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Resumen

Objetivos: Laamiloidosis por transtirretina (ATTR) es una enfermedad genética con una gran heterogeneidad
fenotipicay penetrancia variable. En Mallorca, la mutacién del gen V30M (ATTRV30M) eslavariante més
frecuente. El proposito del estudio es estimar el riesgo de padecer la enfermedad en una muestra de familias
mallorquinas.

Material y métodos. Se recogieron datos de familias con la mutacion V30M en seguimiento en nuestro
hospital desde 2002 hasta 2018. El riesgo de enfermedad entre los portadores de la mutacién se estimé
mediante estimacion de supervivencia no paramétrica. También se analizaron los factores potencialmente
involucrados en la expresion de la enfermedad, como son el sexo y €l progenitor de origen (transmision
paterna 0 materna).

Resultados: Seincluyeron un total de 48 familias heterocigotas ATTRV30M (147 pacientes afectadosy 123
portadores asintomaticos). La media de edad de inicio fue de 50 (+ 16) afios, con un amplio rango y gran
variabilidad incluso dentro de la misma familia (presentacion tempranay tardio en el 40% de ellas). La
penetrancia aument6 progresivamente del 6% alos 30 afios a 75% alos 90 afios. A diferencia de otras

pobl aciones europeas, observamos un riesgo similar tanto para hombres como para mujeres, tampoco
observamos diferencias de riesgo seguin €l progenitor de origen.

Conclusion: En este estudio, que evalud |a penetrancia relacionada con la edad de la mutacién V30M en
Mallorca, no se observo ningun efecto del sexo o del progenitor de origen. Estos hallazgos seran Utiles para
mejorar el manejo y seguimiento de los portadores.
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