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• Dépôt d’une protéine anomale (amyloidogène) par mutation d’une gène.

• La plus fréquente: mutations de la transthyrétine (appelée  ATTR  pour transthyrétine).

• Autres formes rares: mutations d’autres gènes, responsables d’amyloses systémiques (touchant plusieurs 

organes. 

• => protéines en cause: la chaîne alpha du fibrinogène, plusieurs protéines de la famille des apolipoprotéines : A1, 
A2, A4, C2, C3, le lysozyme, la gelsoline 
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Epidémiologie aux USA ?



Table des principales amyloses 
héréditaires rares

Protéine amyloïde Précurseur Nom de l’amylose

AApoA1 apoA1 Amylose à apolipoprotéine AI

AApoAII apoAII Amylose à apolipoprotéine AII

AApo AIV ApoAIV Amylose à apolipoprotéine AIV

Ab2M b2-microglobuline Amylose à b2-microglobuline

AGel gelsoline Amylose à gelosline

AFib chaîne α du fibrinogène Amylose à chaine a du fibrinogène

ALys lysozyme Amylose du lysozyme

ALect2 leucocyte chemotactic factor 2 Amylose ALect2

ACys cystatine C Amylose à cystatine C



Diagnostic de l’amylose: histologique

Confirmation par la génétique de la mutation

Diagnostic



Présentation

Néphropathie +++

Hépatosplénomégalie
Tube digestif

Cardiopathie 

Peau, muqueuses
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Epidémiologie en France ?
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Problématique

• Une centaine de patients en France (sous diagnostic ?)

• Plusieurs variétés

• Plusieurs familles



Problématique

• Une centaine de patients en France (sous diagnostic ?)

• Plusieurs variétés

• Plusieurs familles

• => Pas de traitement spécifique



Futur

• Limiter l’errance diagnostique chez ces malades

• Développer des traitements spécifiques



Merci de votre attention !
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