La polyneuropathie amyloide familiale a transthyrétine (ATTR-PN) est une
\f” maladie neurodégénérative rare et fatale causée principalement par une

a

<

mutation du géne codant pour la transthyrétine2.

7 La déstabilisation et la dissociation de la transthyrétine déclenche une cascade
f:“;;, d’événements qui aboutissent a la formation de fibrilles amyloides®#5.

Le dépdbt de substance amyloide se produit essentiellement dans les systemes
nerveux périphérique et autonome, ce qui entraine une neurodégénérescence
progressive (distale a proximale), une atteinte de différents organes et un déclin
de la fonction neurologique*®?’.
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Antécédents familiaux Troubles visuels

Perte de poids
involontaire

Cardiomyopathie

2l

Troubles gastro-intestinaux
e Alternance
diarrhée/constipation
Syndrome canal
carpien bilatéral

Troubles rénaux

Neuropathie distale a
proximale sensitivomotrice
d’aggravation rapide
Troubles uro-génitaux

e Dysfonction érectile
e Incontinence urinaire
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