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Resumen

Objetivos: Lacadena ligeradel neurofilamento (NfL) ha demostrado ser un biomarcador Util en diversas
enfermedades neuroldgicas. El objetivo de este estudio es valorar € papel de NfL como biomarcador de
progresion y respuesta a tratamiento en pacientes con amiloidosis hereditaria por transtirretina (hATTR).

Material y métodos. Se determind longitudinalmente la concentracién plasmética de NfL mediante la
plataforma SIMOA en 59 presintomaéticos y sintomaticos con variantes patogénicas de ATTR. Se estudié la
correlacion entre NfL y puntuaciones de estadificacion (escala NIS, T10m, Handgrip, escalas de Coutinho y
PND), asi como cambios antesy después del tratamiento y entre cohortes de asintomaticos y presintomaticos.

Resultados: Dl total, 28 (47,5%) pacientes eran sintométicosy € resto portadores asintomaticos. Las
variantes mas frecuentes fueron Val50Met (77,8%) y Va142lle (11,1%). La edad mediade inicio en
sintomaticos fue 61,27 afos. Los valores de NfL estuvieron elevados en todos |0s pacientes sintométicosy en
9 asintomaticos. No hubo diferencias en los niveles de NfL entre las diferentes variantes. En sintomaticos se
obtuvo correlacion positiva de los niveles de NfL con T10m pero no con € NIS. En portadores se observo
correlacion positivade NfL con T10m y edad y negativa con Handgrip. Ambos grupos presentaron niveles de
NfL significativamente mayores en pacientes con disautonomia, especia mente hipotension ortostatica. Los
niveles de NfL disminuyeron tras el tratamiento.

Conclusion: A pesar de no encontrar una clara correlacion con laNIS, los niveles de NfL pueden ser Gtiles
parael seguimiento de pacientesy portadores con hATTR, asi como paravalorar €l inicio y larespuesta al
tratamiento.
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