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Amyloidoza transtyretynowa (ATTR) jest rzadkg chorobg infiltracyjng prowadzacg do odktadania sie
nieprawidtowo sfatdowanych biatek w macierzy pozakomodrkowej réznych narzaddéw, postepujaca
z czasem i prowadzacg do uposledzenia ich funkcji. Objawy réznia sie w zaleznosci od miejsca odktadania
depozytéw proteinowych. Zajecie serca prowadzi do postepujgcej niewydolnosci serca, uktadu nerwowego
— polineuropatii czuciowo-ruchowej czy dysfunkcji uktadu wegetatywnego, uktad ruchu — zwyrodnienia
stawdw, zerwanie $ciegien, stenozy kanatu kregowego, zespotu ciesni nadgarstka, ktére okreslane sg jako
objawy wskaznikowe (tzw. ,,czerwone flagi”), a ich obecno$¢ powinna wzbudza¢ czujnos¢ diagnostyczng
lekarzy. Postawienie rozpoznania wymaga wieloetapowej kompleksowej diagnostyki, ktéra do niedawna
obejmowata inwazyjng procedure — biopsje miesnia serca. Znacznym utatwieniem okazato sie odkrycie, ze
scyntygrafia 99mTc- DPD, HMDP lub PYP —kwas 3,3-difosfono-1,2-propanodikarboksylowy (DPD, 3,3-dipho-
sphono-1,2 propanodicarboxylic acid), kwas metylenodifo- sfoniowy (MDP, methylenediphosphonic acid),
pirofosforan (PYP, pyrophosphate) z uzyciem znacznikdow wykorzystywanych rutynowo w diagnostyce
koséca z rownoczasowg oceng SPECT pozwala z duzg czutosdcig i swoistoscig zidentyfikowaé pacjentéw
dotknietych amyloidozg TTR. Algorytm diagnostyczny wzbogacony o oznaczenie markeréw amyloidozy
tancuchdéw lekkich (AL): immunofiksacje biatka w surowicy i moczu oraz faricuchy lekkie w surowicy i
proteinogram pozwala
z blisko 100% pewnoscig wytoni¢ chorych z ATTR. Wtasciwa diagnoza pozwala na wtgczenie dostepnego od
niedawna leczenia przyczynowego oraz odpowiedniego leczenia objawowego niewydolnosci serca, jesli
zmiany narzgdowe sg juz bardzo zaawansowane.

80-latek zostat skierowany do Oddziatu Kardiologii z powodu rozpoznanej de novo niewydolnosci serca
z fagodnie obnizong frakcjag wyrzutowa, ktdéra manifestowata sie dekompensacjg uktadu krazenia
w toku hospitalizacji w oddziale ortopedycznym, gdzie przebyt zabieg odbarczenia stenozy kanatu
kregowego w znieczuleniu ogdélnym. Dodatkowo w wywiadzie chory podawat zabieg obustronnej ciesni
nadgarstka przed kilkoma laty, napadowe migotanie przedsionkdw oraz przebytg zatorowos¢ ptucng. Przy
przyjeciu fizykalnie stwierdzono cechy niewyréwnania uktadu krazenia: zaznaczone obrzeki ciastowate
konczyn dolnych do poziomu kolan, $ciszenie szmeru pecherzykowego przypodstawnie po stronie prawej
oraz cichy 2/6 szmer skurczowy w polu zastawki aortalnej. Dodatkowo zwracata uwage asymetria miesni
bicepséw z obnizeniem sity miesniowe] konczyny — wysunieto podejrzenie zerwania Sciegna miesnia
dwugtowego ramienia.

W toku dalszej diagnostyki wykonano przezklatkowe badanie echokardiograficzne, ktére wykazato
powiekszenie jam obu przedsionkéw (RA 25cm2, LAVi 46ml/m?) oraz prawej komory (RVD1 49mm),
koncentryczny przerost miesnia lewej komory (LMass 288g, LMI 153g/m2, RWT 0,54 — ryc. 1), dysfunkcje
skurczowq (LVEF 46%, GLS -12% - ryz. 2) oraz rozkurczowg (E/E’ 18) lewej komory, nisko-gradientowg nisko-
przeptywowa ciezkg stenoze zastawki aortalnej (mate indeksowane pole otwarcia AVAi 0,44cm2/m?,
gradient 50/19mmHg, SVi 29ml/m? ryc. 3). Obraz echo wskazywat za wzglednie zachowane odksztatcenie



podtuzne w czesci koniuszkowej LK (,,wisienka na torcie”) —ryc. 2. Podobnie jak duzo wyrazniejsze obnizenie
GLS niz frakcji wyrzutowej lewej komory, cecha ta jest spotykana w amyloidozie serca — jednak przy
wspdtistnieniu stenozy aortalnej jest to obraz mniej swoisty.

Ryc. 1. Istotny koncentryczny przerost miesnia lewej komory, pomiar w PSAX na poziomie zastawki
mitralnej.
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Ryc. 2. Analiza odksztatcenia podtuznego z charakterystycznym wzorem ,wisienki na torcie”,
wskazujgcym na zachowanie funkcji skracania segmentéw koniuszkowych oraz obnizong funkcja skracania
segmentéw podstawnych lewej komory; obnizona funkcja globalnego odksztatcenia.
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Ryc 3. Ciezka niskogradientowa, niskoprzeptywowa stenoza aortalna (LG/LF).
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W elektrokardiogramie zarejestrowano migotanie przedsionkdw z czestoscig komér okoto 65/min,
blok prawej odnogi peczka Hisa, dodatkowe pobudzenia komorowe oraz niski woltaz zespotéw QRS
w odprowadzeniach koriczynowych —ryc. 4.

Ryc. 4. Spoczynkowy elektrokardiogram — migotanie przedsionkéw oraz niski woltaz zespotéw QRS w
odprowadzeniach koriczynowych.

:
ﬂa.xr.__ e A ] fo o .
l'..,_/H_n-\...-_._._l sl r_,._i\_—ﬂ—n—..
) ]
06T~ 3MHz ACS0 25mm's 10mmimy  2/50s SE-<|1200Express V2118 SEMIP V192 27-052026 10:4Z15

Rozpoczeto diagnostyke w kierunku implantacji przezcewnikowej zastawki aortalnej (TAVI), w toku
ktérej stwierdzono rozsiang miazdzyce tetnic wiencowych, ktérg w ramach KardioGrupy zakwalifikowano
do wieloetapowe] przezskérnej angioplastyki po wykonaniu zabiegu TAVI. Zabieg wykonano w trakcie tej
samej hospitalizacji i wypisano do domu z planowym terminem przyjecia do dokonczenia rewaskularyzacji
wiencowej oraz z uwagi na wysokie prawdopodobienstwo wspodtistnienia amyloidozy TTR serca (7pkt w
RAISE score) zaplanowano ambulatoryjng diagnostyke w tym kierunku — scyntygrafie serca z uzyciem
znacznika DPD oraz pobrano krew w kierunku amyloidozy AL. Za kluczowe sygnaty kliniczne — ,,czerwone



flagi” uzna¢ mozna grupe wiekowa pacjenta z obrazem HFpEF, znacznym przerostem Sciany LK, stenozg
aortalng LF/LG i podejrzenie zerwania $ciegna miesnia dwugtowego.

W trakcie oczekiwania na ponowne przyjecie u Pacjenta doszto do ponownego pogorszenia stanu
klinicznego — pacjent stracit przytomnos$é w swoim domu i wezwany Zespdt Ratownictwa Medycznego po
przyjezdzie na miejsce stwierdzit w EKG zapis catkowitego bloku przedsionkowo-komorowego
z zastepczym rytmem komorowym 40/min. Pacjent zostat przewieziony do Szpitala, gdzie zostat
zabezpieczony elektrodg czasowg w ramach dyzuru, a nastepnie implantowano dwujamowy rozrusznik z
funkcja resynchronizacji z uwagi na wysoki spodziewany odsetek stymulacji i wypisano.

Przy kolejnym pobycie w szpitalu dokoniczono etapowg rewaskularyzacje wieficowg oraz postawiono
rozpoznanie amyloidozy transtyretynowej serca —w scyntygrafii DPD opisano stopien 3 wychwytu wg skali
Perugini oraz odnotowano prawidtowe poziomy taricuchéw lekkich jak réwniez brak obecnosci biatka
monoklonalnego w immunofiksacji biatka w surowicy krwi oraz moczu. Chory zostat zakwalifikowany do
leczenia stabilizatorem transtyretyny — Tafamidisem w ramach programu lekowego B.162, finansowanego
ze srodkéw Narodowego Funduszu Zdrowia i pozostaje w regularnej kontroli ambulatoryjnej przyszpitalnej
Poradni Kardiologicznej. Zgodnie z protokotem programu lekowego pacjent otrzymat juz drugg pét-roczna
transze tafamidisu i w okresie 8-miesiecznej obserwacji stan pozostaje stabilny, bez potrzeby pilnych
hospitalizacji.

Przedstawiony przypadek ilustruje ztozonos¢ diagnostyki i leczenia amyloidozy TTR, podkreslajac
znaczenie wczesnego rozpoznawania czerwonych flag w postaci probleméw neurologicznych
i ortopedycznych. Echokardiografia odgrywa kluczowg role w wykrywaniu charakterystycznych zmian
strukturalnych w sercu. Wczesne rozpoznanie i odpowiednie postepowanie mogg znaczgco wptynaé na
przebieg choroby i poprawié jakos¢ zycia pacjentow. Przypadek ten podkresla rowniez koniecznosé multi-
dyscyplinarnego  podejscia, obejmujgcego specjalizacje takie jak kardiologia, neurologia
i ortopedia, aby zapewni¢ pacjentom kompleksowa opieke medyczng.

Diagnoza amyloidozy ATTR wymaga precyzyjnego i kompleksowego podejscia, by skutecznie tagodzic¢
objawy i opdznié postep choroby, co w rezultacie prowadzi do polepszenia stanu klinicznego i poprawy
rokowania.



