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Une maladie d’évolution
rapide et invalidante
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Amylose héréditaire a transthyrétine (amylose hATTR) : associez pour y penser !

En France, plus de 500 cas d’amylose
héréditaire a transthyrétine,

ou neuropathie amyloide familiale, sont
recensés. Deux formes cliniques de la
maladie peuvent étre distinguées :

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

* la forme a début tardif :
la majorité des cas en France
(75% des patients). La déclaration
est tardive (aprés 50 ans) et les
antécédents familiaux font souvent
défaut.
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Devant toute neuropathie périphérique
évolutive, le dépistage de I’'amylose

héréditaire a transthyrétine doit étre
réalisé.

TTR02-FRA-00160 - Décembre 2020. Alnylam France SAS, et les autres entités de Alnylam, agissant en tant que responsables de traitement, traiteront de maniére indépendante vos données a caractére personnel pour répondre
4 leurs besoins professionnels légitimes, pour remplir leurs obligations contractuelles ainsi que pour se conformer & leurs obligations Iégales et réglementaires (par exemple aux fins de divulgation de transparence). A cet égard,
Alnylam érera vos données personnelles a des tiers p ires de services, agissant en tant que responsables du traitement de données pour le compte d’Alnylam, ainsi qu'a tout organisme réglementaire ou gouverne-
mental et & toute autorité compétente habilitée a les recevoir. Ces tiers ou destinataires seront situés a l'intérieur ou a I'extérieur de 'Espace Economique Européen. Dans ce cas, Alnylam mettra en place les garanties appropriées
pour assurer la pertinence et la sécurité du traitement de vos données a caractére personnel. Vous avez le droit d'accéder, de compléter ou de rectifier les informations qui vous concernent en envoyant une demande par courrier
é ique a EL i com. Vous pouvez é sous certaines conditions, vous opposer au traitement de vos données a caractére personnel - sauf lorsque ces données sont utilisées dans le cadre des
obligations d’Alnylam en matiére de transparence telles que prévues a l'article L.1453-1 du code de la santé publique -, ou demander I'effacement ou la portabilité de vos données. Pour plus d'informations sur les pratiques

Neuropathie avec dysautonomie
» Manifestations gastro-intestinales :
Satiété précoce
Constipation séveére
Alternance de diarrhées
et de constipations
Diarrhées chroniques
- Dysfonction sexuelle,
* Troubles urinaires (dysurie),
* Hypotension orthostatique.

Perte de poids involontaire

Syndrome du canal carpien bilatéral

Manifestations oculaires

* Glaucome,
 Opacification du vitré,
» Sécheresse oculaire.

Manifestations cardiaques

* Blocs de conduction,
» Cardiomyopathie,
* Arythmie.

Manifestations néphrologiques

Polyneuropathie sensitivo-motrice

* Douleurs neuropathiques,

» Engourdissements et picotements,

* Altération des sensations,
(a la douleur, au chaud ++)

* Faiblesse musculaire,

* Troubles de I'équilibre,

- Difficultés a marcher.

d'Alnylam en matiére de confidentialité, veuillez lire notre politique de confidentialité figurant sur notre site Internet https://www.alnylam.com/alnylam-france/
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son dépistage et sa prise en charge, contactez-nous :

* Protéinurie,
« Insuffisance rénale.
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1. Consentement
du patient

2. Prélévement
sanguin

3. Examen
génétique
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Amylose hATTR : un dépistage simple pour une prise en charge précoce

Devant toute neuropathie périphérique évolutive sans cause connue, le dépistage de 'amylose héréditaire a transthyrétine doit étre réalisé.
Des traitements spécifiques existent et permettront une prise en charge adaptée de vos patients.

Reconnaitre les symptomes évocateurs de ’'amylose héréditaire a tr Bti ients atteints d’une polyneuropathie.

Devant toute neuropathie évolutive avec au moins un des éléments ci-dessous, un génotypage de la TTR doit étre réalisé :

€d ¥

Dysautonomie Trouble Syndrome Perte de poids Manifestations Opacités Néphropathie Histoire familiale
« Troubles gastro-intestinaux de la marche du canal inexpliquée cardio-vasculaires vitréennes « Protéinurie d’amylose
(Episodes alternant diarrhées carpien bilatéral « Blocs de conduction « Insuffisance
et constipations) « Arythmie rénale

* Hypotension orthostatique
« Dysfonction érectile

« Cardiomyopathie,...

« Troubles urinaires
-» Signes complémentaires : progression rapide de la neuropathie et échec au traitement immunomodulateur en cas de suspicion de PIDC*

. . Le génotypage consiste a mettre en évidence des mutations du géne codant pour la
LE DEPISTAGE, UNE DEMARCHE SIMPLE Si aucune mutation du géne de la transthyrétine n’est trouvée, I'enquéte se poursuit alors avec le
séquencgage des autres génes de NAF (gelsoline, apolipoprotéine A1, beta 2 microglobuline)

v 1 prescription du test de dépistage

v/ 1consentement éclairé du patient

Pour connaitre la liste des centres habilités a réaliser
le test de dépistage, rendez vous sur le site orphanet :
https://www.orpha.net

v/ 1 prélévement sanguin ou salivaire** (tube EDTA]

v 1résultat donné par un centre habilité

*: Polyradi dvrite i ire démyélini chronique
** le résultat de la prise de sang pourra étre confirmé par une biopsie
des glandes salivaires accessoires a la recherche de dépots amyloides
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traitement de données pour le compte d’Alnylam, ainsi qu'a tout ou et a toute autorité compelente habilitée & les recevoir. Ces tiers ou destinataires seront situés 4 I'intérieur ou a I'extérieur de I'Espace Economique Europeen Dans ce cas, Alnylam mettra en place les
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Amylose hATTR : importance d’une prise en charge multidisciplinaire

Le dépistage précoce de I'amylose héréditaire a transthyrétine est important pour le patient puisqu’'une prise en charge adaptée, pourra alors lui étre proposée. L'amylose
héréditaire a transthyrétine étant une maladie autosomique dominante, le dépistage des apparentés du malade devra également étre propose, a partir de leur majorité.

Une prise en charge globale

Traitements
Traitement spécifique symptomatiques Conseil génétique Soutien par
: de I'amylose hATTR _ des atteintes pour le dépistage I'association 3
: (ARNi, ASO * cardiovasculaires, dlge_stlves, * des membres * de patients ]
E ou stabilisateur sexuelles, hypotension de la famille d’'un (Association Frangaise :
: du tétramére) orthostatique, oculaires... malade contre '’Amylose) :
.. par une équipe pluridisciplinaire :
: | N L
cardiologue ifa national :
3 Le centre de référence iLiales 1
: des neuropathies amyLoides f‘;"':':,i:z:s :
. uropathies Per'P e 3
ophtalmologue et %f-lr;sBr:etr: APHP Serv:cz de » 5
: neurologue neurologie Coordinateur : Pr Davi ]
: Adams) et Les centres dde"fert's;sse !
: ‘amy p
: dans La prise en charge de tre ;
; s A e e 77 ;
4 . 10 .
: gastroentérologue démarche de cicg :
: néphrologue 5 ) ’ {
kinésithérapeuthe
* vous trouverez la liste des centres d’expertises régionaux dans le .
4 psyChOI’ague PNDS Neuropathie amyloide familiale disponible sur le site de la HAS.
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