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Perte  de poids,  troubles érectiles, digestifs

Troubles cardiaques, visuels

Perte de 

sensibilité,  

de la marche

Une prise en charge  
adaptée

Une démarche  
diagnostique simple

Une maladie d’évolution 
rapide et invalidante

Amylose héréditaire à transthyrétine

N e  pa s s o n s  pa s  à  c ôt é  !  



Amylose héréditaire à transthyrétine (amylose hATTR) : associez pour y penser !
En France, plus de 500 cas d’amylose 
héréditaire à transthyrétine, 
ou neuropathie amyloïde familiale, sont 
recensés. Deux formes cliniques de la 
maladie peuvent être distinguées : 

	 • �la forme à début précoce :  
il s’agit le plus souvent de sujets 
âgés de 25 à 35 ans d’origine 
portugaise. Elle concerne 25% des 
patients en France.

	 • �la forme à début tardif :  
la majorité des cas en France  
(75% des patients). La déclaration 
est tardive (après 50 ans) et les 
antécédents familiaux font souvent 
défaut. 

Devant toute neuropathie périphérique 
évolutive, le dépistage de l’amylose 
héréditaire à transthyrétine doit être 
réalisé. 
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Signes et symptômes potentiels de l’amylose héréditaire à transthyrétine

Pour toute information complémentaire concernant l’amylose héréditaire à transthyrétine,  
son dépistage et sa prise en charge, contactez-nous : info@alnylam.fr

L’amylose héréditaire à transthyrétine est une 

maladie rare, multisystémique, de transmission 

autosomique dominante. Elle ne touche que l’adulte. 

Les symptômes sont dus à des dépôts 

extracellulaires de substance amyloïde, 

principalement dans le système nerveux 

périphérique et végétatif, et dans le cœur. 

Ces dépôts peuvent être dus à des mutations 

du gène de la transthyrétine (TTR), protéine 

principalement synthétisée par le foie.

Les patients atteints d’amylose héréditaire à 

transthyrétine peuvent présenter des symptômes 

très variés incluant : une polyneuropathie 

sensitivo-motrice, une dysautonomie, une 

cardiomyopathie.

À RETENIR

Neuropathie avec dysautonomie
• Manifestations gastro-intestinales :
	 > Satiété précoce
	 > Constipation sévère
	 > �Alternance de diarrhées  

et de constipations
	 > Diarrhées chroniques
• Dysfonction sexuelle,
• Troubles urinaires (dysurie), 
• Hypotension orthostatique.

Manifestations oculaires 
• Glaucome, 
• Opacification du vitré, 
• Sécheresse oculaire.

Manifestations cardiaques
• Blocs de conduction, 
• Cardiomyopathie, 
• Arythmie.

Manifestations néphrologiques
• Protéinurie, 
• Insuffisance rénale.

Perte de poids involontaire

Syndrome du canal carpien bilatéral

Polyneuropathie sensitivo-motrice 
• Douleurs neuropathiques,
• Engourdissements et picotements,
• �Altération des sensations,  

(à la douleur, au chaud ++)
• Faiblesse musculaire,
• Troubles de l’équilibre,
• Difficultés à marcher.
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Les  
symptômes  

présentés peuvent 

être très variables, 

même au sein des 

membres d’une 

même famille


