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Neuropathie périphérique:
- Axonale longueur dépendante
- Neuropathie petites fibres
- Phénotype variable 

Sd canalaire: 
- Sd du canal carpien
- Canal lombaire étroit

Néphropathie
- Protéinurie
- Insuffisance rénale

Atteinte oculaire
- Sécheresse
- Dépôts vitréens
- glaucomeAtteinte SNC:

- Céphalées
- Épisodes neurologiques transitoires
- Déclin cognitif

Atteinte cardiaque
- Dénervation
- Troubles de la conduction
- Cardiomyopathie
- Troubles du rythme
- Insuffisance cardiaque 

Atteinte digestive
- Nausées, vomissements, satiété précoce
- Diarrhée / constipation
- Perte de poids, dénutrition

Dysautonomie:
- Hypotension orthostatique
- Troubles digestifs
- Troubles vésico-sphincteriens
- Troubles sexuels



PNDS amylose héréditaire à transthyrétine 

Des recommandations pour :
-Le diagnostic

-La prise en charge et le traitement

-Le suivi 

La parole aux associations de patients

Obici L, et al. BMJ Open 2023



Evaluation multimodale standardisée, bilan initial….
Evaluation neurologique Evaluation cardiologique

Clinique/ retentissement Score de NIS
Questionnaire RODS
Test de marche 6min
Jamar 

NYHA

Dénervation ENMG
Sudoscan
Biopsie de nerf

ECG
Scinti MIBG
Test à l’atropine

Dysautonomie TNV
Score Compass / CADT

Hypotension orthostatique
Holter ECG

Morphologie IRM plexique
Echographie de nerfs

ETT
IRM

Dépôts d’amylose BGSA
Biopsie de peau

Scinti DPD

Dépistage des complications Retentissement du handicap
Atteintes neurosensorielles

ECG: trouble de conduction



… et suivi
Patient traité Porteur asymptomatique

Détecter Détecter progression de la maladie
Apprécier la tolérance

Détecter maladie débutante

Tolérance Du traitement
Des mesures associées (premed, vitamines) 

Dépister Les atteintes d’organes Les atteintes d’organes

Rythme de suivi Neurologie/ 6 mois
ENMG / an

Neurologie / 1 à 2 ans
ENMG / 1 à 5 ans
Selon délais PADO*

Accompagnement Social
Psychologique

Psychologique 

*PADO: predicted age of disease onset



Place de la RCP: amylose héréditaire
• RCP / 8 semaines 

• Cardio + neuro

• Discussion des cas complexes
• Initiation de traitement

• Changement de ttt

• Prise en compte
• Phénotype neuro / cardio / mixte

• Age de début LO vs EO

• Stade évolutif

• Contre-indications / contraintes



Les étapes du traitement à l’hôpital 



Relais hôpital -> ville 



Prise en charge ambulatoire

• Transposer les soins hospitaliers en ville

• Faire intervenir de nouveaux acteurs : 
• IDEL

• Prestataire

• Officine de ville

• Coordonner les différents acteurs

• Assurer le suivi régulier



Les étapes du traitement au domicile



Vers un changement de paradigme

• Modification de l’espérance de vie et qualité de vie de nos patients
• Vieillissement et autres pathologies

• Progression des atteintes neurosensorielles: SNC, œil, ORL…

• Modification de la qualité de vie de nos patients
• Simplification des procédures

• Espacement des administrations

• Alternatives au traitement en cas d’intolérance ou d’inefficacité

• S’assurer d’un suivi régulier en dehors de l’hopital



Atteintes neurosensorielles

Système nerveux central:
TNFE

Céphalées

Hématomes parenchymateux / 
HSA / AVCi

Epilepsie

Troubles cognitifs 

Glaucome secondaire
➢ dépôts dans le segment antérieur 
➢ Perte irréversible CV puis BAV
➢ 5 - 27% des patients 
➢ Certaines mutations V30M / Y114C

Sousa Neurology 2021



… et suivi
Patient traité Porteur asymptomatique

Détecter Détecter progression de la maladie
Apprécier la tolérance

Détecter maladie débutante

Tolérance Du traitement
Des mesures associées (premed, vitamines) 
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*PADO: predicted age of disease onset



Suivi des porteurs : quand débuter le traitement ?



Conclusions
• Harmonisation de l’évaluation et du suivi

• Traitements innovants disponibles
• Instauration / changement selon évolutivité -> vers des critères robustes

• Des nouvelles galéniques pour améliorer la tolérance et réduire les 
contraintes

• Une modification de l’espérance de vie

• S’adapter au changement
• Le suivi ambulatoire

• L’apparition de nouvelles atteintes
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