Desde hace algun tiempo vengo notando entumeci-
miento y pérdida de fuerza en los brazos y las piernas.
Recuerdo que a mi padre le pasaba lo mismo.

Enfermedad de Andrade

La enfermedad

También conocida como Polineuropatia Amiloi-
dética Familiar tipo | (0 “portuguesa”), es una
enfermedad hereditaria causada por la muta-
cién del gen que codifica la proteina transti-
rretina (TTR). La TTR anormal, producida por el
higado, forma depositos de sustancia amiloide
gue se acumula progresiva y principalmente en
el sistema nervioso periférico: tanto en los ner-
vios motores, como en los sensitivos y, de forma
caracteristica, en los vegetativos (aquellos que
controlan el funcionamiento de los 6rganos in-
ternos).

Suele manifestarse de abajo a arriba. Es decir,
las molestias comienzan en los pies y las pier-
nas Yy, luego, poco a poco, se extienden a los
brazos, el tronco y los nervios del crdneo. Los
sintomas son muy variados: hormigueos, en-
tumecimiento, pérdida de fuerza y de sensi-
bilidad. Pero ademas se afaden otra serie de
problemas digestivos (estrefiimiento, diarrea),
cardiacos (arritmias), genitourinarios (altera-
ciones de la funcién renal, disfuncion eréctil) u
oculares (glaucoma, opacidades en el humor
vitreo). La evolucion de la enfermedad puede
llegar a causar la muerte del paciente al cabo
de varios afnos.

Basta con que uno de los padres padezca la en-
fermedad para que sus hijos tengan un 50% de
posibilidades de padecerla. Suele manifestarse
entre los treinta y cincuenta afos, aunque hay
€asos mas precoces y otros mas tardios. Y, en
algunos casos, aun siendo portador del gen
anémalo, puede no manifestarse nunca.

El diagnoéstico

Ante cualquier sospecha debe realizarse un
electromiograma, que no es sino un registro
de la actividad eléctrica de nervios y musculos.
Una biopsia posterior, ya sea de piel o de algun
nervio, revelard el deposito de sustancia ami-
loide. Pero la confirmacion definitiva se realiza

mediante el estudio genético del gen de la TTR
(se han descrito hasta 70 posibles mutaciones,
aunque una de ellas es con mucho la mas fre-
cuente).

Al tratarse de una enfermedad hereditaria pue-
de ser aconsejable el asesoramiento de un mé-
dico genetista, tanto para los propios enfermos
como para familiares que sean portadores del
gen anémalo y todavia no hayan desarrollado
la enfermedad.

El tratamiento

El diagnostico precoz es fundamental. Pero
lo cierto es que en la actualidad el Unico tra-
tamiento eficaz es el transplante de higado,
puesto que es el 6rgano que sintetiza la TTR
anémala.

Mientras tanto, diversos tratamientos pueden
producir un alivio exclusivamente sintomatico
de las ciertas manifestaciones clinicas.

Las enfermedades raras cuentan con el
agravante de su dificil diagnéstico. Para
evitar sufrimientos innecesarios es impres-
cindible encontrar especialistas y centros
capaces de realizar las pruebas diagnosti-
cas especificas. En este sentido desempe-
fan un papel indiscutible las asociaciones
de pacientes.
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