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ABSTRACT
Background: Hereditary gelsolin amyloidosis (Meretoja 

syndrome) is a rare systemic amyloidosis with an autosomal 
dominant inheritance pattern, characterized by a triad of oph-
thalmological, neurological, and dermatological manifestations. 
Initially described in the Finnish population, the disease has 
since been reported in several other regions worldwide. Meth-
ods: We report the case of a 57-year-old man presenting with 
progressive neurological, ophthalmological, and dermatologi-
cal symptoms. A multimodal diagnostic approach was applied, 
including neurological examination, nerve conduction studies, 
ophthalmological and dermatological assessment, neuroimag-
ing, and molecular genetic testing. Results: The patient exhibit-
ed bilateral facial neuropathy, sensory and autonomic polyneu-
ropathy, lattice corneal dystrophy, cataract, dry eye syndrome, 
and cutis laxa. Additionally, he had a long-standing recurrent 
depressive disorder. Genetic testing identified a heterozygous 
missense variant c.487G>A, p.(Asp163Asn) in the gelsolin gene 
(GSN gene; NM_198252.3), which was also detected in his chil-
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dren. Family history further supported the autosomal dominant 
inheritance. Conclusion: This is the first confirmed case of gel-
solin amyloidosis in Bulgaria. The report highlights the impor-
tance of early genetic verification, a multidisciplinary diagnos-
tic approach, and long-term monitoring of affected individuals. 
Although no curative treatment is currently available, establish-
ing the correct diagnosis enables optimized symptomatic man-
agement and contributes to improved quality of life for patients.

Keywords: hereditary gelsolin amyloidosis; Meretoja syn-
drome; autosomal dominant inheritance; polyneuropathy; facial 
neuropathy; cutis laxa; lattice corneal dystrophy; genetic diagnosis.

РЕЗЮМЕ
Въведение: Хередитарната гелсолинова амилоидоза 

(синдром на Meretoja) е рядка системна амилоидоза с авто-
зомно-доминантен тип унаследяване, проявяваща се с оф-
талмологични, неврологични и дерматологични симптоми. 
Заболяването е описано първоначално във финландската 
популация, но понастоящем се съобщава и в други регио-
ни. Методи: Представяме клиничен случай на 57-годишен 
мъж с прогресивни неврологични, офталмологични и дер-
матологични прояви. Извършен бе мултимодален диагнос-
тичен подход, включващ неврологичен преглед, електроне-
врография, офталмологично и дерматологично изследване, 
образна диагностика и молекулярно-генетичен анализ. Ре-
зултати: Пациентът показа клинична изява на двустранна 
лицева невропатия, сензорна и автономна полиневропатия, 
решетъчна дегенерация на роговицата, катаракта, синдром 
на „сухо око“ и кожни промени тип cutis laxa. Допълнител-
но бе установено дългогодишно рецидивиращо депресивно 
разстройство. Генетичното изследване идентифицира хете-
розиготен missense вариант c.487G>A, p.(Asp163Asn) в гел-
солиновия ген (GSN ген; NM_198252.3). Същият генетичен 
вариант беше установен и при неговите деца. Фамилната 
анамнеза допълнително подкрепи автозомно-доминант-
ния тип на унаследяване. Заключение: Това е първият 
потвърден случай на гелсолинова амилоидоза в България. 
Докладът подчертава значението на ранната генетична ве-
рификация, мултидисциплинарния подход и внимателното 
проследяване на засегнатите пациенти. Въпреки липсата на 
етиологично лечение, правилната диагноза позволява оп-
тимизиране на симптоматичната терапия и подобряване на 
качеството на живот.

Ключови думи: хередитарна гелсолинова амилоидоза; 
синдром на Meretoja; автозомно-доминантно унаследява-
не; полиневропатия; лицева невропатия; cutis laxa; реше-
тъчна дегенерация на роговицата; генетична диагностика.

ВЪВЕДЕНИЕ
Хередитарната гелсолинова амилоидоза (синдром 

на Meretoja) представлява рядка форма на системна ами-
лоидоза с автозомно-доминантен тип на унаследяване. За-
боляването се характеризира с класическа триада от оф-
талмологични, неврологични и дерматологични прояви, 
резултат от отлагането на гелсолинови амилоидни фибри-
ли в различни тъкани. То е описано за първи път от Meretoja 
през 1969 г. във финландската популация1, а впоследствие 
са съобщени случаи в редица европейски държави, както и 
в Северна и Южна Америка и Азия. През последните десе-
тилетия заболяването е обект на задълбочени клинични и 
молекулярно-генетични изследвания2.

Клиничната изява обикновено настъпва през четвър-
тото десетилетие от живота. Най-характерните прояви 
включват решетъчна дегенерация на роговицата (corneal 
lattice dystrophy), прогресираща краниална невропатия 
с предилекционно засягане на лицевия нерв, перифер-
на полиневропатия и кожни лезии, типични за синдрома. 

По-рядко се наблюдават сърдечни и бъбречни усложнения2.
В настоящата статия представяме първия потвърден 

случай на гелсолинова амилоидоза в България. Акценти-
раме върху клиничните характеристики, диагностичните 
и терапевтичните подходи, както и върху преглед на съ-
временната литература, свързана със заболяването.

КЛИНИЧЕН СЛУЧАЙ
Представяме мъж на 57 години, приет в началото на 

2025 г. в Клиниката по нервни болести на УМБАЛ „Алек-
сандровска“ по повод двугодишна анамнеза за прогресив-
ни промени във външния вид и неврологични оплаквания. 
Пациентът съобщава за постепенно отпускане на кожата 
на лицето, затруднения при показване на зъбите, набръч-
кване на челото и повдигане на веждите, както и прогре-
сивна асиметрия на устата, особено видима при говор. От-
белязва лека птоза на клепачите и епизоди на парестезии в 
ръцете и краката, облекчавани частично при раздвижване. 
В началния етап е била обсъждана диагноза миастения 
гравис, впоследствие отхвърлена. През последните три ме-
сеца пациентът съобщава за редукция на телесното тегло 
със 7–8 кг. От около 20 години страда от рецидивиращо 
депресивно разстройство с периодични обостряния, като 
през последните месеци е налице тежък меланхолно-де-
пресивен епизод, изискващ терапия.

Неврологичният статус показа синдром на двустран-
на периферна увреда на лицевия нерв с тежка пареза до 
плегия на лицевата мускулатура, типичен „фациес“, поли-
невропатен сензорен и автономен синдром с парестезии, 
хипестезия, анхидроза и трофични кожни промени, очед-
вигателен синдром с двустранна симетрична птоза, както 
и лек екстрапирамиден треморен синдром. Дерматологич-
ният статус установи характерните кожни лезии по лице-
то, торса и крайниците, с типична cutis laxa (Фиг. 1).

Фигура 1. Снимка на дерматологичните изменения, 
установени при пациента.

Като съпътстващи заболявания се установиха артери-
ална хипертония (10-годишна давност, добре контролира-
на) и рецидивиращо депресивно разстройство. Фамилната 
анамнеза е позитивна: майката и трите сестри на пациента 
са с подобни кожни промени, а синът и дъщерята показват 
затруднения при повдигане на веждите.

Диагностични изследвания
Рутинните лабораторни показатели (ПКК, серумна 

биохимия) бяха в референтни граници. Изследването на 
урина показа следи от белтък.

Електроневрографията демонстрира аксонна сензорна 
невропатия, а судоскан и изследването на кожния сим-
патиков отговор показаха тежка автономна невропатия с 
липса на проводимост в четирите крайника.
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Нативна МРТ на главен мозък разкри данни за ограни-
чена корова атрофия и няколко хиперинтензни в Т2 фокуса 
във фронталната бяла материя, без самостоятелно клинич-
но значение. Установена бе и частично празна sella turcica.

Невроофталмологичното изследване визуализира 
решетъчна дегенерация на роговицата (corneal lattice 
dystrophy), двустранна лекостепенна симетрична птоза 
(MRD1=3-4 mm при норма MRD1 = 4-5 mm) и инсуфици-
енция на двата mm. orbiculares oculi, двустранни плътни 
кортикални и задно-субкапсуларни помътнявания на ле-
щите (кортикална и задна субкапсуларна катаракта), както 
и синдром на „сухо око“ със Schirmer test – <5 mm/5 min – 
намалена слъзна секреция, tear break-up time – двустранно 
под 8 секунди – абнормна късливост на слъзен филм. Ко-
нюнктиви – с пингвекули (Л>Д). 

Ехокардиографията показа гранично запазена глобал-
на систолна функция при хипертрофичен синдром и леко-
степенни клапни регургитации. Доплеровото изследване 
на каротидните артерии демонстрира начални атероскле-
ротични промени без значима стеноза.

Психиатричната консултация потвърди диагноза реку-
рентно депресивно разстройство с текущ меланхолно-де-
пресивен епизод без рисково поведение.

Ехографията на коремни органи установи чернодробна 
стеатоза, полипоза на жлъчния мехур и двустранен хрони-
чен пиелонефрит.

Генетична диагностика
Пациентът беше насочен към провеждането на секве-

ниране от ново поколение (цялостно екзомно секвениране, 
whole exome sequencing) с последващ анализ на гени, пато-
генни варианти в които могат да доведат до наблюдавани-
те фенотипни характеристики. Молекулярно-генетичият 
анализ установи хетерозиготен missense вариант c.487G>A, 
p.(Asp163Asn) в GSN гена (NM_198252.3), който се класи-
фицира като патогенен съгласно международните препо-
ръки за интерпретация на генетичните варианти3. Сегрега-
ционният анализ в семейството, извършен чрез класическо 
секвениране по Sanger, показа, че дъщерята и сина на па-
циента също са хететерозиготни носители на идентифи-
цирания генетичен вариант (Фиг. 2). Майката и сестрите 
на пациента не бяха налични за генетични изследвания. 
По литературни данни, откритият вариант c.487G>A, 
p.(Asp163Asn) в GSN гена, още известен като G654A, е пре-
обладаващ в световен мащаб и се наблюдава при финланд-
ски пациенти с Хередитарната гелсолинова амилоидоза4,5.

Фигура 2. Родословно дърво на засегнатото семейство.

Терапевтични подходи и проследяване
При пациента бе проведена поддържаща терапия, 

включваща антидепресантно лечение, витамини от група 
B, антихипертензивна терапия, приложение на изкуствени 
сълзи, както и физиотерапевтични процедури. Препоръча 
се периодично мултидисциплинарно проследяване с учас-
тие на невролог, офталмолог, дерматолог и психиатър.

Според наличните литературни данни, към настоящия 
момент не съществува етиологично лечение на Хереди-
тарната гелсолинова амилоидоза. Терапевтичният подход 
следва да бъде насочен предимно към контрол на симпто-
мите и подобряване на качеството на живот чрез индиви-
дуализирано и интердисциплинарно поведение.

Обсъждане
Хередитарната гелсолинова амилоидоза (ХГА) е заболя-

ване с предилекционно разпространение в северноевропей-
ските популации, но през последните години се диагности-
цира и в други региони на Европа, включително България. 
Клиничната картина е мултисистемна, характерна за ами-
лоидозите, и включва прогресираща полиневропатия, лице-
ва слабост, офталмологични и дерматологични прояви.

Генетика на гелсолиновата амилоидоза
Заболяването е с автозомно-доминантно унаследяване 

и се причинява от хетерозиготни патогенни варианти в гена 
GSN, локализиран на 9та хромозома (9q33.2; OMIM:137350). 
Генът кодира белтък, наречен гелсолин. Гелсолин е ак-
тин-модулиращ белтък, участващ в множество биологични 
процеси с важно значение за нервната система, като напри-
мер аксонален транспорт, миелинизация, невропротекция 
и др. В резултат на патогенни варианти, засягащи 163-ти 
аминокиселинен остатък се експресира увреден гелсолин, 
който циркулира в кръвния ток и се отлага под формата на 
гелсолинов амилоид (gelsolin amyloid, AGel) в различни тъ-
кани, което води до мултиорганно увреждане4,6.

Клинични прояви на гелсолиновата амилоидоза
Гелсолиновата амилоидоза се унаследява по автозом-

но-доминантен тип със 100% пенетрантност. Хомозигот-
ното носителство на патогенни варианти води до летална 
форма на заболяването, характеризираща се с ранно нача-
ло, нефритен синдром и преждевременна смърт. При хете-
розиготните носители симптомите обичайно се проявяват 
през третото или четвъртото десетилетие от живота, като 
често следват типична последователност2.

Клиничната картина се дефинира от класическа триада 
прояви: офталмологични изменения (решетъчна дегенера-
ция на роговицата тип 2), дерматологични находки (cutis 
laxa) и периферна невропатия. Заболяването прогресира 
бавно, но протичането се отличава със значителна индиви-
дуална вариабилност. Положителна фамилна анамнеза за 
аналогични прояви се установява при почти всички паци-
енти, като част от тях съобщават и за характерен „особен“ 
лицев облик сред свои родственици7.

Хистопатологичните изследвания потвърждават нат-
рупването на гелсолинов амилоид в множество тъкани. 
Най-изразени са депозитите в съдовите стени, пери- и ен-
доневриума, базалните мембрани на епидермиса и кож-
ните придатъци, което води до структурно увреждане и 
дисфункция на засегнатите тъкани2.

Неврологични прояви 

Засягане на краниалните нерви
Най-характерната неврологична находка при хереди-

тарната гелсолинова амилоидоза (ХГА) е бавно прогреси-
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ращата краниална невропатия, като най-изразено се засяга 
лицевият нерв. Това е последователно документирано във 
фамилни групи от различни региони по света. Клинична-
та изява настъпва най-често през четвъртото или петото 
десетилетие от живота, а по-рядко  – в по-късна възраст 
(седмо–осмо десетилетие). Електрофизиологични данни 
за денервация могат да бъдат установени още при млади, 
клинично асимптомни носители. За разлика от парализата 
на Бел, лицевата невропатия при ХГА първоначално анга-
жира горните, а впоследствие и долните клонове на нерва. 
Началото може да бъде асиметрично, но обичайно прогре-
сира до лицева диплегия. Значителна част от пациентите 
съобщават за лицеви миокимии, които вероятно отразяват 
ранно засягане на нерва. Парализата на лицевия нерв ком-
прометира функцията на клепачите и води до ектропиум, 
корнеални улцерации или птоза, състояния, които често 
изискват пластично-хирургична корекция4,8.

Тригеминалната невропатия се изявява с корнеална хи-
пестезия и загуба на рефлекси, а в някои случаи – с петни-
ста лицева хипестезия и слабост на масетерните мускули. 
Тя е описана в различни етнически варианти на заболява-
нето, но не е универсална находка8.

С напредване на възрастта могат да бъдат ангажирани и 
други краниални нерви, най-често подезичният, понякога 
в комбинация с глософарингеалния и вагусния нерв. Кли-
ничните прояви включват тежка атрофия на езика с мус-
кулна слабост и фасцикулации, дизартрия, слюноотделя-
не и дисфагия, които значително нарушават ежедневното 
функциониране при напреднали пациенти. В отделни слу-
чаи признаците на булбарна парализа могат да имитират 
заболявания на моторния неврон, както е демонстрирано 
във фамилни групи от Чехия и Южна Корея, първоначал-
но диагностицирана като атипична наследствена амиотро-
фична латерална склероза, при която правилната диагноза 
е потвърдена чрез молекулярно-генетичен анализ на пост-
мортемна тъкан. Булбарната дисфункция при носители на 
мутацията G654A в гелсолиновия ген обичайно е по-лека 
и с по-късно начало в сравнение с носителите на G654T 
(GSN(NM_198252.3):c.487G>T, p.(Asp163Tyr)), описани в 
Холандия и бивша Чехословакия. Парализа на гласните 
връзки с инспираторна недостатъчност, изискваща трахе-
остомия, е докладвана единствено в датска фамилна гру-
па. Последни проучвания показват, че дисфункцията при 
G654T носители настъпва след 50-годишна възраст, докато 
при финландските G654A носители първите прояви се на-
блюдават след 70-годишна възраст2,8,9. 

Нарушенията на слуха се установяват нерядко, а в от-
делни случаи са наблюдавани и засягане на аксесорния 
нерв, както и на нервите, инервиращи екстраокуларната 
мускулатура8,10.

Сензомоторна невропатия
Периферната невропатия при Хередитарната гелсо-

линова амилоидоза (ХГА) обикновено е лека и предимно 
сензорна по характер. Клинично се изявява с изчезване на 
вибрационната сетивност, дистална хипестезия и симпто-
ми на синдрома на карпалния канал. За разлика от други 
форми на фамилна амилоидна полиневропатия, дистална-
та болкова сетивност не е типично засегната4.

Електрофизиологичните изследвания при пациенти с 
ХГА демонстрират предимно аксонен тип полиневропа-
тия. Въпреки това се установяват и ограничени белези, 
предполагащи съпътстваща демиелинизация. Тези данни 
подчертават хетерогенния характер на периферното нерв-
но засягане и необходимостта от внимателна интерпрета-
ция на електромиографските находки4.

Автономна невропатия
Автономната дисфункция при Хередитарната гел-

солинова амилоидоза (ХГА) дълго време се е смятала за 
рядкост, но съвременни данни показват, че тя се среща 
значително по-често. Най-честите прояви включват ортос-
татична хипотония и функционални гастроинтестинални 
нарушения. Допълнителни симптоми могат да бъдат пос-
турално замайване и синкоп, дизурия, еректилна дисфунк-
ция, импотентност и/или намалено изпотяване. В отделни 
случаи хипохидрозата може да представлява първа кли-
нична изява на заболяването още през четвъртото десети-
летие от живота4.

Особено внимание заслужават тежките нарушения на 
сърдечната проводимост, които могат да бъдат пряко свър-
зани със симпатикова денервация на миокарда. При някои 
пациенти тези промени налагат поставяне на пейсмейкър в 
сравнително ранна възраст, което подчертава клиничното 
значение на автономното засягане при ХГА4.

Засягане на мускулите
Клинично значима миопатия на крайниците или трун-

куса не е типична характеристика на Хередитарната гел-
солинова амилоидоза (ХГА), въпреки че хистологични из-
следвания демонстрират амилоидно отлагане в скелетната 
мускулатура още в млада или средна възраст. При някои 
възрастни пациенти се наблюдават мускулна слабост на 
крайниците, дисфагия или макроглосия, които могат да 
отразяват амилоидна миопатия4.

Първично засягане на мускулатурата е документирано 
в лицевите мускули, като в комбинация с лицевата парали-
за и cutis laxa то допринася за характерния маскоподобен 
лицев облик при възрастни пациенти. Уплътняването на 
устните, особено долната, е честа находка и често води до 
функционални затруднения при дъвчене, пиене и говор4.

В напреднали стадии долната устна може да се свли-
ча значително, което допълнително нарушава качеството 
на живот. До момента е описан един единствен случай на 
тежка генерализирана миопатия с рабдомиолиза при па-
циент с ХГА, което подчертава рядкостта на подобна кли-
нична изява4.

Засягане на централната нервна система
Клиничните прояви от страна на централната нервна 

система (ЦНС) при Хередитарната гелсолинова амилоидо-
за (ХГА) са сравнително редки, но могат да се наблюдават 
при по-възрастни пациенти. Те обичайно включват леко 
когнитивно нарушение с ангажиране на невербалните 
функции, абстрактното мислене и когнитивната гъвкавост. 
Тежко засягане на ЦНС е необичайно, макар че при отдел-
ни случаи е съобщавана деменция, вероятно обусловена от 
съпътстващи заболявания. В редки случаи са наблюдавани 
и фатални интрацеребрални хеморагии4.

Амилоиднато отлагане в проксималните нервни струк-
тури и задните стълбци на гръбначния мозък може да до-
веде до прогресивни нарушения на равновесието и значи-
телна функционална инвалидизация с последваща загуба 
на способността за самостоятелно придвижване. Някои 
проучвания предполагат и повишена склонност към де-
пресивни прояви, които в момента са предмет на активни 
изследвания4.

Офталмологични прояви
Офталмологичните изменения често представляват 

първа клинична изява на Хередитарната гелсолинова ами-
лоидоза (ХГА). Най-ранните симптоми включват сухота в 
очите, дразнене и повишена фоточувствителност. С про-
гресията на заболяването значителна част от пациентите 
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развиват катаракта и глаукома, а в напреднала възраст е 
възможна частична или пълна загуба на зрението4.

Парализата на лицевия нерв компрометира функцията 
на клепачите, което води до ектропиум и корнеални ул-
церации или птоза — състояния, които нерядко изискват 
пластично-хирургична корекция. Диагностично значим 
признак за заболяването е решетъчната дегенерация на ро-
говицата тип 2 (lattice corneal dystrophy type 2, LCD2), коя-
то може да бъде установена години преди появата на кли-
нично изявени симптоми чрез изследване с шпалт-лампа 
или конфокална микроскопия. LCD2 е документирана при 
всички финландски пациенти с ХГА, достигнали възраст, 
при която промяната става видима4,11.

Дерматологични прояви
Най-характерната кожна проява на Хередитарната 

гелсолинова амилоидоза (ХГА) е патологичната отпусна-
тост на кожата (cutis laxa), която се изявява най-осезаемо 
като прогресивно преждевременно стареене на лицето. 
При пациенти около петото десетилетие често се уста-
новява отпусната и задебелена кожа на скалпа и челото, 
която нерядко служи като първи диагностичен ориентир. 
В по-късните стадии се развива генерализирана кожна от-
пуснатост, засягаща долната част на лицето, гърба, ръцете, 
лактите и коленете4.

С напредването на възрастта се наблюдава атрофия на 
кожата, изразяваща се със сухота, сърбеж, повишена уяз-
вимост и патологична цикатризация. Често се съчетава с 
изтъняване или загуба на окосмяването по скалпа и тяло-
то; в отделни случаи е описана и лихеноидна амилоидоза. 
След минимална травма, а понякога дори и при масаж, мо-
гат да възникнат обширни подкожни кръвоизливи4.

Cutis laxa значително променя лицевия изглед, огра-
ничава мимическите движения, стеснява зрителните по-
лета и нарушава речевата и устната функция, водейки до 
съществена инвалидизация. Комбинацията от отпусната 
лицева кожа, лицеви парализи и мускулна атрофия форми-
ра характерен „тъжен“ лицев облик, наблюдаван при па-
циенти от различни фамилни и етнически групи. Въпреки 
че подобен фенотип е силен индикатор за гелсолин-асо-
циирана амилоидоза, следва да се отчете, че той може да 
бъде асоцииран и с други, потенциално лечими състояния, 
включително кожен Т-клетъчен лимфом4.

Кардиологични, ангиологични и нефрологични 
прояви

Хередитарната гелсолинова амилоидоза (ХГА) може 
да протича с нарушения на сърдечната проводимост, кои-
то при някои пациенти налагат поставяне на пейсмейкър 
преди 60-годишна възраст. Документирани са различни 
типове ритъмни нарушения – от атриовентрикуларни бло-
кове I степен до пълен блок, както и синусова брадикардия 
и синдром на болния синусов възел. Клинично изразена 
амилоидна кардиомиопатия не е типична за пациенти на 
средна възраст, но амилоидната дегенерация на миокарда 
при по-възрастни болни може да има фатални последици4.

ХГА се характеризира с генерализирана амилоидна 
ангиопатия, засягаща и мозъчните, и гръбначномозъчните 
съдове. Симптоми и признаци на кардио- и цереброваску-
ларно засягане са описани в редица случаи, включително 
при пациенти с тежки проводни нарушения и интрацере-
брални хеморагии4.

Ангажирането на бъбреците при хетерозиготни носи-
тели на мутации в гелсолиновия ген обичайно е леко и се 
изявява като минимална, интермитентна протеинурия. 
Макар тежките нефрологични усложнения да са редки, 
тяхното своевременно откриване е от значение за опти-

малното проследяване и поддържаща терапия4,8. 
Представеният пациент е с дебют на заболяването око-

ло 55-годишна възраст, като водещи прояви са прогреси-
раща двустранна лицева слабост, cutis laxa и характерен 
лицев облик, комбинирани със сензорна и автономна по-
линевропатия. Допълнителни находки са роговична реше-
тъчна дегенерация, катаракта, синдром на „сухо око“, как-
то и рецидивиращо депресивно разстройство. Последното 
може да бъде дискутирано като част от клиничния спектър 
на заболяването, въпреки дългогодишната му давност. На-
личието на подобни симптоми при майката, сестрите и де-
цата на пациента предполагат автозомно-доминантен тип 
на унаследяване. Генетичната верификация остава златен 
стандарт за окончателната диагноза.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Хередитарната гелсолинова амилоидоза е рядко, но 

вероятно подценявано заболяване. Настоящият случай 
представлява първото потвърдено чрез мултимодален 
клиничен и генетичен подход наблюдение в България. 
Този доклад разширява спектъра на познатите клинични 
прояви и подчертава значението на ранната генетична ди-
агностика и мултидисциплинарния подход при пациенти 
със съмнение за фамилна амилоидоза. Въпреки липсата на 
специфично етиологично лечение, поставянето на правил-
на диагноза позволява адекватно симптоматично поведе-
ние и значително подобрява качеството на живот на засег-
натите пациенти.
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