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Amiloidose heditaria por transtirretina em adolescente com
autismo: diagndstico genético em contexto de populagido miscigenada
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RESUMO

A amiloidose hereditaria por transtirretina (ATTRv) ¢ uma doenca autossdmica dominante causada
por mutacdes no gene TTR, que promovem agregacdo de proteinas instaveis em forma de depodsi-
tos amiloides. Tais depdsitos comprometem multiplos 6rgdos, com destaque para o sistema nervoso
periférico e autondomico. Embora mais comum na meia-idade, formas de inicio precoce vém sendo
cada vez mais reconhecidas, com apresentagdes clinicas atipicas. Em pacientes com transtorno do
espectro autista (TEA), os sinais precoces da ATTRv podem ser confundidos com manifestagdes
comportamentais, dificultando a suspeicdo diagnostica. Este relato descreve um caso de ATTRv em
adolescente brasileiro com TEA, ressaltando os desafios impostos pela sobreposi¢do de sintomas
e a importancia da gendmica na elucidacdo de quadros clinicos complexos. Em paises miscigena-
dos como o Brasil, a utilizacdo de bancos genéticos eurocéntricos pode levar a erros, reforcando a
necessidade de andlises genomicas individualizadas. Relatar um caso de ATTRv de inicio precoce
em paciente com TEA, destacando sua evolucdo clinica multissistémica, os desafios diagnosticos
decorrentes da sobreposicao sintomatica e a relevancia da gendmica personalizada em populagdes
miscigenadas. Paciente masculino, 18 anos, com histérico desde a infancia de fadiga, dificuldade mo-
tora, dor em membros inferiores e comportamento compativel com TEA. Apresentava seletividade
alimentar, hipersensibilidade auditiva e isolamento social. Aos 11 anos, sofreu ruptura espontanea do
tenddo patelar, sem trauma, associada a rigidez articular progressiva. Na adolescéncia, surgiram pa-
restesias, hipoestesia plantar, fraqueza distal, quedas frequentes, além de manifesta¢cdes autonomicas
como hipotensdo postural, urgéncia urinaria e frio em extremidades. O exame neurologico revelou
reflexos hipoativos e incoordenacdo leve. Em paralelo, houve piora do comportamento com auto-
mutilacdo e ideagdo suicida. Apos avaliagdo neuropsicologica, foi diagnosticado com TEA nivel 2 e
iniciou escitalopram e buspirona. A adesdo ao acompanhamento foi irregular. Desenvolveu pressao
ocular elevada com suspeita de glaucoma. Laboratorialmente, apresentava proteinuiria (204 mg/dL) e
amiloide A discretamente elevado. A eletroneuromiografia sugeriu comprometimento de fibras finas.
O sequenciamento do exoma identificou a mutagdo patogénica 18-29178618-G-A no gene TTR, con-
firmando ATTRv. Diagnosticos diferenciais como Charcot-Marie-Tooth, leucodistrofias e doenga de
Fabry foram descartados. A apresentacdo clinica atendia aos critérios do PCDT para Polineuropatia
Amiloidotica Familiar. A evolugdo precoce, com envolvimento neurologico, autonomico, osteoar-
ticular e ocular, exigiu abordagem sindromica e suporte da gendmica para defini¢do diagnostica. O
caso evidencia a importancia da abordagem clinica integrada e do uso da gendmica na investigacao
de doencas multissistémicas com inicio precoce, especialmente quando associadas a condigdes do
neurodesenvolvimento, como o TEA. Em contextos como o brasileiro, marcados por grande miscige-
nacdo genética, ¢ fundamental considerar a diversidade genomica real da populacdo. A dependéncia
de bancos genéticos eurocéntricos pode comprometer o diagndstico e atrasar intervengdes. Este relato
reforca o papel da medicina personalizada no enfrentamento das iniquidades diagnosticas e na eluci-
da¢do de doengas raras em populagdes sub-representadas.

Palavras-chave: Amiloidose Familiar. Autismo. Brasil. Genética Médica. Neuropatias Amiloides Fa-
miliares.

AnaisSemanaCientificaFMC/v.4, 2025, p.63



