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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 64 afios de edad sin antecedentes personales. Fumadora ocasional. Acude a su
MAP por disfonia de afios de evolucion, con empeoramiento en los tltimos meses. Nunca consulto por este
motivo, refiriendo que su "voz es asi desde siempre”. Comenta pérdida de peso no cuantificada en los dltimos
meses. Se derivaa ORL que tras laringoscopia aprecia aspecto granuloso en vestibulo laringeo por encimade
las bandas ventriculares, sin aspecto neoplésico.

Exploracion y pruebas complementarias. En la exploracion fisica solo destaca unaleve acantosis nigricans en
cara interna de ambos muslos (glucemiasy Hb1Ac normal). TAC cervical: engrosamiento homogéneo de
region supraglotica, en lado izquierdo imagen aérea bien definiday en el derecho unaimagen més sdlida pero
también aérea ¢Jaringocel e bilaretal sobreinfectado? No adenopatias. Biopsia laringea: depdsito subepitelial
de amiloide (rojo Congo +). Inmunohistoguimica negativa para amiloide A. Cadenas ligeras Kappay lambda
sin restriccion. Estudio de extension: negativo.

Juicio clinico: Amiloidosis laringea. Sin afectacion sistémica.

Diagnastico diferencial: La sospecha de amiloidosis -rojo Congo +- y sin datos de proliferacion clonal de
células plasmaticas (componente M sérico y/o urinario, células plasmaticas monoclonales en medula 0sea),
se debe descartar otras formas de amiloidosis -amiloidosis familiar (AF) y laamiloidosis cardiaca senil-. La
AF tiene herencia autosomi ca dominante debido a mutaciones de la transtirretina. Existen 3 formas clinicas:
neuropatica, nefropéticay cardiopética. Laforma mas frecuente es la predominantemente neuropética, por la
sustitucion de metionina-valina en la posicion 30 de latranstirretina (MET 30). Confirmandose el diagnostico
por positividad inmunohistoquimica de amiloide con anticuerpos frente atranstirretinay estudio molecular
paraidentificar la mutacion.

Comentario final: En laamiloidosis es esencial el diagndstico precoz, antes de que tenga manifestaciones
sistémicas. El tratamiento debe ser individualizado -segin edad, grado y tipo de af ectacion organica- por o
gue en estos pacientes son fundamentales el tratamiento de soporte y el manejo multidisciplinario con la
colaboracion de otros especialistas, en especial en pacientes con afectacion renal o cardiaca.
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