivas apoyando la noci6n de qua este ~ 

es el procedimiento diagn6stico m6s específico .para las amiloi­
dosis sistémicas. Los resultados del estudio p~'St-mortóm dispo­
nibles do s6lo un caso son en todo semejantes a la doscripcio-­
nes cl6sicas de los textos de patología. 

En ninguno de los enfermos se identific6 historia o halla~ 
gos fisicos o paraclínicos que sugirieran la posibilidad de am! 
loidosis reactiva, en tres enfermos el consumo cr6nico e inten­
so do bebidas olcoh6licas constituye un factor de riesgo para -
desarrollar polincuropatia y en uno do ellos además existía ol­
ontecedentc de contacto prolongado indirecto con diversos agen­
tes químicos empleados en la agricultura. No es posible descar­
tar que estos factores jueguen alg6n papel en la patog6nesis de 
su polineuropatía, en un fondo bien coructerizado de amlloido-­
sis sist6mica. 

Los árboles gcncu16gicos (E.,\.) demuestran el modo de - -­
transmisi6n autos6mica dominante. Consideramos una casualidad -
que los S pacientes presentados sean hombres. ·En la geneología­
de coda uno de ellos se confirmo que ambos, hombres y mujercs,­
cstán afectados en proporci6n semejante, de acuerdo a este modo 
de transmisibilidad con nlta (6 máxima) penctrancla. A6n - - ·-
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cuando todos los cabezas de los grupos familiares se originaron 
en di~crcntcs lugares de la Rcp6blica, ~s una posibilidad remo· 
ta que en varias generaciones atrás hubiera habido un ancestro­
com6n; cada caso se distingue de ·los demás por matices clínicos, 
lo cual podría sugerir que se trata do s_ grupos familiares no - .. 
relacionados entre sí, a6n tomando en cuenta la -pos_ibt"e .cx.prCS! 
vidad fenotípica diversa de un· solo genotipo mutante. ;· 

En 3 enfermos el lapso sintomá ti~o previ~:; ~i· ··d1~--g~6siic·O 
correcto pudo haberse prolongado más all.&s =:de ·ios -· la:me'sOs ~-,que 
es el lapso promedio reportado (17), por_·¡~·-_·f~lta· de·: sOSpec-ha 
el tnica de una entidad previa mento no recono~idñ_ .e·n nuestra - -
poblaci6n. 

Las manifestaciones neuro16gicas adoptan la forma de una • 
polineuropat!a predominantemente sensitiva que inicia y es m6s­
severn en los miembros inferioros, y es inexorablemente progre· 
siva (4 1 7,13). El paciente suele quojarso de adormecimiento di! 
tal y frecuentemente de dolor urente, n veces muy penoso. En el 
examen se encuentran alteraciones de la sensibilidad de tipo -­
dosociado -con mayor afccci6n en la pcrccpci6n de las modalida­
des de temperatura y dolor (18)-, o en ocasiones la disminuci6n 
en la sensibilidad es global. Conforme progresa el trastorno -­
puede ser posible palpar el trayecto de los nervios hipertrofi~ 
dos "como arrosariados" (4). Tardíamente se pierde la percep--­
ci6n de la posici6n de las articulaciones y de la vibraci6n y -
entonces aparece la debilidad muscular, fasciculacioncs (19) y­
nmiotrofia distal no muy severa (4). La abolici6n de los refle­
jos aquíleos es In regla, y la de los rotulianos es frecuente.­
Al momento del debut los síntomas pueden ser asim6tricos seme-­
jando un cuadro de mononeuritis m6ltiple (7). 

Los trastornos vegetativos son habitualmente sevoros y de­
ben investigarse siste~aticamente (13). Los enfermos sufren - -
diarrea y/o constipaci6n, que en fases avanzadas se complica--­
con incontinencia anal; cuando son buscadas, se encuentran nlt~ 
raciones difusas en la sudoraci6n; los trastornos vesicales son 
del tipo disrninuci6n en el calibre del chorro o incontinencia;-
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en los hombres la impotencia es muy frecuente. Uno de los.-_ --­
síntomas mis incapocitontcs y odcm6s altamente sugestivo_ del·-.­
diagn6stico (4,7) es la hipotcnsi6n ortostfitico. En la_ biopsia­
dc mucosa rectal se ha 'observado que hay corrcloci6ri cn.tTc ·la ~ -
constipoci6n que alterna· con diarrea incontrolnb.lc ·y dcGc~cra·--~­
ci6n severa de los nervios nmin6rgicos; y lo relotiv~ p~cs_cr:vo-

. ci6n de los mismos en los pacientes que s6lo _-tienen· dinrr-ea o -
constipoci6n intcrmitCntc (z°O). 

La f6nnuln de esto ncuropatio mis sensitivo que motora y -
que conjunto la ofccci6n de las fibras sensitivas termontgési-· 
ces y outon6micns, hoce posible lo oporici6n de trastornos ncu­
rotr6ficos toles con la osteo-artropat{a y el mal porfornnte -­
plantar. Tan frecuentes son estas complicaciones que en Portu-­
gal la cnfcrmcdac.l es conocida entre la gente como umal dos - -­
pesinhos01 (8), 

Elcctrofisiol6gicamcnto las velocidades de conducci6n ner­
viosa motora (VCN) son normales o acaso est6n moderadamente TC· 
ducidns; los potencinlcs de acci6n sensitivos están severamente 
disminuidos o ausentes. Estas alteraciones eléctricas pueden o~ 
tnr presentes tiempo antes de que aparezcan los síntomas clíni­
cos (7), como es el caso do varios do los familiares de los gr~ 
pos aquí presentados. llnsta un 18\ de los pacientes con la en-­
fermednd manifiesta tienen VCN motoras normales, lo cual apoya 
la noc16n de que la dcsmicliniznci6n no es neccsnrinmcnto un f~ 

n6meno primario (4,Zl). 

Nuestros S casos probandos tienen como características co­
munes el debut y la prominencia do las manifestaciones positi·· 
vas y negativas somato-sensitivas que perturban en forma ascen­
dente o diseminada a los miembros inferiores; manifestaciones -
vegetativas de las que destacan la hipotensión ortostática inc! 
pncitnnte que responde poco a los mineralcorticoidcs; seguidns­
de la nfecci6n somato-motora que invalida s6lo hasta el estadio 
final; y con m!nimos o nulos trastornos ncurotr6ficos, o quejas 
de perturbaci6n a los miembros superiores y nunca a los nervios 
craneales. Uno de los enfermos tuvo manifestaciones - - - - --
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asimétricas al comicnzo·,.y-en otrO'se palparon engrosados.los- -
troncos de los nervios ·cubita1eS~.-ha_ilazgos 'ainbos, _descritos -­
previamente. En ·ninguno ·de.· ñ.uostros paciontós so idcntific6 al­
momcnto del primer cxnnien·-:i.a-cllisicP.' ~isociaci~n termoalg6~ica­
dc la sensibl°lidad, lo cUá.1. puódo ocurrir hasta en un SO\ de -­
los p~cientcs (22). 'La a·miotrofin os en "nuestra opini6n dcspro-
porcionadamento mayoi_ al.:gr_ado do la paresia, y 

rias explicaciones como so.Ver& mlis ade1aPto, y 
fasciculacionos promiñentes. 

puede tener V!, 
se ncompaf\a de-

Las pupilas de bordes festonados fueron reportadas desde -
1952 por el propio Andradc (2~ 1 24). Sus carncteristicns se ase­
mejan a las descritas por Argyll-Robertson, y se caracterizan -
por parálisis segmentarla,. disociaci6n on los reflejos a la luz 
directa y a la visi6n cercana, nnisocaria, hetorocromia de los­
iris, y el borde festonado se hace más aparente con el empleo -
do agentes mi6ticos. Esto signo tan característica tiene su ar,!. 
gen en el dep6sito de amiloide en el borde pupilar (23), y en -
un probable mal funcionamiento de ramas no adyacentes de los -­
nervias ciliares parasimpáticos que producen 6reas separadas do 
parálisis del esfinter pupilar durante la miosis. Otras causas­
de pupila festonada son la contusi6n ocular con m6ltiplos rasg.!!. 
duras del iris y la sinequias posteriores secuela de uveitis -­
(24). Ocurren dep6sitos de amiloide en los vasos de la conjunt! 
va, en cualesquiera de los m6sculos extraoculares. y en el vi-­
treo (4 1 5 1 19 1 25) que producen un aspecto muy peculiar y prácti­
camente pntognom6nico en el examen del fondo del ojo al que so­
lo hn llamado "imagen de ciclo estrellado" o hialosis nstcroi-­
dea (26). Se puede confirmar que esta imagen es debida a dep6si 
tos amiloideos mediante una vitrectom{a (pnrs plana) (16). El -
dep6sito do amiloide en la red cndotclial del ángulo de la cám! 
ra anterior puedo producir glaucoma de ángulo abierto con o sin 
hipertensi6n ocular (23). 

Todos los enfermos presentaron una o varias alteraciones -
pupilares como las descritas; en el paciente C:l la nsocinci6n­
dc los datos neuropáticos con la llamativa imagen del fondo del 
ojo sugiri6 el dingn6stico exacto. 
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Stcen (27) en una serie de SZ pacientes con PÁF~·¡_ cnéontr6 

que 47 de ellos tenían cambios en los h&bi1:os iÍ1.tcstinal.cs·, 12· 

manifestaron los síntomas gastrointestinales ·.antes _o ar.-mismo :­
tiempo que la polincuropotía, es tea torrea en 58\ do. cllo·s_-Y al-. -

tcracioncs en la prueba de la D-xilosn en -52\. _L3.s prúcbas ··de - .·· 
tolerancia oral a la glucosa y a la lnctosa·fucTon normales. -­
Existe una relaci6n directo entre la presencia de csteato~ren,­
polincuropntio severa, diarrea e incontinencia ona1.-ef ~iSmo -
autor (28) cncontr6 que la mucosa intestinal es normal en la -­
microscopia de luz, microscopía de barrido y con el micrOsCopio 
de disccci6n. Encontr6 nmiloido en el 83\ de-las biopsias,- el -
grado de infiltraci6n de amiloide no se correlaciona-con la pr~ 
sencia de estentorren o de anormalidades en la pruebo D-xilosa, 
por lo que concluye que el mecanismo responsable do los sínto-­
mns do disfunci6n gastrointestinal no es primnrinmonte la infi! 
traci6n de amiloidc en la pared intestinal y que npnrentemente­
ln rai6n principal es la afecci6n del sistema nervioso aut6nomo. 
Por otra parte, se hn sugerido que puede contribuir n la din--­
rron cr6nicn un aumento en lu dcsconjugnci6n ontcral de 6cidos­
bilinres, como se demuestra por la prueba del glicolato-Cl4 --­
(6). En una serie de seguimiento por más de 3 aftos todos los p~ 
cientes con PAF-J desarrollaron tarde o temprano diarrea con -­
incontinencia; la severa pérdida de peso fu6 trazada a uno mez· 
cln de mala·nbsorci6n, disminución de In motilidad intostinal,­
anorcxin y nmiotrofiu. La duración de la enfermedad so correla­
ciona directamente con la excreci6n fecal de grnsas. Por tnnto­
ln nfecci6n gastrointestinal es muy prominente, temprana (19),­
y clínicamente importante (29). 

Cuatro de los 5 pacientes cursaron simult&nenmentc a la poline~ 
ropat1a, o sigui6ndole en poco tiempo, con datos de disfunci6n­
gastrointcstinal muy penosos. Ill paciente C:l no los ha presen­
tado, pero de acuerdo a la casuística de Stecn (29) '11egnrá a -
padecerlos. Todos los pacientes mostraron divcr-sas dosviocionos 
en los pruebas de funcionamiento cntoral en grado moderado n s~ 
vero. La diarrea incontrolable es uno do los síntomas que m6s -
profundo impacto ejerce sobre el estado emocional de los pncie~ 
tes. La combinación do ortostatismo con nouropnt1n sensitivo --



sin causa aparente condujo a lll inves_tigaci6n minuciosa de ln -
histo.rin _familiar,:· y _11Cv6 __ a solicitar oportunamente el estudio 
del ma.tcriPl d~-:.bfOpS~-a-:_é:~n::1as "tincionCs específicas, 

Los enformo·s manifiestan pOcos síntomas suges-t.ivos de com­
promiso'- cardiaco (~O). Bl electrocardiograma es el m6todo más -
preciso, sensible y 6til para detectar los trastornos cardíacos 
(~l); se registran alteraciones BCG en el 821 do los casos, di! 
minuci6n del voltaje QRS_on 51\, morfología QS en las derivaci~ 
nos_VI-V2-V~ en el -~5\ y alteraciones en la conducci6n en 64\ -
tales como bloqueo sinusal, bloqueo A-V de primor grado, bloqueo 
tipo Wenckcbach, bloqueos intravcntriculares; todas estas alto• 
raciones son más aparentes on el registro Holter nocturno. Bl -­
ecocardiograma modo M y bidimensional (~0,~l) puede ayudar nl -
diagn6stico precl{nico, asintomático de la intiltraci6n amiloi­
de cardiomiopática (30,31) ya que tiene una alta sensibilidad.­
Las alteraciones aprocindas consisten en incremento del grosor­
dol septum y de la pared posterior, a voces asim6trica, miocar­
dio hipcrreíráctil, funci6n global y regional sist6lica normal, 
y ocasionalmente discretos derrames pericárdicos. Si bien son -
infrecuentes los cuadros de insuficiencia cardiaca restrictiva­
º constrictiva, por las alteraciones descritas la afección car­
díaca no puede ser considerada una entidad benigna, y de hecho­
cs causa frecuente de muerte s6bita por arritmia (31). Por otra 
parte es infrecuente In ocurrencia de insuficiencia renal grave 
en esta variedad de PAF (19,7). 4 de nuestros pacientes descri­
tos presentaron alteraciones electro o ecocnrdiogr&ficas, sin -
que hubiera compromiso clínico a este nivel. El dolo~ prccor--­
dinl del enfermo E no tiene el perfil preciso del nngor pecto-­
ris y ha sido inconstante. El aspecto hiperrcfr&ctil del miocar 
dio asim6tricamente engrosado es muy peculiar, y es secundario­
nl dep6sito del nmiloidc AF (32). También fueron 4 los enfermos 
que presentaban discretas alteraciones en las pruebas de funci2 
nnmiento renal. En los casos con vejiga neurog6nicn flácida ro· 
tencionista, la hidronefrosis secundaria probablemente está ju­
gando un papel en el dnno renal de ellos. 

La PAF tipo JI tiene características clínicas tan propias· 



15 

que es consenso general considerarla .una cnt,idad apart·c· '(7 ,13-,-. 
33). Los primeros . ca.sos:. fUér~n·· rcportD~dos .: .por. Fa'i~_s ··(s) ,: · _;¡i~. --·· 
~~bargo ·la -caractcrizDci6ii·_:co~PtCia''. d0" la·s .·fa~Í.lio~_-d.C_ ,º~-i~_en ·_·­
suizo resicÍcrÍtcs _en·· I~cÍia'1~_~fti6. -h~cha ._p.or·-_Ruk~vina:::~_r\:_1956_ (34.) 
La familia de- or_iicn 'a·l_Ciiián. i;es':i'dcnte ·cit r.faÍ'ylil~d·;. ·d'c'~éritá __ por 
Mahloudji ·on 1969,-·.tÍcnc:·v~rio-rit"és ctíriic0..s mc~ore$·. (~S)'~- Kicin- -
ha .descrito -·casOS·. scmeJá"~tC~ en. s_uizii C7l .--

. El síndrome tambi6-~ ~-se -llama PÁF. de miembros- supcriorCs 

ya que. lo manlfcstaCi~n _que· _dc_Staca ·-es. ia :compreSi6n _del __ ncrVio 
mediano en.el tune~- del cOrpo en forma ·bilateral hacia·ln cuar­
ta o quinta d6Cada dé_ la vida, y_· le siguen los stntomaS de Poli 
neuropatía se~sitiva Y nuton6mica. En las familias de Indiana : 
Son frcCuentes las opncid.adc·s' del vi treo. Existen dep6sitos am! 
loides viscerales, destacando la cardiomegalia ¡ In sobrevida ·es 
prolongada 1 ya que la progrcsi6n de los s{ntomas vn de 16 a -35-
anos• y la cirugSa descomprcsiva del mediano además de permiti­
iir mostrar In presencia del nmiloido en los tejidos conectivos 
del tunal carpa!, ayuda a aliviar los síntomas de atrapnmionto­
dcl nervio. En los casos de la familia C es prominente el ha-· 
llnzgo de opacidades en el vítreo, a scmejan2a de esta doscrip­
ci6n. Sin embargo, en esto síndrome el dato pivote es la afec·· 
ci6n predominante n los miembros superiores, expresado como la­
oprcsi6n de los medianos, Los hallazgos de opacidades vitreas,­
como se ha mencionado, son también característicos en In varie­
dad de PAF tipo l. 

El tercer stndrome do PAF fu6 descrito en familias do as-­
cendcncia irlnndés-·ing16s-escocesa (5 1 25) residentes de Iown -
(33), por Van Allcn, Drohlich ~ Dnvis en 1969 (36). Los trastOL 
nos polineurop6ticos tanto en miembros superiores como inferio­
res son semejantes en naturaleza a los de la variedad tipo 1 1 -

pero los datos de disfunci6n outon6mica con mucho menos severos 
(7). Estos enfermos tienen una nltn incidencia de Úlcera duode­
nal que no es atribuible a In amiloidosis intestinal, y una se­
vero ncfropatía asociada. No tienen dep6sitos de amiloide en el 
vítreo, ni tampoco síndrome del tunel del carpo, ni artropnt!a­
neurop!itica (5). La edad de comienzo es hacia la cuarta dóc~da-
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y la muerte sobreviene en promedio 17 anos dcspu6s. El caso A:l 
padcci6 61ccra duodenal, tenía severa polincuropat!a. de las 4 -
extremidndc·s y fallcci6 por ncfropatia aguda grave. Sin embargo 
en su cuadro se incluyeron disauto.nomia importante, sus proble­
mas debutaron al final de su cuarta década, y la cvoluci6n to-­
t'al de su mal í~é menor a ~ aftas; estos datos sugieren que no -
sería preciso clasificarlo como portador de PAF tipo III. 

El primer grupo familiar de la PAF tipo IV fué descrito en 
Finlandia por Mcrctoja en 1959 (37). Hay varias familias con e~ 
racter{sticas semejantes dispersas en Escandinnvia, y reciente­
mente Sack inform~ de una familia descendiente de escoceses, y­
Darras otro núcleo de ascendencia franco-irlandesa, ambas resi­
dentes en los E.E.u.u. (~8), El debut en la tercera d6cnda sue­
le ser una distrofia cornea! "en celosías", se acompnf\n de ncu­
ropntín craneal lentamente progresiva (VII par), de una poline~ 
ropat!a distal sensitivo-motora sin disautonomía. Los pacientes 
tienen involucraci6n cardíaca y laxitud o engrosamiento cut6neo, 
Se ha caracterizado, al menos parcialmente al amiloide involu-­
crndo, no corresponde a la variedad M (Merctoj a). 

En los pacientes portadores de la variedad PAF-I las con-­
centraciones de prealbCtminn, IgG e JgM en suero y líquido cefa­
lorraquídeo son normales. La IgA se ha encontrado elevada en el 
suero de algunos pacientes (39). El LCR contiene frecuentemente 
elevaciones moderadas en la concentraci6n de proteínas (con o -
sin plcocitosis leves) y está enriquecido con una variante de -
la proteína s6rica trnnsthrrctina, lo cual tiene un significado 
desconocido (40). 

En las biopsias de nervio perif6rico, mucosa rectal, piel­
º grasa subcutánea abdominal (41) es posible la cnracterizaci6n 
inmunohistoquimica mediante anticuerpos específicos de las dis­
tintas variedades de amiloide. En lns PAF tipo I los resultados 
son positivos con suero anti·AF y anti-AScl (amiloide cardíaco· 
senil, relacionado antig6nicnmente a la prcalbCtmina) y negati-­
vos con anti-AA, anti-A lambda y anti-A kappa. De esta manera -
es posible distinguir las diversas formas do las proteínas ami­
loid6ticns y por tanto confirmar y/o clasificar el tipo de PAF­
dcl paciente (6). 
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El amiloidc .AF-p dep_ositado en forma ·selectiva es una· va-­

riantc de la p.reiil~ltmina. S6ric0., ahora conocida como Transthyr.!!_ 
tina -(TTR) (42,43,44) que lesiona a los tejidos ncr_v.iosos Por 
alguno o varios de los siguientes mecanismos: a) comPresi6n y -
dlstorsi6n mec6nica de los fascículos por acúmulos cxtraneura-~ 
les; b) ·dep6sito focal o difuso en el cndoneurio de fibras tipo 
"C" y fibras amiel1nicas, con degcncraci6n Wallcriana subsécue.!!. 
te; y e) dep6sito en la pared de los vasa-ncrvorum de material­
suficientc como para causar isquemia con subsecuente p6rdida do 
fibras miclínicas gruesas (4,45). 

Coimbra y Andradc desde 1971, y posteriormente Carvalho -­
(21) encontraron que existe degcneraci6n axonal antes de que se 
detecte histol6gicamente el dep6sito do amiloide en los hijos -
asintomáticos de los padres afectados; consideran que el ateso­
ramiento del nmiloidc es un evento tardio en ln polineuropntío­
y qu_c ambos, la dcgcneraci6n nxonal y la presencia del nmiloido, 
son dos expresiones relativamente independientes de un mismo -­
trastorno gcn6tico. 

La TTR es un tetrámero formado por 4 subunidndcs id6nticns 
con peso molecular de 54 980 (2,46), cada monómero tiene 127 -­
aminoácidos configurados con plegamiento beta y formo complejos 
con la proteína llgndorn de rctlnol (que trnnsporn vitamina A)­
y acarrea tiroxina (43). La TTR del plasma y del amiloide de la 
PAF descrita en portugueses, suecos y japoneses tiene una subs­
titución de mctionina por valinn en la posición 30 (1,42,43.44, 
47). La base gen6tica y bioquímica de la enfermedad es una mut~ 
ci6n (42) caracterizada por una substitución Gnica en el segun­
do ex6n (48) que resulta en la transici6n de la base gunnidina­
por adcnina en la posición 5' terminal del cod6n que codifica -
a la valinn, responsable del reemplazo de 6sta por la metioninn 
(49) y eren nuevos sitios de restricci6n para las endonucleasas 
Nsil y Bnll (SO), esta mutación se ha trazado mediante análisis 
de DNA de c6lulns híbridas somáticas humano-rnt6n y humano-cob~ 
yo hasta el gen de la TTR en el cromosoma 18 (46). 

Se ha encontrado que ln relación TTR normal/TTR (Met 30) -
en el plnsmn es de Z:l,y en el ~miloide es de l:Z.Si suponemos· 
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que el bloque a partir del é:ual .se constru.ye ci.
0

.ami10idc -o~··un­
d{mero de la TTR y quo por lo mCnos-·una é:3dCna do~_TTR es· nnor-­
mal, una proporci6n· de las cndénaS .sorli la TTR'varionto y so ex 
plica os{ porque "en el amiloidC hay Ía~bi6n TTR norm~l. Por lo: 
tanto parocc·quc la formoci6n del amiloidc es secundaria a lns­
caracteristicas f{sico-quimicas do las mol&culas precursoras -­
normal y variante (1), y no o defectos en los mecanismos de --­
dcgrnd8~i6~ o catabolismo anormal do la prcalb6mina como habia­
sido propuesto anteriormente (51), 

Lo TTR (Mct ~O) p~ede sor caractcriz:nda mediante cromnto-­
grafia de al ta rcsoluci~n, radioinmunoanlilisis, o por 11 inmuno-­
blotting11 (40,43,49) en suero y LCR. Con estos m~todos se ha d.!!. 
mostrado que ln TTR anormal est6 ausente en los pacientes que -
no portan el gen mutante (42) ns! como de pacientes control y -
de pacientes con amiloidosis primaria y secundaria; la TTR vn-­
rinnte circula en el suero de los hijos asintomáticos en riesgo 
de contraer la enfermedad; todos Jos portadores del gen son he­
tcrocigotos y tienen ln proteína anormal circulnnte, lo cual -­
significa que no hay represi6n del gen mutante durante la fase­
preclínicn de la enfermedad (SO). Se concluye que la TTR (Met -
30) es un marcador bioquímico predictivo de la PAF-1 en la fase 
presintom6ticn, las t6cnicas descritas son fácilmente acccsi--­
blcs para la vigilancin de grandes n6meros de personas, lo que­
permitirá el diagn6stico confiable y temprano de qui6n s! y --­
qui6n no l~credar6 la enfermedad y así proporcionar oportunamen­
te el consejo gen6tico (47). A favor de este concepto está el -
reporte de los estudios practicados a muestras de suero tomadas 
de pacientes en la fase prcsintomfitica y conservados por conge­
lnci6n. Aplicando las técnicas mencionadas se ha identificado -
la TTR (Met ~O) en los sueros de los pacientes que ahora han d.!!, 
snrrollndo la PAF característica (40). 

La diversidad 6tnica de la PAF hace pensar en una posible­
heterogeneidnd genética, y que en otros síndromes de PAF cst6n­
involucradas otras variedades de prealb6minn, e incluso otras -
proteínas no TTR (4,25). En un probando de una familia judía -­
con PAF de tipo I la substituci6n ocurre en la posici6n 49, w--
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glicina. por trconina-_ 1 a la mo16cula _variante se le ha llamn<lo • 
TTR (SKO) (2). Ei. est'i.uJio:;d~l· '(0·_:105) ·gen (es) mutante (s) en -
poblaciones .d·c Pa~icnt'es: ~o~:·PÁF --étnicamente diferentes a)'Udará 

a comprender la- soicc~i~fi·-· y .-·p_é~Si~~encia de ln mutaci6n (9). 

El ,diagn6sti~o pr~~it~·i¡·a_··pÓr :~cdio del análisis do cndon!!_ 
cleasas de rc·s-trli:ci6n .se· 'ha-~emPic~-do exitosamente en aqucllas­

cntidados que rcsUttOn . .-de··_ ~utá.Ci~~cS·:_~~. un solo gen: hcmoglobi­
nopatías, fcnitcc'tonuri"n"t cnf-cr~t::dad d-e H~ntington (SO). Se cl.5!_ 
na el DNA comptemontarlo de ia·prCátbGmina humana y se determi­
na su sccue~cia comp_letn _de _nuciC~~Ídos mDdiantc las endonucle!!_ 
sas paro.identificar el punto de mutnci6n al parear la sccucn·· 
cia obtenida con la secuencia cono_cida de la proteína normnlme_!! 
te expresada. Con estas _t6cnicas y otras variedades de DNA rc·­

.combinante os posible el diagn6stico presintom6.tico·, prenatnl· 
(en c6lvlas amni6ticas) y postnatnl de los portadores hetoroc! 
gotos (52). 

El diagri6stico diferencial de la polineuropntín umiloide -
debe hacerse con las diferentes vasculitis, la lepra. la sarco! 
dosis, las ncuropntías genéticas· como la enfermedad de Chnrcot· 
Marie, las distrofias.musculares, la tabes dorsal, la siringo-­
mieliu y las polineuropatíns dinb6tica, cnrcinomatosa y nutri-­
cionnl·t6xicn (3). El diagn6stico se hace difícil en aquellos -
casos "esporádicos" que no tienen historio familiar peculiar y­
quc no tienen datos sugestivos de enfermedad inflamatoria cr6ni 
ca, discrasia de c6lulns plasmáticas o alguna otra enfermedad: 
prcdisponente (6,22,53). 

El diagn6stico se emite en promedio a los 18 meses dcspu6s 
de iniciados los primeros síntomas (9), la muerte sobreviene -­
después de un agravamiento progresivo o inexorable (4 9 7) en pr~ 
medio 10 afios despu6s del debut. 

El diagn6stico temprano es vital para instruir al paciente 
sobre el manejo de las extremidades anestesiadas (4). El trata· 
miento con colchicina en la variedad de nmiloidosis sistémica -
heredada en forma autos6mica reccsiva conocida como fiebre del-
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l'>lcditerraneo previene ln prcsentnci6n de ataques agudos ·y expc­
T.imentalraentc ha mostrado que dismin1,iyc el dep~si.to ~.~ amiloido' 
en los tejidos por alg(in mecanismo desconocido (17),-.. y· se hti' 
propuesto como posible medicamento al dimctilslllf6xido -f~~). 

La muerte puede ocurrir en forma s6bita Por. ~no. ~rr.Ítmia,-
· o puede deberse a sangrado digestivo, insuficieilcia rCspirnto-­
ria, insuficiencia cardíaca congestiva intratable·, infecciones-· 
intcrcurrentcs o azotcmia (17). 

Tres de nuestros pacientes recibieron empiricamentc trata­
miento prolongado con colchicina, que tuvo que suspenderse por­
episodios de intoxicaci6n aguda. Este fu6 iniciado en forma em­
pírica haciendo una vaga analogía con la fiebre del Mcditerra-­
neo. No se puede conjeturar que los pacientes hayan obtenido -­
alg6n beneficio real. Como se ha dicho, un paciente fallcci6 -­
por insuficiencia renal (rápidamente progresiva). En la necrop­
sia no se encontraron dep6sitos amiloides 1 m6s bien numerosos -
microiníartos y 6reas focales de nefritis aguda. Se ha descrito 
que algunos de estos pacientes cuidadosamente seleccionados pu! 
den ser sometidos a trasplante renal exitoso mientras se hayan­
cn programas de hemodi6lisis (17), 

Ninguno de los S cuadros descritos es detalladamente seme­
jantes entre si. NO podría concluirse que la variedad moxicana­
dc PAF tenga peculiaridades que la haga distinguirse netamento­
do los variedades descritas en otros grupos 6tnicos, sin embar­
go es cloro que coincide aproximadamente con las carncteristi· 
cns de la PAF tipo l. 

Es notorio como en s6lo 3 d6cadns se hayan agrupado tan n~ 
morosas descripciones de grupos familiares de polineuropot1a -­
amiloide. Habría que considerar que otros factores diferentes -
al simple aumento en la conciencia o inter6s, sobre estas enti­
dades sean responsables de dicho fen6meno. Será muy interesante 
poder contar en breve con la caracteri:aci6n inmunohistoqu!mica 
de la (s) proteína (s) involucrada (s) de la variedad mexicana­
do polincuropat!a arniloidc familiar, que al menos en teoría, -­
tiene altas probabilidades de parecerse a la TTR (Mct 30) o qu,!_ 
%6 a la TTR (Gli 49). 
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