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RESUMO

Introducdo: A amiloidose ¢ uma condicdo caracterizada pelo depodsito extracelular de proteinas mal
dobradas, podendo ocorrer de forma sist€émica ou localizada. A amiloidose gastrointestinal isolada ¢
rara, sendo o duodeno um dos locais menos frequentemente acometidos. O diagndstico ¢ desafiador
devido a inespecificidade dos sintomas gastrointestinais ¢ a semelhanca endoscopica com lesdes
benignas, como lipomas. A confirmagao diagndstica ¢ realizada por bidpsia com coloracdo especifica
e imunohistoquimica. Objetivo: Demonstrar a importancia da investigag@o histopatoldgica em lesdes
aparentemente benignas, através de um caso raro de amiloidose duodenal em paciente assintomatico.
Meétodos: A partir de um caso médico ocorrido na Santa Casa de Misericordia de Presidente Prudente,
foram coletadas informagdes do prontuario médico para a realizacdo do relato. Discussdo: A
amiloidose tende a afetar multiplos sistemas do organismo, tornando o caso em questdo raro.
Concomitante a isso, ocorreu a auséncia de doenca de base e sintomas gastrointestinais, sendo a
descoberta acidental, através de uma endoscopia solicitada devido a antecedentes de ulcera géstrica.
Conclusdo: A amiloidose duodenal localizada, apesar de sua raridade, deve ser considerada no
diagnostico diferencial de lesdes duodenais, além de demonstrar a necessidade de um alto grau de
suspei¢ao clinica, especialmente em populacdes de risco, mesmo que em pacientes assintomaticos ou
sem doencas associadas.

Palavras-chave: Amiloidose Duodenal. Diagnodstico. Assintomatico. Deposicdo Amiloide.

ABSTRACT

Introduction: Amyloidosis is a condition characterized by the extracellular deposition of misfolded
proteins, which can occur systemically or locally. Isolated gastrointestinal amyloidosis is rare, with
the duodenum being one of the least frequently affected sites. Diagnosis is challenging due to the
nonspecificity of gastrointestinal symptoms and the endoscopic similarity to benign lesions, such as
lipomas. Diagnostic confirmation is performed by biopsy with specific staining and
immunohistochemistry. Objective: To demonstrate the importance of histopathological investigation
in apparently benign lesions through a rare case of duodenal amyloidosis in an asymptomatic patient.
Methods: Based on a case reported at Santa Casa de Misericérdia de Presidente Prudente, information
was collected from the medical records to prepare this report. Discussion: Amyloidosis tends to affect
multiple body systems, making this case rare. Concomitantly, there was no underlying disease or
gastrointestinal symptoms, and the discovery was incidental, through an endoscopy requested due to a
history of gastric ulcer. Conclusion: Localized duodenal amyloidosis, despite its rarity, should be
considered in the differential diagnosis of duodenal lesions, in addition to demonstrating the need for
a high degree of clinical suspicion, especially in at-risk populations, even in asymptomatic patients or
those without associated diseases.

Keywords: Duodenal Amyloidosis. Diagnosis. Asymptomatic. Amyloid Deposition.

RESUMEN

Introduccion: La amiloidosis es una enfermedad caracterizada por el deposito extracelular de proteinas
mal plegadas, que puede ocurrir sistémica o localmente. La amiloidosis gastrointestinal aislada es rara,
siendo el duodeno uno de los sitios menos frecuentemente afectados. El diagndstico es dificil debido
a la inespecificidad de los sintomas gastrointestinales y la similitud endoscdpica con lesiones benignas,
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como los lipomas. La confirmacion diagndstica se realiza mediante biopsia con tincidon especifica e
inmunohistoquimica. Objetivo: Demostrar la importancia de la investigacion histopatologica en
lesiones aparentemente benignas a través de un caso raro de amiloidosis duodenal en un paciente
asintomatico. Métodos: Con base en un caso reportado en la Santa Casa de Misericordia de Presidente
Prudente, se recopilé informacion de las historias clinicas para preparar este informe. Discusion: La
amiloidosis tiende a afectar multiples sistemas corporales, lo que hace que este caso sea raro.
Concomitantemente, no habia enfermedad subyacente ni sintomas gastrointestinales, y el
descubrimiento fue incidental, a través de una endoscopia solicitada debido a un antecedente de ulcera
gastrica. Conclusion: La amiloidosis duodenal localizada, a pesar de su rareza, debe considerarse en el
diagnostico diferencial de las lesiones duodenales, ademas de demostrar la necesidad de un alto grado
de sospecha clinica, especialmente en poblaciones de riesgo, incluso en pacientes asintomaticos o sin
enfermedades asociadas.

Palabras clave: Amiloidosis Duodenal. Diagnostico. Asintomatico. Depdsito de Amiloide.
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1 INTRODUCAO

A amiloidose ¢ uma doenca causada pela deposi¢ao extracelular de proteinas, que representa
proteinas mal dobradas ou mal montadas (1). Dentre as proteinas amiloides, podemos encontrar varios
subtipos como: cadeias leves de imunoglobulina (AL) na amiloidose primdria, transtirretina (ATTR),
beta-2-microglobulina na amiloidose associada & hemodialise e proteina amildide sérica A (SAA) na
amiloidose secundaria (AA) (1).

A amiloidose AL (primaria) ¢ frequentemente relacionada a gamopatias monoclonais, como o
mieloma multiplo (causa mais comum) ou pode estar relacionada a outras doengas de base como
linfoma linfoplasmocitico, linfoma MALT e leucemia linfocitica cronica (LLC) (3). Além disso, ¢
causada por um distarbio das células plasmaticas, no qual ocorre a liberagdao de proteinas de cadeia
leve de imunoglobulina (L) em excesso, gerando o depdsito de tal proteina em diversos 6rgdos
(amiloidose sistémica), sendo de extremo risco a vida pois leva a uma rapida deterioracao dos diversos
orgados afetados, devido ao aumento da toxicidade das cadeias leves amiloidogénicas (3). J4 em casos
de amiloidose AA (secundaria), esta ocorre secundariamente a doengas inflamatdrias cronicas onde
citocinas pro inflamatérias como TNF, IL-1 e IL-6 estimulam os hepatdcitos a sintetizar a proteina
amiloidogénica precursora, o amildide sérico A (SAA) que tem funcdo imunoldgica realizando
fagocitose bacteriana (3). Além destas, a amiloidose por transtirretina (senil) ¢ caracterizada por
acometer principalmente idosos e se apresenta como uma insuficiéncia cardiaca, sendo causada pela
sintese da proteina amiloidogénica, a transtirretina (TTR), que € produzida principalmente no figado
(3).

A deposicdo de amiloide pode ser generalizada, quando a sintese de determinada proteina ¢
realizada distante do local onde ¢ feita a deposi¢ao (amiloidose sistémica) ou restrita a um 0rgao
especifico, quando a proteina ¢ sintetizada e depositada no mesmo local (amiloidose localizada) (2).
Embora o envolvimento gastrointestinal seja relativamente frequente em sua forma sistémica, sua
forma isolada € rara (2). A doenca com acometimento apenas duodenal € uma condigdo caracterizada
pelo deposito anormal de proteinas amiloides exclusivamente no duodeno, onde tais depositos podem
alterar a estrutura e o funcionamento normal do tecido, levando a manifestagoes clinicas variadas (1).

A prevaléncia da amiloidose gastrointestinal ¢ uma complicagdo rara das formas sistémicas da
doenga, sendo o acometimento do duodeno uma parcela ainda menor desses casos (1). O duodeno ¢ o
orgdo menos frequente de ser afetado quando comparado com os demais, como o estdbmago € o
intestino delgado como um todo (1). Todavia o colorreto (44%), jejuno (40%), colon transverso (11%),
ileo (7%) e duodeno (5%) sdo mais afetados, sendo as lesdes mais comuns no sexo masculino do que

no feminino. (1).
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Pode afetar, ainda, diferentes grupos, dependendo do seu tipo: Amiloidose AL (primaria), ¢
mais comum em adultos acima de 60 anos, frequentemente associada a discrasias de células
plasmaticas (como mieloma multiplo) (2). Amiloidose AA (secundaria), esta associada a doencas
inflamatorias cronicas, como artrite reumatoide ou infec¢des cronicas. Amiloidose senil (transtirretina
selvagem) que acomete idosos, geralmente acima de 70 anos. Seus principais fatores de risco sdo idade
avangada, diabetes tipo 2, doengas autoimunes, doengas inflamatdrias cronicas e neoplasias (2).

Os sintomas da amiloidose duodenal AA incluem sangramento gastrointestinal, ma absorcao,
enteropatia com perda de proteinas e dismotilidade gastrointestinal, como consequéncia,
manifestagdes clinicas como nduseas, vomitos e dor abdominal podem estar associadas a dismotilidade
(4). Jana amiloidose AL, cerca de 90% dos pacientes com amiloidose apresentam fadiga intensa, perda
de peso e edema, decorrente de hipoalbuminemia, insuficiéncia cardiaca direita ou disfunc¢ao vascular.
As manifestagcdes adicionais variam conforme o 6rgdo acometido, incluindo envolvimento hepatico,
neuropatia e cardiaco. O acometimento renal manifesta-se como sindrome nefrética, e o
gastrointestinal pode provocar macroglossia, diarreia, hipomotilidade gastrica e constipagdo. Dentre
outras manifestacdes incluem-se hipotensao ortostatica, alteragdes pulmonares, depositos cutaneos,
linfadenopatia, esplenomegalia e discrasias hemorragicas, como purpura periorbital, frequentemente
associadas a deficiéncia do fator X. Em contrapartida na amiloidose ATTR os sinais e sintomas tipicos
incluem hiperestesia a dor e a temperatura, fraqueza motora, impoténcia, diminuigdo da motilidade
intestinal, diarreia, perda de peso, incontinéncia, hipotensdo ortostatica, opacidades vitreas e
diminuic¢ao dos reflexos tendinosos profundos. Por outro lado, a amiloidose associada a hemodidlise
(AB 2 M) tem como sintoma mais comum a dor e disfun¢do articular, mas também pode envolver o
trato gastrointestinal, o miocardio, o pericardio e as valvulas cardiacas (5).

O diagnostico da doenga ¢ desafiador, tendo em vista a falta de caracteristicas especificas no
comprometimento gastrointestinal, desse modo, o quadro clinico completo deve ser considerado (6).
Observa-se o envolvimento do trato gastrointestinal na amiloidose sistémica por diversos achados
endoscopicos, incluindo aspecto granular fino ou protrusdes polipoides, especialmente no duodeno.
Diferentes tipos de depositos amiloides (AL, f2M e ATTR) tendem a localizar-se predominantemente
na submucosa, enquanto o amiloide AA ¢ mais frequentemente encontrado na camada mucosa
superficial. Sem duvida a confirmagdo histopatologica por bidpsia € essencial para o diagnoéstico,
embora seja um achado incomum (7).

O tratamento da amiloidose com comprometimento gastrointestinal envolve, inicialmente,
medidas voltadas ao alivio dos sintomas, seguindo principios semelhantes aos adotados nos distirbios

da interacdo intestino-cérebro, com atenc¢ao especial ao estado nutricional do paciente. Observa-se que
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em casos de nduseas, vomitos e dor abdominal — frequentemente atribuidos a dismotilidade intestinal
— sao indicadas intervengdes dietéticas, hidratacdo e o uso de agentes procinéticos, como
metoclopramida ou domperidona, além de antieméticos como prometazina e ondansetrona (8). Desse
modo, refei¢des liquidas, fracionadas e hipercaldricas tendem a ser mais bem toleradas, podendo ser
necessario o uso de féormulas nutricionais ou nutri¢do parenteral em quadros mais graves. Somado a
1sso, no caso de pacientes com diarreia, distensao abdominal ou evidéncia de supercrescimento
bacteriano do intestino delgado (SIBO), a antibioticoterapia empirica pode ser benéfica (8). Ha ainda
relatos de melhora clinica com o uso de glicocorticoides e octreotida (8) em casos de enteropatia
perdedora de proteinas. Diante de sangramentos gastrointestinais, a abordagem inicial deve contemplar
suporte clinico intensivo, corre¢ao de coagulopatias, revisdo do uso de anticoagulantes e terapias
hemostaticas, geralmente realizadas por via endoscOpica ou angiografica. Além do manejo
sintomatico, na amiloidose do tipo AA, a principal meta terap€utica ¢ controlar a doenga inflamatoria
cronica subjacente, podendo incluir terapias imunossupressoras, nesses casos secundarios, a doengas
inflamatorias (como o uso de anti-TNF na doenga de Crohn), embora ainda ndo disponiveis na pratica
clinica, novas terapias que visam impedir a deposic¢do de fibrilas de SAA ou promover a remog¢ao dos
depositos amiloides ja formados estdo em fase avancada de pesquisa (9). O tratamento da amiloidose
AL (amiloidose de cadeias leves) tem como principal objetivo eliminar as células plasmaticas anormais
que produzem as cadeias leves (fragmentos de imunoglobulinas) responsaveis pelos depositos de
amiloide. Esse tratamento ¢ semelhante ao usado em alguns mielomas multiplos (12), ja que ambas as
doencas envolvem distarbios das células plasmaticas (12). Desse modo, o tratamento mais utilizado
nesses casos ¢ 0 esquema quimioterapico em combinagdo com imunossupressao com glicocorticoide:
ciclofosfamida + bortezomibe + dexametasona (esquema padrdo inicial) com uma boa resposta
hematologica (10). Uma abordagem diferencial sendo aplicada ¢ o Transplante Autdlogo de Células-
Tronco (TACT) (11), em que hé a coleta de células-tronco do proprio paciente, seguido de
quimioterapia de alta dose (geralmente com melphalan) e reintrodugdo dessas células (12). Estudos
recentes mostram uma excelente remissao hematologica em pacientes que seguiram o protocolo de

TACT (11), mesmo alguns ainda tendo a necessidade da combinagdo com quimioterapicos (11).

2 DESCRICAO

Paciente do sexo masculino, 78 anos, assintomatico, em seguimento de rotina ambulatorial,
devido acompanhamento de quadro de ulceras gastricas, com endoscopia digestiva alta (EDA) e
colonoscopia como rastreio de cancer colorretal, A EDA revelou achados como esofagite erosiva grau

I11, gastrite enantematosa leve e mucosa duodenal preservada, porém com imagem sugestiva de lipoma
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na segunda por¢ao duodenal (figura 1), realizado bidpsia que identificou amiloidose duodenal, sendo
iniciado investigacdo com hematologista para doencas associadas, sem alteracdes do aparelho

gastrointestinal.

Figura 1 - Lesdo elevada em segunda

por¢do duodenal, com aspecto de lipoma, realizado bidpsia.

Fonte: autor. 21/05/2025

3 DISCUSSAO

A amiloidose pode afetar multiplos sistemas do organismo pela deposicao de proteina nos
tecidos (amiloidose AL), se manifestando de inumeras formas, ou pela deposicao de proteina amildide
(amiloidose AA) exclusivamente em um determinado 6rgao como o duodeno (13), que caracteriza uma
forma rara de manifestagao da doenga, podendo causar inimeras alteracdes fisiologicas como a ma
absorcao do trato gastrointestinal, sangramentos, dores abdominais, nauseas e vomitos. (13)

Como visto anteriormente, o método diagnostico da amiloidose € por bidpsia com coloracao
pelo vermelho congo que confirmam os depositos amiloides (14).

Casos como esse de amiloidose gastrointestinal localizada sdo raros (5% dos casos), estando
muito associados a doencas inflamatdrias intestinais ou condi¢des hematologicas e tendo uma
variedade de manifestagcdes clinicas como sangramentos, ma absor¢do intestinal, dores abdominais

(15). Neste caso, nosso paciente se torna ainda mais raro por se localizar exclusivamente no duodeno
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e pela auséncia de sintomas gastrointestinais e a inexisténcia, at¢ o momento, de uma doenca de base
diagnosticada tornam este caso extremamente raro. Além disso, tal descoberta da amiloidose neste
paciente foi um achado incidental durante uma endoscopia digestiva alta de rotina devido a
antecedentes de ulcera gastrica, com imagem macroscOpica atipica, porém com diagndstico
microscopico compativel com amiloidose. Assim como, tal descoberta foi ainda mais surpreendente
pois o paciente ndo apresentava nenhum sintoma caracteristico da doenga, dificultando ainda mais sua
identificacdo. Em uma série de 769 pacientes com amiloidose AL confirmada por bidpsia, cerca de
8 % apresentaram envolvimento do trato gastrointestinal (GI), mas apenas 1 % tiveram envolvimento
gastrico sintomatico, indicando que uma grande parcela era subclinica ou assintomatica (21).

As possibilidades de evolucdo da amiloidose gastrointestinal sdo geralmente ndo progressivas,
principalmente quando ndo ha envolvimento sistémico (~0,7%) (17), com pacientes estiveis e
assintomaticos por longos periodos, em média 36 meses (21), havendo apenas a necessidade de
acompanhamento clinico e endoscdpico (13). O que corrobora com nosso caso, paciente sem doenga
sistémica, assintomatico e estavel, o que foi optado por acompanhamento e investigacdo junto com a
equipe de hematologia de outras comorbidades associadas. O acompanhamento ¢ fundamental, pois
apesar de raros, existem casos de recidiva local ou mesmo expandindo para segmentos adjacentes do
trato gastrointestinal e a transformagao sistémica (AL). (15)

ApOs a confirmagao de amiloidose ¢ imprescindivel a investigagdo minuciosa da coexisténcia
da doenga em sua forma sistémica, por meio de uma abordagem clinica e laboratorial por uso de
eletroforese de imunofixagdo sérica e CLF sérica (16), assim como a imunohistoquimica ¢
recomendada por ser capaz de determinar qual o tipo de amildide do paciente como a AA ou AL (16).
No caso relatado, mesmo que paciente ¢ assintomatico com achado incidental, assim que realizado
diagnostico foi imediatamente abordado de forma multidisciplinar com a equipe de hematologia a
possibilidade de doenga sistémica, pertinente a literatura.

Nos casos de doenga sistémica, uma forma de tratamento € a ressec¢do ou quimioterapia, junto
de um acompanhamento clinico sendo monitorado ao longo do tempo por meio de endoscopia
digestiva alta (EDA), colonoscopia, tomografia computadorizada (TC) ou PET (tomografia por
emissdo de positrons)(16). No caso relatado por ndo se tratar de doenga sistémica e paciente ser
assintomatico, esse tratamento mais agressivo nao foi indicado.

A amiloidose pode estar relacionada a diversas outras doencas e por isso ¢ importante
identifica-las; Em casos de amiloidose AL, sdo geralmente relacionado com mielomas multiplos
(gamopatias monoclonais) (16) e sdo utilizados exames como eletroforese de proteinas séricas e

urinarias com imunofixacdo, dosagem de cadeias leves livres no soro para identifica-las (16); No
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entanto, a amiloidose AA, esta relacionada a doengas inflamatorias cronicas como artrite reumatoide,
doenca inflamatodria intestinal e tuberculose, requer a avaliagdo de marcadores inflamatorios (PCR,
VHS) e autoanticorpos (FAN, fator reumatoide, anti-CCP). (16) O paciente relatado foi investigado
por todas essas doengas junto a equipe de hematologia.

Ao comparar este caso com a literatura, observa-se apenas 62 casos descritos de amiloidose
localizada no trato gastrointestinal, sendo os principais locais de acometimento o estomago (45 %) e o
intestino delgado, especialmente o duodeno e o jejuno (cerca de 40 %) (13). Em um estudo coorte de
2.334 pacientes com amiloidose, somente 3,3% apresentaram envolvimento do trato gastrointestinal,
sendo 21% destes casos restrito ao trato digestivo, sem evidéncias de acometimento sistémico (17). J&
a presen¢a da doenca limitada excluisvamente ao duodeno, representou 0,7% dos casos (17), o que
corrobora com a raridade do nosso caso.

Em uma revisao dos sintomas caracteristicos da doenca como dor abdominal, nauseas, diarreia
e sangramento digestivo, 33% dos casos apresentaram dores abdominais e 37% sangramentos (1).
Além disso, cerca de 50% dos pacientes com amiloidose localizada sdo assintomaticos no momento
do diagnéstico, sendo muitos casos detectados incidentalmente em bidpsias de rotina ou durante
investigacdo de outras condig¢des clinicas (19). Ja no contexto de acometimento gastrointestinal,
estudos indicam que aproximadamente 47% dos casos localizados no trato digestivo superior, como o
duodeno, ocorrem sem manifestacdes clinicas evidentes, reforgando a possibilidade de apresentacdes
subclinicas (20). O caso relatado vem de encontro com a literatura vigente, um caso raro, que acomete
duodeno, sem evidencia sistémica e assintomatica no momento do diagnostico.

No caso apresentado, o paciente ndo apresentava sintomas inflamatorios intestinais tipicos, e
foi submetido a investigacao para doenca inflamatoria intestinal (DII), com resultados negativos, o que
contribuiu para a exclusdo de causas secundarias, como a amiloidose AA.

A apresentagdo silenciosa da amiloidose refor¢a a necessidade de investigacdo cuidadosa,
mesmo quando os exames de imagem ou endoscopia ndo revelam alteracdes significativas.

Este caso ¢ de grande valor na pratica médica pois destaca a importancia da realizacdo de
bidpsias mesmo em lesdes aparentemente benignas, como lipomas. Assim como chama atenc¢do para
o fato de que a auséncia de sintomas ndo exclui a presenca de doengas potencialmente graves ou raras,

como a amiloidose.

4 CONCLUSAO
A amiloidose ¢ uma doenca rara, porém ¢ extremamente relevante por ser uma doenga muitas

vezes silenciosa que pode se relacionar a outras comorbidades graves, como mieloma multiplo. A

~
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confirmagdo diagndstica de amiloidose exclusivamente por biopsia ressalta a necessidade de manter
um alto grau de suspei¢ao clinica, especialmente em populacdes de risco, pois muitas vezes a imagem
macroscopica nao ¢ compativel com a doenga. O diagnostico precoce, obtido de forma incidental,
permitiu a adogdo de condutas voltadas a exclusdo de envolvimento sistémico, essencial para o correto
estadiamento e prognodstico da doenca. Este caso também evidencia a importancia do seguimento
clinico e endoscopico regular, considerando a possibilidade, ainda que rara, de progressao para formas
sistémicas, sobretudo em pacientes com idade avangada.

Portanto, este relato contribui para a literatura médica ao reforcar que, mesmo em pacientes
assintomaticos, achados histologicos inesperados devem ser valorizados, e que o diagnostico de
amiloidose ndo deve ser descartado pela auséncia de sintomas ou doencas associadas. O
reconhecimento precoce e a investigacdo adequada sdo fundamentais para garantir o manejo

apropriado e evitar complicagdes potencialmente graves.
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