
Amiloidose ATTR hereditária 
Um olhar mais atento sobre uma doença hereditária
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O que é a amiloidose ATTR hereditária (ATTRh)?
A amiloidose ATTRh é provocada por uma alteração genética (mutação) que afeta o funcionamento de uma proteína designada 
por transtirretina (TTR). Esta proteína é produzida principalmente no fígado. A amiloidose ATTRh é uma doença rara que afeta 
cerca de 50 mil doentes em todo o mundo.

Os indivíduos com amiloidose ATTR hereditária podem ter vários sintomas que podem parecer não relacionados. Os sintomas 
podem afetar várias partes do corpo, incluindo sistemas nervoso (nervos), cardíaco (coração) e gastrointestinal (digestivo).

Como a amiloidose ATTRh se desenvolve

FÍGADO TTR TTR DOBRAMENTO ERRADO 
DE FIBRAS AMILOIDES

DEPÓSITOS 
AMILOIDES

A TTR, um proteína natural que é 
principalmente produzida no fígado, 
ajuda a transportar substâncias como a 
Vitamina A.

A alteração na forma faz com que a proteína se 
agregue e acumule nos sistemas nervoso 
(nervos), cardíaco (coração) e gastrointestinal 
(digestivo). Estas proteínas agregadas são 
designadas por fibras amiloides.

Estas fibras amiloides acumulam-se e formam 
depósitos, o que provoca sintomas.

As mutações genéticas 
podem levar a alterações 
na proteína TTR que 
fazem com assuma uma 
forma anormal (dobre 
incorretamente).



Amiloidose ATTRh—uma doença herdada
A amiloidose ATTRh é transmitida através de familiares afetados e é herdada numa forma autossómica dominante, o que significa 
que uma pessoa só precisa de herdar uma cópia do gene afetado de um progenitor para desenvolver a doença.

Os genes encontram-se em estruturas conhecidas por cromossomas. Cada indivíduo tem duas cópias do gene TTR, um herdado 
de cada progenitor. Quando um progenitor transporta uma mutação autossómica dominante, qualquer filho terá 50% de 
probabilidade de herdar essa mutação. 

Afetado

Não afetado

Cromossoma
Um membro da família 
pode herdar o gene TTR 
com uma mutação, mas 
ter a mutação não significa 
que irá desenvolver 
amiloidose ATTRh.

A amiloidose ATTRh pode ser transmitida aos filhos, uma consideração  
importante para pessoas que possam estar a pensar constituir família.



A amiloidose ATTRh pode provocar vários sintomas
Os sintomas de amiloidose ATTRh podem variar entre pessoas com a mesma mutação e até entre membros da mesma 
família, embora algumas observem uma semelhança no padrão de desenvolvimento de sintomas. Sintomas diferentes 
podem aparecer em alturas diferentes para cada indivíduo. A idade na qual os sintomas iniciais aparecem pode variar, 
podendo surgir desde os 20 aos 60 anos.

A amiloidose ATTRh afeta várias partes do corpo, incluindo:
O sistema nervoso periférico, que é composto por nervos que ramificam do cérebro e medula espinal e 
comunicam com o resto do corpo, incluindo braços e pernas;

•  A polineuropatia é provocada por lesões nos nervos do sistema nervoso periférico, provocando uma 
função inadequada.

 O sistema cardíaco, que inclui coração e vasos sanguíneos, transporta o sangue através de vasos e fornece 
oxigénio às células no corpo;

• A miocardiopatia é uma doença do músculo cardíaco que leva a insuficiência cardíaca.

O sistema nervoso autónomo, que é composto por nervos que ligam o cérebro e a medula espinal aos 
órgãos como o coração, estômago e intestinos e ajuda a controlar funções corporais, como a respiração, a 
digestão e o ritmo cardíaco;

•  A disautonomia ocorre quando o sistema nervoso autónomo não está a funcionar corretamente e pode 
afetar as funções corporais involuntárias.



Os vários sintomas da amiloidose ATTRh

Disautonomia
Os sintomas da 
disautonomia incluem:

  • Infecções do trato urinário
 • Transpiração excessiva
 • Tonturas ao colocar-se de pé
 • Disfunção sexual
 • Náuseas e vómitos
 • Diarreia
 • Prisão de ventre grave
 • Perda de peso não intencional

Miocardiopatia
Os sintomas de miocardiopatia 
incluem: 
 • Aumento da fadiga
 • Tonturas
 • Falta de ar
 • Inchaço nas pernas (edema)
  • Palpitações e ritmo cardíaco 
anormal (fibrilação auricular)

 

 • Dor no peito

• Perda de sensibilidade 
à temperatura

Polineuropatia
A polineuropatia inclui 
sintomas como:
 • Formigueiro
 • Dormência
 • Síndrome do túnel cárpico
 • Ardor

  

 • Fraqueza
 • Insuficiência renal

• Anomalias da pupila ou vasos 
sanguíneos na zona branca 
do olho

Outros sintomas
• Glaucoma

 • Visão turva ou com manchas

 • Descolamento da retina
 • Demência progressiva
• Dores de cabeça
• Perda de controlo de 
  movimentos
 • Convulsões
 • Fraqueza
 • Episódios tipo AVC



Um diagnóstico correto é fundamental
Os erros de diagnóstico são frequentes na amiloidose ATTRh porque os sintomas podem assemelhar-se aos de outras 
condições. Conhecer os sintomas da amiloidose ATTRh pode ajudar a identificá-los caso ocorram.

Esteja um passo à frente
Se tiver sintomas e tiver conhecimento de antecedentes familiares, fale com o seu médico assistente para elaborar o plano 
de ação mais adequado. Uma vez que a doença é rara e afeta diferentes partes do corpo, pode ser encaminhado(a) para 
um especialista que esteja mais familiarizado com a amiloidose ATTRh. Mesmo que não tenha quaisquer sintomas mas tiver 
conhecimento de antecedentes familiares, o seu médico assistente pode encaminhá-lo(a) para um conselheiro genético.



Conheça a amiloidose ATTR hereditária
Conheça a amiloidose ATTRh hATTRbridge.pt



“
“

Quis logo saber se há  
algo que eu possa fazer.

—   Sandie, 
a viver com a amiloidose ATTRh
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Notas
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