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Qu’est-ce que I'amylose ATTR héréditaire (hATTR) ?

L'amylose hATTR est causée par la modification d'un gene (une mutation) affectant la fonction d’une protéine dans le sang
appelée transthyrétine (TTR). Cette protéine est produite principalement dans le foie. L'amylose hATTR est une maladie rare
touchant, selon les estimations, environ 50 000 patients dans le monde.

Les personnes atteintes d’amylose hATTR peuvent présenter des symptomes variés, parfois sans lien apparent entre eux. Les
symptomes peuvent affecter plusieurs parties du corps, notamment les systemes nerveux (les nerfs), cardiaque (le coeur) et

gastro-intestinal (le tube digestif).

Comment I'amylose hATTR se développe
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La TTR, une protéine naturelle produite Les mutations de génes En raison de leur forme modifiée, les protéines se
principalement dans le foie, contribue peuvent entrainer des lient et s'accumulent dans les systemes nerveux
au transport de substances, comme la changements dans la (les nerfs), cardiaque (le cceur) et gastro-intestinal
vitamine A. protéine TTR induisant (le tube digestif). Ces accumulations de protéines

chez celle-ci un repliement sont appelées fibrilles amyloides.

anormal (une forme

Ces fibrilles amyloides s’accumulent et
forment des dépéts, ce qui entraine
I'apparition des symptémes.

anormale).



Lamylose hATTR : une maladie héréditaire

L'amylose hATTR est transmise par les membres d'une famille qui sont affectés selon le mode autosomique dominant, c’est-a-dire
qu'il suffit d’hériter d’une copie du géne affecté d'un des parents pour développer la maladie.

Les génes sont situés sur des structures appelées chromosomes. Chaque personne porte deux copies du gene TTR, une copie
héritée de chaque parent. Lorsqu’un parent est porteur d'une mutation dominante autosomique, ses enfants ont une chance sur
deux d'hériter de cette mutation.

Il Personne affectée N
Personne non Il est possible qu’un
it it Chromosom membre d’une famille hérite
du géne TTR muté, mais le

fait qu'il ou elle porte cette
‘ I ‘ mutation ne signifie pas
qu'il ou elle développera
4 @ une amylose hATTR.
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Lamylose hATTR peut étre transmise aux enfants, un élément important a th e
prendre en compte pour les personnes qui envisagent de fonder une famille. B R I D G E
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Lamylose hATTR peut entrainer des symptomes variés

Les symptomes de I'amylose hATTR peuvent varier considérablement parmi les personnes porteuses de la méme
mutation et méme au sein d'une méme famille, bien que certains voient un profil de symptémes apparaitre. Pour
chaque personne, différents symptémes peuvent apparaitre a différents moments. L'age auquel apparaissent les
premiers symptémes peut varier, allant de 25 a 65 ans environ.

Lamylose hATTR affecte plusieurs parties du corps, notamment :
Le systeme nerveux périphérique, qui est formé de nerfs qui se ramifient a partir du cerveau et de la moelle
épiniére et communiquent avec le reste du corps, notamment les bras et les jambes.

* La polyneuropathie est causée par une |ésion des nerfs du systeme nerveux périphérique, entrainant un
dysfonctionnement.

Le systeme cardiaque, comprenant le coeur et les vaisseaux sanguins, transporte le sang dans les veines et
distribue I'oxygéne a toutes les cellules du corps.

* La cardiomyopathie est une maladie du muscle cardiaque qui entraine une insuffisance cardiaque.

Le systeme nerveux autonome, qui est formé de nerfs reliant le cerveau et la moelle épiniére aux organes
tels que le coeur, I'estomac et les intestins, et contribue au contréle des fonctions corporelles telles que la
respiration, la digestion et la fréquence cardiaque.

* La dysautonomie se produit lorsque le systéme nerveux autonome ne fonctionne pas correctement et
peut affecter les fonctions involontaires du corps.



Les symptomes variés de I'amylose hATTR

Dysautonomie @
Les symptémes de la
dysautonomie incluent :

* Infections urinaires

* Transpiration excessive

¢ Etourdissements au moment
de se lever

* Troubles sexuels

* Nausées et vomissements
* Diarrhée

* Constipation sévére

* Perte de poids involontaire

Cardiomyopathie

Les symptémes de la
cardiomyopathie incluent :

* Fatigue accrue

* Etourdissements

* Essoufflements

* Gonflement des jambes (cedéme)

* Palpitations et anomalies du
rythme cardiaque (fibrillation
auriculaire)

* Douleur thoracique

Polyneuropathie
La neuropathie périphérique
inclut des symptomes tels que :
* Fourmillements
* Engourdissement
* Syndrome du canal carpien
* Sensations de brilure

* Perte de sensibilité a la
température

* Faiblesse

Autres symptémes
* Glaucome
* Vision trouble ou tachetée

* Anomalies des pupilles ou
des vaisseaux sanguins sur
le blanc de I'ceil

* Décollement de la rétine
* Démence évolutive
* Maux de téte

* Perte de contréle des
mouvements
* Convulsions

* Faiblesse

* Pseudo-accidents vasculaires
cérébraux

* Dysfonctionnement rénal
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Létablissement du diagnostic correct est essentiel

L'amylose hATTR demeure souvent non diagnostiquée car ses symptémes peuvent ressembler a ceux d'autres maladies.
En vous informant sur les symptémes de I'amylose hATTR, vous pourrez mieux les identifier en cas d'apparition.

Passer a |'action

Si vous présentez des symptémes ou prenez connaissance d'antécédents dans votre famille, parlez-en a votre médecin afin de
déterminer le plan d'action qui convient. Comme cette maladie est rare et affecte différentes parties du corps, il se peut que
vous soyez orienté(e) vers un spécialiste connaissant mieux I'amylose hATTR. Si vous ne présentez aucun symptoéme mais que
vous avez connaissance d'antécédents dans votre famille, votre médecin pourra vous orienter vers un conseiller génétique.



Informez-vous sur I'amylose ATTR héréditaire

Informez-vous sur I'amylose hATTR en consultant le site www.hATTRbridge.ca



lée, j*ai voulu savoir si je
s faire quelque chose.
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Notes
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