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Resumen

Introducciéon: La Amiloidosis (ORPHA: 69) es un trastorno multisistémico causado por el depdsito de la
denominada proteina amiloide. Su incidencia varia segun la poblacion estudiada y el tipo de amiloide,
aungue se estima en 0,5-1,3 casos por cada 100.000 personas/afio, con cierto predominio en hombres
respecto a mujeres. Existen varios tipos de amiloidosis y se suelen clasificar segun el tipo de proteina
precursora, de la cual depende el érgano que vaya a ser afectado. El objetivo de este estudio es estimar
la prevalencia de las personas con amiloidosis en la Regidn de Murcia, ya que hay pocos estudios que la
abordan, asi como sus principales caracteristicas demograficas, sus manifestaciones clinicas, y el grado
de discapacidad y dependencia reconocido.

Métodos: Se realiza un estudio descriptivo a partir de los datos del Sistema de Informacion sobre
Enfermedades Raras de la Regién de Murcia (SIERrm). La poblacion de estudio comprende las personas
registradas en el SIERrm con un diagndstico de amiloidosis (incluido en los cédigos 277.3 [0-9] de la
CIE9MC y E85 [0-9] de la CIE10-ES) a 31 de Diciembre de 2021. Se excluyen del estudio aquellos que a
esta fecha hayan fallecido o no residian en la RM. Se revisa la historia clinica electrdnica de los pacientes
para la confirmacién del diagndstico y se completa obteniendo la informacion de las variables de
interés.

Resultados: El numero de personas registradas en el SIERrm con un diagndstico confirmado de
amiloidosis es de 132 (tasa de prevalencia de 8,62 casos por 100.000 personas), de los cuales un 64,4%
son hombres. La edad media de los pacientes en el momento de la deteccién de la enfermedad de 65,5
afos y a fecha de estudio de 70,1 afios. El 28,8% de los casos corresponden a AL, seguida de la ATTRwt
(26,5%) y AA con 22,7%. El tipo menos frecuente es la ATTR hereditaria con un 7,6%, aunque en
conjunto, el grupo de las TTR es el mayoritario con 34,1% de los casos. Segun érgano afectado destaca la
amiloidosis cardiaca (51,5%) y la renal (50,8%). Se identific6 como manifestaciones clinicas mas
frecuentes la miocardiopatia restrictiva y/o insuficiencia cardiaca presente en un 36,4% de los pacientes,
seguido de las arritmias y bloqueos cardiacos con un 31,8%, y la insuficiencia renal en el 31,1%. Por
ultimo, el 41,7% de los casos analizados tienen reconocida la situacion de discapacidad y el 5,3% la
dependencia.
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Abreviaturas

AA: Amiloidosis por proteina amiloide A sérica/ Amiloidosis Secundaria

AL: Amiloidosis de cadenas Ligeras/ Amiloidosis Primaria

ATTRv: Amiloidosis por Transtiretina variante

ATTRwt: Amiloidosis por Transtiretina wild type

CIE10-ES: Clasificacion Internacional de Enfermedades 102 Revisién, Modificacién Clinica. Edicidn Espafiola. 22 edicién
CIE9-MC: Clasificacion Internacional de Enfermedades 92 Revisién Modificacidn Clinica
CMBD: Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalario

CREM: Centro Regional de Estadistica de Murcia

DE: Desviacién Estandar

ER: Enfermedad Rara

RM: Region de Murcia

SIERrm: Sistema de Informacion de Enfermedades Raras de la Region de Murcia
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1. Introduccion

La Amiloidosis (ORPHA: 69) es un grupo heterogéneo de enfermedades caracterizadas por el
depdsito extracelular de material proteico fibrilar conocido como amiloide, que va a alterar la
estructura y funcién normal de 6rganos y tejidos. Su incidencia varia segln la poblacién estudiada y
el tipo de amiloide, aunque se estima en 0,5-1,3 casos por cada 100.000 personas/afio, con cierto
predominio en hombres respecto a mujeres’2.

Actualmente, se han identificado un total de 42 proteinas precursoras relacionadas con amiloidosis?
y acorde a la clasificacién bioquimica de la proteina precursora se observan 3 variedades mas
frecuentes: la Amiloidosis de cadenas ligeras (AL), la Amiloidosis por proteina A sérica (AA), y la
Amiloidosis por Transtiretina (TTR)*.

La Amiloidosis AL (ORPHA: 85443) es un trastorno de células plasmdaticas donde los depdsitos
fibrilares derivan de fragmentos de cadenas ligeras de una inmunoglobulina monoclonal. Constituye
el tipo mas comin de amiloidosis sistémica en los paises occidentales, con una prevalencia en
Europa y EE.UU de alrededor de 1/17.000-50.000. Afecta a los varones con una frecuencia
ligeramente mayor que a las mujeres y la edad media de los pacientes al diagndstico se situa
alrededor de los 63 afios®. Clinicamente puede presentarse con una gran variedad de signos y
sintomas dependiendo principalmente del tipo y nimero de érganos afectados, siendo la afectacién
renal y cardiaca las manifestaciones mas frecuentes.

En la Amiloidosis AA (ORPHA: 85445) el depdsito estd compuesto por un reactante de fase aguda
que complica los trastornos inflamatorios crdnicos. La prevalencia exacta es desconocida aunque se
cree que ocurre en menos del 5% de los pacientes con trastornos inflamatorios crénicos® y se calcula
que la prevalencia anual es de 1 caso por cada 100.000 personas?. El rifion estd afectado en
practicamente todos los pacientes y domina el cuadro clinico.

La TTR es una proteina plasmatica sintetizada principalmente en el higado, reconocida como
transportadora de tiroxina y fijadora de retinol. Los cambios inestables en esta proteina se pueden
dar por una mutacién, forma hereditaria o variante (ATTRv) o bien por otros factores asociados a la
edad, forma no hereditaria o wild type (ATTRwt)’.

En la Amiloidosis TTRwt (no hereditaria) (ORPHA: 330001), se desconoce su prevalencia real con
exactitud®, aunque se ha estimado en una media de 1/5.800 a nivel global, siendo cada vez mas
prevalente a medida que se incrementa el diagndstico®. El inicio de la enfermedad se produce
generalmente después de los 60 afios de edad y su cuadro clinico estd dominado por
manifestaciones de insuficiencia cardiaca ademas de la insuficiencia renal progresiva.

La Amiloidosis TTRv (hereditaria) (ORPHA: 85451 y 85447), es una enfermedad autosémica
dominante, con penetrancia variable. Se cree que tiene una prevalencia inferior a 1 por 100.000
habitantes®?, aunque hay regiones mas endémicas, como Portugal, donde se ha descrito la mayor
cifra, con 1 caso por cada 538 habitantes'®. La expresién fenotipica de la ATTR puede ser
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exclusivamente cardiaca, pero esta miocardiopatia puede estar acompafiada con frecuencia de
polineuropatia auténoma/motora y sensitiva'?.

En lineas generales, es dificil identificar un tipo de amiloidosis de otra'?, por lo que la base del
diagndstico requiere la confirmacion del depdsito amiloide y, posteriormente, establecer el tipo, la
extension de los depdsitos y el compromiso de los drganos’3. La confirmacidn histoldgica se hace con
la tincidn rojo Congo, y la caracterizacion del tipo de amiloide mediante andlisis proteico seguln la
secuencia de aminodacidos'4.

El tratamiento de los diferentes tipos de amiloidosis varia segun el tipo de proteina precursoraZ.
Fundamentalmente, se basa en inhibir o destruir la fuente productora de esta proteina, lo cual
conlleva un enlentecimiento de la progresion del depdsito amiloide?. Ademds, el tratamiento de
soporte y multidisciplinar pueden ayudar a aliviar los sintomas y mejorar la calidad de vida®3.

El presente documento tiene como objetivo conocer, a partir de los datos del Sistema de
Informacidon sobre Enfermedades Raras de la Region de Murcia (SIERrm), la prevalencia,
caracteristicas demograficas y clinicas de las personas con diagndstico de amiloidosis en la Regidn de
Murcia (RM), asi como el porcentaje y grado de discapacidad y dependencia reconocida de estos
pacientes.
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2. Metodologia

Fecha de estudio / fecha de prevalencia: 31/12/2021

Poblacion de estudio: Personas registradas en el SIERrm con un diagnéstico confirmado de
Amiloidosis (incluido en los cddigos 277.3 [0-9] de la Clasificacidn Internacional de Enfermedades 92
Revisiéon Modificacién Clinica -CIESMC-, y cédigo E85[0-9] de la 102 revisidn en Espaiol-CIE10-ES-, y
cédigos ORPHA 69 (incluye 12 ORPHAs de trastorno) y 137807 (incluye 5 trastornos diferentes))?®, y
cuya fecha de deteccidn de la enfermedad sea igual o anterior al 31 de diciembre del 2021.

Criterios de exclusion: Personas fallecidas o no residentes en la RM en la fecha de estudio. No
obstante, se realiza un analisis parcial de los fallecidos.

Funcionamiento del SIERrm: Es un registro de base poblacional sobre enfermedades raras (ER) en
la RM. Entre sus objetivos estd estimar la magnitud de personas con alguna de estas enfermedades,
su distribucién espacio-temporal, asi como conocer el impacto que tienen en su calidad de vida.

Para la deteccién de casos sospechosos, el SIERrm cuenta con 50 fuentes de informacidn y un listado
de cédigos de sospecha (CIES-MC, hasta el afio 2016 y su equivalencia de cddigos CIE10-ES a partir
del 1 de enero de 2016). Las fuentes que aportan informacién se recogen en el apartado de
resultados. Tras la incorporacidon de los casos sospechosos, éstos se someten a un proceso de
validacién a partir de la revisidn de la historia clinica electrénica del paciente, en el que la ER puede
ser descartada o confirmada. Ademds, la revisién de la historia clinica permitié tanto la confirmacién
del diagndstico como completar algunas de las variables de andlisis.

Variables de andlisis: Sexo, edad (en el momento de la deteccidn de la enfermedad y a 31 de
diciembre de 2021), pais de nacimiento, area de salud de residencia a fecha de prevalencia,
manifestaciones clinicas, porcentaje y grado de discapacidad y dependencia reconocida a la fecha de
estudio, y fuentes de informacidn que incorporan los casos.

De los fallecidos a fecha de prevalencia, Unicamente se analiza la edad media a la defuncidén y los
afios trascurridos desde la deteccidn de la enfermedad.

Discapacidad y dependencia: Consideramos discapacidad reconocida cuando la valoracién
efectuada alcanza un resultado igual o superior al 33%!%7, diferenciando entre grado 3 (del 33% al
64%), grado 4 (entre el 65% y el 74%) y grado 5 (= al 75%). Para la dependencia, se considera
reconocida dicha situaciéon cuando el resultado de la valoracion es de grado 1 (dependencia
moderada), grado 2 (dependencia grave), o grado 3 (gran dependencia)?é.

Andlisis estadistico: Las diferencias de promedios de variables numéricas se evallan con la prueba
t-Student, considerandose significativa una p<0.05. Para el cdlculo de las tasas de prevalencia por
100.000 se ha utilizado la poblacién a 1 de enero de 2022 del Padron Municipal de Habitantes,
publicados por el Centro Regional de Estadistica de Murcia (CREM)®. Para los anélisis se emplea el
paguete estadistico SPSS versién 25.0 (IBM Corporation, Armonk, Nueva York, EE.UU.).



Region de Murcia

Consejeria de Salud

Direccion General de Planificacion,
Farmacia e Investigacion Sanitaria

3. Resultados

3.1. Prevalencia. Analisis por sexo, edad y area de salud de residencia.

A 31 de diciembre del 2021, las personas registradas en el SIER con un diagndstico confirmado de
amiloidosis son 389, de las cuales 254 habian fallecido, 3 no habitaban en la RM y 132 son personas
vivas y residentes en la RM.

En cuanto a los fallecidos, la media de edad a la deteccion es de 75,71 (DE £12,1) y a la defuncién de
77,12 (DE £11,9), con una supervivencia desde el diagndstico a la defuncion de 1,4 afios (DE £2,0).

Respecto a las personas vivas y residentes en la Region a fecha de prevalencia (n=132, tasa de
8,62/100.000 habitantes), el 64,4% son hombres y en el 86,3% el pais de nacimiento es Espafia. La
media de edad de los afectados es de 70,1 afios (73,7 en hombres y 63,6 afios en mujeres, p<0,01), y
65,5 afios en el momento de deteccion, siendo superior en hombres respecto a mujeres (69,6 y 58,2
afios respectivamente, (p<0,01). (Tabla 1)

Tabla 1. Caracteristicas de las personas vivas con diagnostico de Amiloidosis.
Region de Murcia, 2021.

Mujeres Hombres Total

N2 de casos (%) 47 (35,6) 85 (64,4) 132 (100,0)
Tasa de prevalencia por 100.000 hab. 6,15 11,08 8,62
Pais nacimiento Espafia (%) 38 (80,9) 76 (89,4) 114 (86,3)
Edad (afios) a la deteccidn

Media + DE 58,2 +18,9 69,6+15,2 65,5117,4

Mediana (25-75) 62,0 (46,0-74,0) 72,0 (61,5-82,5) 69,0 (53,2-79,0)
Edad (afios) a 31/12/2021

Media + DE 63,6+17,2 73,7 £13,2 70,1+15,4

Mediana (25-75) 69,0 (48,0-78,0) 77,0(66,5—84,0) 73,5(60,0-81,7)

DE = Desviacion estandar; 25-75=Percentil 25-75.
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacidn Sanitaria

De los casos prevalentes, el grupo de ATTR (hereditaria y no hereditaria) es la mas frecuente con 45
casos (34,1%) y una tasa de prevalencia de 2,94 por 100.000 personas. Le sigue la amiloidosis AL
(28,8% de los casos, 2,48 afectados por 100.000 habitantes) y AA con cerca del 23% (tasa de 1,96
casos por 100.000) (Tabla 2 y figura 1). En el grupo de otras amiloidosis estan incluidos 19 casos
(14,4%).

En cuanto a la edad a la deteccidn, los afectados por AA registraron la cifra mas baja con cerca de 56
afios al diagnodstico y la mayor, el tipo wild type con 81,7 afios (Tabla 2). Ademas, en todos los tipos
de amiloidosis existe predominio de casos en hombres, registrando la menor cifra de mujeres el
grupo de las ATTR.



Region de Murcia
Consejeria de Salud C|

Direccién General de Planificacion,
Farmacia e Investigacion Sanitaria

Tabla 2. Caracteristicas y prevalencia de las personas con Amiloidosis segtin tipo. Regidén de
Murcia, 2021.

AL AA ATTRwt ATTRv Otras Amiloidosis**
N2 de casos (%) 38 (28,8) 30 (22,7) 35 (26,5) 10 (7,6) 19 (14,4)
Mujeres (%) 17 (44,7) 12 (40,0) 4(11,4) 3(30,0) 11 (57,9)
Tasa prevalencia* 2,48 1,96 2,28 0,65 1,24
Pais nac. Espafia (%) 35(92,1) 24 (80,0) 34 (97,1) 5(50,0) 16 (84,2)
Edad (afios) a la deteccidn
Media + DE 63,7114,6 55,9 £17,6 81,7 6,8 61,4 +£19,3 56,8 £15,2

Mediana (25-75) 67,5 (53,0-74,2) 60,0 (40,5-70,0) 83,0 (77,0-87,0) 65,0 (50,5-78,2) 58,0 (47,0-69,0)
Edad (afios) a 31/12/2021
Media + DE 68,8 £15,1 63,3114,2 83,4 15,9 64,6 £ 18,3 61,7 £13,7
Mediana (25-75) 71,5 (58,7-79,2) 67,0 (48,7-75,2) 84,0 (80,0-89,0)67,0(54,0- 82,2) 64,0 (50,0 -71,0)
*Casos/100.000 habitantes
** Amiloidosis cutanea nodular, Amiloidosis cutanea discrémica, Amiloidosis macular, Amiloidosis hereditaria con afectacion

renal primaria, Amiloidosis no especifica
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidén y Financiacidn Sanitaria

Figura 1. Distribucion porcentual de las personas con Amiloidosis segtn tipo.
Region de Murcia, 2021.

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacidn Sanitaria

Respecto a la distribucién de los casos de segun el drea de salud de residencia a fecha de prevalencia
(Tabla 3), se observa un mayor nimero en Murcia Oeste, que es una de las areas con mayor
poblacién. No obstante, la tasa de prevalencia mas alta se registra en el area del Mar Menor, seguida
de Vega Alta del Segura con 14,84 y 14,55 afectados por 100.000 habitantes respectivamente. Sin
embargo, hay que tener precaucion con la interpretacion de estos datos dado el tamafio de la
poblacién de estudio.



https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=ES&data_id=16719&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=137810&Disease_Disease_Search_diseaseType=ORPHA&Enfermedad(es)/grupo%20de%20enfermedades=Amiloidosis-cut-nea-nodular&title=Amiloidosis%20cut%E1nea%20nodular&search=Disease_Search_Simple

Region de Murcia

Consejeria de Salud

Direccion General de Planificacion,
Farmacia e Investigacion Sanitaria

Tabla 3. Distribucion de las personas con diagndstico de Amiloidosis por areas de salud de
residencia. Region de Murcia, 2021.

Mujeres Hombres Total
N2 casos Tasa . N2 casos Tasa . N2 casos Tasa .
prevalencia* prevalencia* prevalencia*
Area I: Murcia Oeste 12 8,74 22 16,15 34 12,43
Area Il: Cartagena 3 2,07 13 8,89 16 5,49
Area Ill: Lorca 4 4,44 7 7,48 11 5,99
Area IV: Noroeste 1 2,87 3 8,54 4 5,72
Area V: Altiplano 3 9,94 3 9,48 6 9,70
Area VI Vega Media 7 5,01 15 10,95 22 7,95
Area VII: Murcia Este 9 8,70 5 4,91 14 6,82
Area VIII: Mar Menor 5 8,87 12 20,64 17 14,84
Area IX: Vega Alta 3 10,99 5 18,07 8 14,55
Total 47 6,15 85 11,08 132 8,62

*Casos/100.000 habitantes
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacidn Sanitaria

3.2. Manifestaciones clinicas registradas.

La tabla 4 presenta algunas de las principales manifestaciones clinicas registradas en los pacientes
con amiloidosis. Como se observa, las manifestaciones cardiacas (51,5%) y renales (50,8%) son las
mas frecuentes en nuestra poblacidon, siendo las menos frecuentes las hematolégicas y digestivas.
Como signos clinicos mas habituales encontramos la miocardiopatia restrictiva y/o insuficiencia
cardiaca presente en un 36,4% de los pacientes, continuando con las arritmias y bloqueos cardiacos
con un 31,8%, y la insuficiencia renal con un 31,1%.

Con respecto a su clasificacion, la amiloidosis AL muestra variabilidad de manifestaciones clinicas,
siendo la afectacion renal (44,7%) y la cardiaca (42,1%) las mas frecuentes, frente a la amiloidosis AA
qgue presenta principalmente manifestaciones renales (86,7%). En las ATTR predomina la clinica
cardiaca, con un 94,3% en las no hereditarias y 60,0% en las hereditarias. La variante hereditaria
(ATTRv), ademas, cuenta con alto porcentaje de manifestaciones neuroldgicas (70,0%), como la
neuropatia periférica y el sindrome del tinel carpiano (60,0% para ambas).

Cabe tener en cuenta que algunas de las cifras presentadas dependen de su disponibilidad en la
historia clinica electrénica del paciente, por lo que pueden estar infraestimadas. Ademas, la
frecuencia con la que se presentan las diferentes manifestaciones varia segln aspectos como el
tiempo de evoluciéon de la enfermedad, el cual es variable entre las personas incluidas en el analisis.
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Tabla 4.Manifestaciones clinicas mds frecuentes en las personas con Amiloidosis.
Regién de Murcia, 2021.

Manifestaciones Clinicas

Cardiacas

Miocardiopatia restrictiva/
Insuficiencia cardiaca
Arritmias y bloqueo cardiaco
Edema piernas

Renales

Insuficiencia renal
Proteinuria asintomatica

Sindrome nefrético
Neuroldgicas
Polineuropatia periférica
Neuropatia auténoma
Ictus

Sindrome del tunel carpiano
Digestivas
Hepatomegalia
Macroglosia

Disfagia

Obstruccion intestinal
Pérdida de peso
Respiratorias

Disnea

Ronquera, Sibilancias
Hemonptisis
Obstruccion
Hematoldgicas
Hemorragias

Anemia

TVP

Hematoma periorbital
Otras manifestaciones
Opacidades vitreas
Purpura/ equimosis
Maculas

Poliartropatia
Cansancio/fatiga
Mareo

AL
N (%)

16 (42,1)
11 (28,9)

9(23,7)
7 (18,4)
17 (44,7)
9(23,7)
8(21,1)

10 (26,3)
14 (36,8)
8(21,1)
5(13,2)
3(7,9)
2(5,3)
11 (28,9)
3(7,9)
3(7,9)
0(0,0)
1(2,6)
7 (18,4)
12 (31,6)
11 (28,9)
1(2,6)
2(5,3)
0(0,0)
3(7,9)
0(0,0)
2(5,3)
1(2,6)
1(2,6)
14 (36,8)
1(2,6)
2(5,3)
0(0,0)
3(7,9)
5(13,2)
7 (18,4)

AA
N (%)

12 (40,0)
3(10,0)

2(6,7)
10 (33,3)
26 (86,7)
10 (33,3)
20 (66,7)

21(70,0)
3(10,0)
2(6,7)
0(0,0)
0(0,0)
1(3,3)
4(13,3)
1(3,3)
0(0,0)
1(3,3)
1(3,3)
3(10,0)
11 (36,7)
9 (30,0)
6 (20,0)
1(3,3)
0(0,0)
10 (33,3)
0(0,0)
9 (30,0)
1(3,3)
0(0,0)
11 (36,7)
0(0,0)
1(3,3)
0(0,0)
6 (20,0)
6 (20,0)
0(0,0)

ATTRv
N (%)

6 (60,0)
5 (50,0)

4 (40,0)
0(0,0)
3(30,0)
3(30,0)
0(0,0)

0(0,0)
7 (70,0)
6 (60,0)
2 (20,0)
0(0,0)
6 (60,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
6 (60,0)
6 (60,0)
0(0,0)
1(10,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
2 (20,0)
1(10,0)
0(0,0)
0(0,0)
1(10,0)
1(10,0)
0(0,0)

ATTRwt
N (%)

33(94,3)
28 (80,0)

27 (77,1)
9(25,7)
18 (51,4)
16 (45,7)
2(5,7)

0(0,0)
13 (37,1)
6(17,1)

1(2,9)
6(17,1)
8(22,9)

2(5,7)

1(2,9)

0(0,0)

0(0,0)

0(0,0)

2(5,7)
19 (54,3)
18 (51,4)

0(0,0)

0(0,0)

1(2,9)
6(17,1)

2(5,7)

3(8,6)

1(2,9)

0(0,0)
10 (28,6)

0(0,0)

0(0,0)

0(0,0)

1(2,9)

2(5,7)
8(22,9)

Otras
amiloidosis*
N (%)
1(5,3)

1(5,3)

0(0,0)
0(0,0)
3(15,8)
3(15,8)
0(0,0)

0(0,0)
4(21,1)
0(0,0)
2 (10,5)
2 (10,5)
0(0,0)
1(5,3)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
1(5,3)
1(5,3)
1(5,3)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
0(0,0)
12 (63,2)
0(0,0)
0(0,0)
11 (57,9)
0(0,0)
1(5,3)
0(0,0)

Total
N (%)

68 (51,5)
48 (36,4)

42 (31,8)
26 (19,7)
67 (50,8)
41 (31,1)
30(22,7)

31(23,5)
41 (31,1)
22 (16,7)
10 (7,6)
11 (8,3)
17 (12,9)
18 (13,6)
5(3,8)
3(2,3)
1(0,8)
2(1,5)
13 (9,8)
49 (37,1)
45 (34,1)
7(5,3)
4(3,0)
1(0,8)
19 (14,4)
2(1,5)
14 (10,6)
3(2,3)
1(0,8)
49 (37,1)
2(1,5)
3(2,3)
11 (8,3)
11 (8,3)
15 (11,4)
15 (11,4)

* Amiloidosis cutanea nodular, Amiloidosis cutanea discrémica, Amiloidosis macular, Amiloidosis hereditaria con afectacion

renal primaria, Amiloidosis no especifica

Fuente: Historia clinica electrénica y SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria
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3.3. Grado de discapacidad y dependencia reconocida.

Del total de casos estudiados, el 41,7% tienen reconocimiento oficial de discapacidad a fecha de
prevalencia. De ellos, un 47,3% presentan un grado 3 de discapacidad (entre el 33-64%), el 43,6 % un
grado 4 (entre el 65-74%) y el 9,1% el grado méaximo de discapacidad (>75%).

Como muestra la figura 2, el 40,0% de hombres tienen algin grado de discapacidad reconocida
frente al 44,7% de mujeres, siendo en los primeros ligeramente superior el porcentaje de personas
con grados mayores (4 y 5) reconocidos.

Figura 2. Porcentaje de personas con diagndstico de Amiloidosis
con discapacidad reconocida y grado segtin sexo. Region de Murcia, 2021.

Mujeres (n =47) Hombres (n =85)

28,6%
19,0%

® Sin discapacidad reconocida Con discapacidad reconocida

B Grado 3 discapacidad © Grado 4 discapacidad ~ Grado 5 discapacidad

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacion Sanitaria.

A su vez, aquellos con amiloidosis AA tienen un mayor porcentaje de discapacidad reconocida (66,7%
de ellos), seguidos por amiloidosis AL con 42,1% y el grupo de las ATTR con un 33,3%.

Respecto a la dependencia un 5,3% disponen de reconocimiento oficial, dentro de los cuales 57,1%
presenta un grado 1 o dependencia moderada y un 42,9% grado 2 o dependencia severa. Las
mujeres tienen mayor porcentaje de dependencia reconocida con un 8,5% frente al 3,5% en los
hombres (Figura 3).
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Figura 3. Porcentaje de personas con diagndstico de Amiloidosis
con dependencia reconocida y grado seglin sexo. Region de Murcia, 2021.

Mujeres (n =47) Hombres (n =85)

25,0%

® 5in dependencia reconocida Con dependencia reconocida

® Grado 1 dependencia ~ Grado 2 dependencia = Grado 3 dependencia

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacién Sanitaria.

Cabe tener en cuenta, para la correcta interpretacidn de los datos expuestos en este apartado, que a
fecha de prevalencia la evolucidn de la enfermedad o tiempo desde el diagndstico e inicio de
sintomas es diferente entre los pacientes, pudiendo influir en los resultados obtenidos. Ademas, en
este trabajo no se ha discriminado en qué medida el grado de discapacidad y dependencia
reconocida es atribuible a la ER a estudio.

3.4. Fuentes de informacion.

Las principales fuentes que aportan informacién al SIER sobre amiloidosis se muestran en la tabla 5.
Hay que sefialar que un mismo caso puede ser notificado por varias fuentes (tabla 6). Ademas, hay
que tener en cuenta, que algunas fuentes sdlo facilitan informacidn de interés tales como el grado de
discapacidad o colaboran en la validacion (historia clinica electrénica), pero no incorporan casos
sospechosos al registro.



Region de Murcia
Consejeria de Salud
Direccion General de Planificacion,
Farmacia e Investigacion Sanitaria

Tabla 5. Aportacidn de casos por fuentes de informacién. Regiéon de Murcia, 2021.

Fuente de informacion Numero de casos

Registro del Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalarios (CMBD) 130

Registro de Enfermos Renales de la Regidén de Murcia 9

Seccién de Genética Médica (SGM). HCUVA. 4

Base de datos de prescripcién de medicamentos extranjeros 2

Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA 2

Base de datos de dispensacion de medicamentos huérfanos 1

Base de datos de Personas con Dependencia Regidn de Murcia (BDPD)* 1

Base de datos de Personas con Discapacidad Regidon de Murcia No incorpora casos,

aporta discapacidad

Historia clinica electrénica No incorpora casos,

aporta informacion

clinica

*Incorpora casos y aporta informacion sobre dependencia reconocida. De las personas estudiadas con dependencia

reconocida, Unicamente en una de ellas se asoci6 a la enfermedad a estudio.
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria

El 87,1% de los casos se han aportado por una fuente de informacion, mientras que 17 de las

personas estudiadas se han incorporado por dos de ellas (tabla 6).

Tabla 6. Aportacién de casos por combinaciones de fuentes de informacidn.
Regidn de Murcia, 2021.

o
LTS Nombre de la fuente de informacion (Fl)
(N2 casos)

Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalarios (CMBD)
1

Base de datos de dispensacién de medicamentos huérfanos
(115 casos)

Seccidn de Genética Médica (SGM)

CMBD y Registro de Enfermos Renales de la Comunidad Auténoma de la
Regién de Murcia

2 CMBD y SGM
(17 casos) CMBD y Base de datos de prescripcion de medicamentos extranjeros
CMBD y Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA

CMBD y BDPD

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidn y Financiacion Sanitaria

10

N2 de
personas
113

1

©

P N NN W



R

egion de Murcia

consejeria « fe Salud

neral de Planif

cacion,

e Investigacion Sanitaria

4. Discusion

Este informe tiene como finalidad ofrecer informacién sobre la situacidn de la amiloidosis en Ila
Region de Murcia, aportando una descripcion de sus principales caracteristicas y manifestaciones
clinicas; asi como una aproximacién a la calidad de vida de los afectados por esta enfermedad, a
partir de los datos existentes en el SIERrm.

Diferentes estudios sitan la incidencia de la enfermedad alrededor de 0,5-1,3 casos por cada
100.000 personas/afio?, siendo muy escasos los estudios que aportan datos de prevalencia. En
nuestra poblacion esta fue de 8,6 casos por 100.000 personas, siendo coherente con los datos
aportados anteriormente de los principales tipos?®2L.

Los casos prevalentes tienen una media de 70 afios a fecha de estudio y un predominio de casos en
hombres, acorde con lo descrito con anterioridad?%2%-?2, La edad media en los fallecidos es de 77
afios, en linea con otros trabajos donde se establece por encima de los 55 afios?3. En cuanto a la
supervivencia, se obtuvo una media de 1,4 afios desde el diagnédstico a la defuncién, semejante a lo
observado por otros autores, donde se sitla entre 6 meses y 3 afios seguin tipo de variante?42>26:27,

Por tipos, la AL constituyé el grupo mayoritario con el 28,8% de los casos. No obstante, el conjunto
de las ATTR representé el 34% del total de afectados, acorde con lo descrito recientemente por otros
autores que la describen como el tipo predominante®???*, De hecho, trabajos recientes han
publicado que el diagndstico de casos ATTRwt ha podido estar infradiagnosticado, viéndose
incrementado en los ultimos afios y pasando a posicionarse como el tipo de amiloidosis cardiaca mas
comun®2425,

En cuanto las manifestaciones clinicas, como se ha descrito en otros estudios®?%2>26, estdn
principalmente afectados el corazén (51,5%) y los rifiones (50,8%). Respecto a los signos clinicos, son
mas frecuentes la insuficiencia cardiaca y/o miocardiopatia restrictiva, seguido de arritmias y
bloqueos y la insuficiencia cardiaca®. El sintoma mds habitual fue la disnea (34,1%), sintoma
inespecifico, que como se refleja en la literatura®?*, podria contribuir a su infradiagndstico.

Segun la clasificacion, la amiloidosis AL presentd una prevalencia de 2,48/100.000 habitantes, con
una media de edad 68,8 afios y un ligero predominio en hombres, concordando con la literatura
existente>?4?’_ En cuanto sus principales manifestaciones clinicas, entre las mas comunes consta la
afectacién renal en el 44,7%, la cardiaca (42,1%) y las neuroldgicas (31,6%), similares a los reportado
en otros estudios?>?728, Ademads, otras manifestaciones especificas de la amiloidosis AL como la
macroglosia y el hematoma periorbital, se dio en el 7,9% y el 2,6% respectivamente, algo inferior al
15% que recoge la evidencia®®.

En la amiloidosis AA se obtuvo una tasa de prevalencia de 1,96 casos por cada 100.000, aproximado
a lo expuesto en la literatura®?®, aunque seglin esta, su prevalencia estd decreciendo debido a los
avances en el control de las enfermedades inflamatorias???. Su media de edad a la deteccién es de
unos 60 afios, la mas baja con respecto a otras amiloidosis, aunque levemente mas alta de lo
publicado por otros autores?’. El 6rgano afectado principalmente es el rifién con un 86,7%, como en
el estudio de Esteve y cols donde estd entre el 80-90%%*
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En el conjunto de las ATTR, se ha alcanzado una tasa de prevalencia de 2,94 por 100.000 habitantes,
en consonancia con otros trabajos®?*?%3° donde se induce que la amiloidosis TTR probablemente sea
el subtipo de amiloidosis mas frecuente.

En la ATTR hereditaria se describe una tasa de prevalencia de 0,65, en linea con lo descrito en la
literatura'® y una media de edad de 61,4, similar a otros estudios??. Sus manifestaciones mas
frecuentes son las neuroldgicas (70%) seguidas de las cardiacas (60%). Ademas, también se
encuentra en un alto porcentaje (60%) el sindrome del tlinel carpiano y la polineuropatia periférica.
Segun la bibliografia, la aparicion de sindrome del tinel del carpo suele preceder en varios afios (5-
10 afios) a la afectacién cardiaca, y sugieren que su diagndstico se puede asociar a un incremento del
riesgo de desarrollar amiloidosis cardiaca®?83031,

De la ATTR no hereditaria se obtiene una tasa de 2,28/100.000 en nuestro estudio. Segun la
bibliografia, su prevalencia es desconocida®?4, aunque recientes estudios apuntan que debido a los
avances de diagndstico no invasivos, este tipo de amiloidosis estd emergiendo camino de ser el mas
comun?®. Ademds, al igual que en otras publicaciones?#?%30, |os afectados por este tipo constituian
una poblacién envejecida (83,4 afios) con predominio del sexo masculino, siendo las manifestaciones
cardiacas (91,4%) seguidas de las renales (71,4%) las predominantes®.

Por ultimo, cémo influye la enfermedad en la calidad de vida en las personas con amiloidosis fue
también uno de los objetivos de este trabajo. Existen otras publicaciones®' que han empleado
cuestionarios como el SF-36v2, concluyendo que estos pacientes desarrollan importantes carencias
fisicas y mentales con respecto al resto de la poblacidon. En este informe se ha realizado una
aproximacion a la evaluacion de la calidad de vida a partir del grado de discapacidad y dependencia
reconocido en los pacientes.

Entre los resultados obtenidos, el 41,2% de los pacientes tienen reconocimiento oficial de
discapacidad, cifra muy superior al 7,1% para la poblacién general a nivel nacional, o el 10,2% en el
total de la regién en la dltima fecha para la que se dispone de datos'®'’. De igual manera, la cifra de
dependencia reconocida en este informe (5,3%), estd algo por encima de la dependencia que
encontramos tanto a nivel nacional como a nivel regional, alrededor del 3% en ambos casos?®.

La informaciéon obtenida pone de relieve lo descrito por diferentes autores sobre como la calidad y
esperanza de vida de estos pacientes se encuentra sustancialmente afectada por la progresién de la
enfermedad, cuyos tratamientos y cuidados pueden mejorarlas. Por ello, es muy importante
concienciar sobre esta enfermedad y fomentar su diagndstico precoz.

12
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