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La enfermedad 
También conocida como Polineuropatía Amiloi-
dótica Familiar tipo I (o “portuguesa”), es una 
enfermedad hereditaria causada por la muta-
ción del gen que codifica la proteína transti-
rretina (TTR). La TTR anormal, producida por el 
hígado, forma depósitos de sustancia amiloide 
que se acumula progresiva y principalmente en 
el sistema nervioso periférico: tanto en los ner-
vios motores, como en los sensitivos y, de forma 
característica, en los vegetativos (aquellos que 
controlan el funcionamiento de los órganos in-
ternos). 
Suele manifestarse de abajo a arriba. Es decir, 
las molestias comienzan en los pies y las pier-
nas y, luego, poco a poco, se extienden a los 
brazos, el tronco y los nervios del cráneo. Los 
síntomas son muy variados: hormigueos, en-
tumecimiento, pérdida de fuerza y de sensi-
bilidad. Pero además se añaden otra serie de 
problemas digestivos (estreñimiento, diarrea), 
cardiacos (arritmias), genitourinarios (altera-
ciones de la función renal, disfunción eréctil) u 
oculares (glaucoma, opacidades en el humor 
vítreo). La evolución de la enfermedad puede 
llegar a causar la muerte del paciente al cabo 
de varios años.
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 años, aunque hay 
casos más precoces y otros más tardíos. Y, en 
algunos casos, aún siendo portador del gen 
anómalo, puede no manifestarse nunca. 

El diagnóstico
Ante cualquier sospecha debe realizarse un 
electromiograma, que no es sino un registro 
de la actividad eléctrica de nervios y músculos. 
Una biopsia posterior, ya sea de piel o de algún 
nervio, revelará el depósito de sustancia ami-
loide. Pero la confirmación 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 más 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 anómalo y todavía no hayan desarrollado 
la enfermedad.

El tratamiento
El diagnóstico precoz es fundamental. Pero 
lo cierto es que en la actualidad el único tra-
tamiento eficaz es el transplante de hígado, 
puesto que es el órgano que sintetiza la TTR 
anómala.
Mientras tanto, diversos tratamientos pueden 
producir un alivio exclusivamente sintomático 
de las ciertas manifestaciones clínicas.

Desde hace algún tiempo vengo notando entumeci-
miento y pérdida de fuerza en los brazos y las piernas. 
Recuerdo que a mi padre le pasaba lo mismo.
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un buen servicio, gestionar su pedido 
y enviarle nuestras ofertas publicita-
rias. Podrá ejercitar los derechos de 
acceso, cancelación, rectificación y 
oposición en la dirección arriba indi-
cada. Es posible que, si usted no nos 
indica lo contrario, comuniquemos 
sus datos personales a otras empresas 
asociadas a la Federación Española de 
Comercio Electrónico y Márketing Di-
recto pertenecientes a los sectores fi-
nanciero, seguros, publicidad directa, 
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que tales empresas le remitan publi-
cidad de sus diferentes productos y 
servicios. Con motivo del convenio 
entre OCU-OCU Ediciones e Inter-
din-Bancoval, sus datos personales 
(nombre, apellidos, dirección y nú-
mero de socio) serán comunicados a 
las citadas entidades para verificar su 
pertenencia a la organización y poder 
aplicarle las condiciones especiales de 
la Línea OCU Bolsa. Si no desea el tra-
tamiento de sus datos para alguna de 
las finalidades indicadas o la comuni-
cación de los mismos a terceros en los 
términos especificados, indíquenoslo 
por escrito, señalando claramente su 
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Las enfermedades raras cuentan con el 
agravante de su difícil diagnóstico. Para 
evitar sufrimientos innecesarios es impres-
cindible encontrar especialistas y centros 
capaces de realizar las pruebas diagnósti-
cas específicas. En este sentido desempe-
ñan un papel indiscutible las asociaciones 
de pacientes.

Federación Española de Enfermeda-
des Raras (FEDER)
Av. San Francisco Javier 9, 10º 24ª
41018 Sevilla
Teléfono: 954 989 892
Correo electrónico:  
feder@enfermedades-raras.org             ■

Se busca dieta cicatrizante

   La reciente extirpación de 
un quiste, le ha dejado a 
F.G.P. un pequeño hueco 

que coincide con el tejido retira-
do. Nos pregunta si existe alguna 
dieta que contribuya a regenerar 
el tejido perdido y acelere la ci-
catrización.
La verdad es que a día de hoy no 
se conoce una dieta cicatrizante 

como tal. Lo que sí se sabe es 
que la carencia de ciertos com-
ponentes nutricionales retarda 
o dificulta la cicatrización de las 
heridas. Sucede así con las pro-
teínas y determinados oligoele-
mentos como el zinc, las vitami-
nas del grupo B o la vitamina C. 
Por eso no parece descabellado 
pensar que un suplemento vi-

tamínico y una ingesta ligera-
mente más elevada de alimen-
tos ricos en proteínas, como la 
carne roja, las aves, el pescado, 
los huevos y los lácteos, pudiera 
ayudar a la recuperación. Eso sí, 
siempre previa consulta con el 
médico, que probablemente li-
mite esta dieta a un breve perio-
do de tiempo.                         ■

Enfermedad de Andrade




