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A SYNTHESE A DESTINATION DU MEDECIN TRAITANT
1 Introduction

Les amyloses cardiaques sont des maladies rares et systémiques, entrainant le dép6t de
fibrilles amyloides dans les organes atteints. Ces organes sont principalement le coeur, mais
également les téguments, les reins, le systeme nerveux périphérique et végétatif, tractus
gastro-intestinal, le systéme ORL (1,2). Cette maladie atteint quasi exclusivement les adultes. Il
existe trois formes d’amyloses cardiaques : AL (a chaines légéres d'immunoglobuline), ATTR
sauvage (a transthyrétine sauvage - ATTRwt, également appelée amylose sénile), et ATTRv
(transthyrétine mutée - ATTRV). Les symptébmes peuvent étre cardiaques et extracardiaques et
sont variables d’'une forme a l'autre et d’'un individu a l'autre, rendant le diagnostic difficile du

fait de I'hétérogénéité des phénotypes.
2 Manifestations cardiaques

L’infiltration amyloide cardiaque peut toucher toutes les tuniques cardiaques: myocarde,
endocarde (valves), péricarde, et tissu électrique. Ce processus infiltratif est dynamique, et
rapidement évolutif en absence de traitement. Le phénotype cardiaque dépend du degré
d’infiltration de ces tuniques cardiaques : épaississement des parois du cceur, troubles
conductifs ou rythmiques, altération des fonctions diastolique et systolique. L’errance diagnostic
est liée au fait que les amyloses cardiaques ont les phénotypes des syndromes cardiaques
suivants : cardiomyopathie hypertrophique (3), insuffisance cardiaque a fraction d’éjection du
ventricule gauche préservée, insuffisance cardiaque a fraction d’éjection du ventricule gauche
altérée avec hypertrophie myocardique, hypertrophie ventriculaire gauche avec BSA3 ou
BAV2-3 ou fibrillation atriale ou flutter, rétrécissement aortique calcifi¢ avec hypertrophie
ventriculaire gauche ou bas débit, bas gradient.

Les symptdmes communs aux différentes formes d’amylose cardiaque, sont ceux de
linsuffisance cardiaque (I'essoufflement, la prise de poids, les cedémes et la fatigue (EPOF)) et

des troubles du rythme et de la conduction (palpitations, vertige, syncope).
3 Manifestations extracardiaques

Linfiltration amyloide peut toucher de nombreux organes. Ces atteintes peuvent précéder

I'atteinte cardiaque et servir « red flag ».

» Atteintes tégumentaires : infiltration des canaux carpiens, canal lombaire, canal cervical,
maladie de Dupuytren

= Atteintes ORL : surdité, dysphagie, macroglossie, dysphonie
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= Atteintes dysautonomiques : hypotension artérielle, gastroparésie, diarrhées, constipation,
dysfonction urinaire.

= Neuropathie périphérique

= Syndrome néphrotique

= Altération de I'état général, dénutrition (perte de poids), fatigue.

= Autres : atteinte hépatique (hépatomégalie, cholestase et cytolyse), atteinte pulmonaire,

prostate...
4 Conduite a tenir par le médecin ou cardiologue traitant :

La prise en charge des amyloses cardiaques est une urgence car il s’agit d’'une pathologie a
évolution rapide et encore plus particulierement dans le cas des amyloses AL.

En cas de suspicion d’amylose cardiaque, le médecin traitant ou le cardiologue adressera son
patient & un des centres de référence ou de compétence de la filiere Cardiogen (voir liste en

annexe 2).
5 Prise en charge diagnostique :

Le bilan initial systématique pour diagnostiquer une amylose cardiaque comprend des
examens biologiques (dosages de biomarqueurs cardiaques et rénaux), des examens
d’'imagerie (échographie cardiaque, IRM cardiaque, scintigraphie osseuse), une recherche de
gammapathie (électrophorése et immunofixation des protéines sériques, dosage des chaines
Iégéres libres sériques, et protéinurie de Bence Jones), une mise en évidence de dépodts
tissulaires (biopsie extracardiaque en premiére ligne) par coloration au Rouge Congo et
immun-marquage, et une analyse génétique (recherche d’une mutation dans le géne de la

transthyrétine) (4).
6 Prise en charge thérapeutique :

La prise en charge thérapeutique de 'amylose cardiaque se fait en fonction du type d’amylose
(AL ou ATTR) et de la sévérité des atteintes d’organe(s). Les recommandations disponibles a
I'heure actuelle sont basées sur I'expérience des spécialistes et les publications.

Actuellement, la prise en charge thérapeutique de linsuffisance cardiaque dans I'amylose vise
a soulager les symptémes congestifs, par la prescription de diurétique de I'anse, associé ou
non avec un antagoniste des récepteurs minéralocorticoides. Les recommandations
thérapeutiques de l'insuffisance cardiaque ne sont pas applicables dans I'amylose. Ainsi, les
bétabloquants sont contre-indiqués, car ils diminuent le débit cardiaque et aggrave les troubles
conductifs. Les inhibiteurs de l'enzyme de conversion de l'angiotensine / bloqueurs des
récepteurs de l'angiotensine sont déconseillés du fait du risque d’hypotension lié a la
dysautonomie vasculaire, et I'absence de preuve d’efficacité sur le processus infiltratif. Les

vasoconstricteurs périphériques tels que la midodrine peuvent étre utilisés pour le traitement de
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I'hypotension orthostatique.

Le risque élevé d'événements thromboemboliques justifie un traitement par anticoagulation
thérapeutique dans les amyloses séveéres et en cas de troubles du rythme.

Le processus infiltratif étant dynamique et évolutif il est nécessaire de surveiller I'apparition de
troubles de rythme et de conduction par la réalisation d’ECG et de holter-ECG biannuel, afin de

discuter 'implantation de pacemaker ou de défibrillateur, aprés avis au centre expert.
7 Réle du médecin traitant dans la prise en charge du patient :

Le médecin traitant dépiste les signes cliniques et biologiques. Une fois le diagnostic établi, il
surveille I'évolution et alerte le cardiologue référent qui décidera de la nécessité d’'un avis

aupres du centre de référence de la filiere CARDIOGEN.

B LISTE DES CENTRES SPECIALISES

1 Centres de la Filiére
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Filiere Cardiogen
Région

lle de France

Auvergne Rhones Alpes

Bourgogne Franche Comté

Bretagne

Centre Val de Loire

DOM/TOM

Grand-EST

Haut de France

Normandie

Nouvelle Aquitaine

Occitanie

Provence Alpes Cote d’Azur —
Corse

Pays de la Loire

Filiere FILNEMUS

Hopital
CHU Henri Mondor

CHU HEGP

CHU Pitié-Salpétriere

CHRU LYON — Hoépital Louis
Pradel

CHRU GRENOBLE

CHRU DIJON

CHRU RENNES

CHU de MARTINIQUE

Guadeloupe

CHRU NANCY

CHU STRASBOURG

CHRU LILLE

CHRU CAEN

CHU ROUEN

CHRU BORDEAUX
CHRU TOULOUSE

CHRU Arnaud de Villeneuve

MONTPELLIER

CHRU MARSEILLE

CHRU NANTES

Responsable
Pr Thibaud DAMY

Pr Albert HAGEGE
Dr Lise LEGRAND

Dr Laurent SEBBAG

Dr Antoine JOBBE-DUVAL

Dr Elisabeth HUGGON-VALLET

Dr Muriel SALVAT

Dr Jean-Christophe EICHER

Pr Erwan DONAL

Dr Jocelyn INAMO

Dr Olivier HUTTIN

Pr Gérald ROUL

Dr Jean-Jacques VON
HUNOLSTEIN

Amyloses : Dr Louis TERRIOU

Amyloses cardiaques :
Pr Nicolas LAMBLIN

Dr Damien LEGALLOIS

Pr Fabrice BAUER

Pr Patricia REANT

Pr Olivier LAIREZ

Pr Frangois ROUBILLE

Pr Gilbert HABIB

Pr Jean-Noél TROCHU

Type d’Amylose

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.
Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.
Amyloses : TTR sénile, TTR
Héréditaire, AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.
Amyloses : TTR sénile, TTR
Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

de France CHU Bichat . Amyloses : TTR sénile, TTR
PrVv t ALGALARRONDO
PARIS rvincen héréditaire, AL et autres.
1 Centres hors Filiere
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HORS FILIERE
Région

lle de France

Auvergne Rhones Alpes

Bourgogne Franche Comté

Bretagne
Centre Val de Loire
DOM/TOM

Grand-Est

Haut de France
Normandie
Nouvelle Aquitaine
Occitanie

Hopital

CHU Avicennes
Bobigny

CHU Lariboisiere
Paris

Centre Cardiologique du Nord

Saint Denis

CHU Bicétre

Le Kremlin-Bicetre
CHU Cochin

Paris

CHU St Joseph St Luc
Lyon

CH Métropole Savoie
Chambery

Groupe Hospitalier Mutualiste

Grenoble
CHRU Besangon

CH William Morey
Chalons-Sur-Saone

GHRMSA
Mulhouse

CHU de Haguenau

ELSAN — Groupe Polyclinique

C CONTACTS UTILES

Responsable

Dr Sonia MSADEK

Dr Damien LOGEART

Dr Diane BODEZ

Dr Emmanuelle BERTHELOT

Pr Karim WAHBI

Dr Lisa GREEN

Pr Vincent DESCOTES GENON

Dr Damien GUIJARRO

Pr Marie-France SERONDE

Dr Patrick BUTTARD

Dr David KENIZOUD

Dr Charlotte DAGRENAT
FAVREAU

Dr Barnabas GELLEN

Filiere CARDIOGEN : https://www.filiere-cardiogen.fr/

Réseau Amylose : http://www.reseau-amylose.org/

Association frangaise contre 'amylose : https://amylose.asso.fr/

Orphanet

Type d’Amylose
Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire et AL.

Amyloses : TTR sénile et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL (suivi
uniquement).

Amyloses : TTR sénile et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.
Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire et AL.
Amyloses : TTR sénile TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile et AL.

Amyloses : TTR sénile, TTR
héréditaire et AL.
Amyloses : TTR sénile TTR
héréditaire, AL et autres.

Amyloses : TTR sénile, TTR

D LIENS UTILES POUR LES PROFESSIONNELS DE SANTE ET POUR

LES PATIENTS
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Portail Européen d'informations sur les
orphanet maladies rares et les médicaments
orphelins en accés libre

https:/www.orpha.net/

CJ

Collectif d'associations de malades et hitps//www alliance-maladies-

PJL‘Q")Q de parents de malades rares.
wR Alliance européenne non
0 gouvernementale d'associations de hitps://www eurordis org/fr
AT o

Association francaise contre lAmylose www.amylose.asso.fr

Filiére. nationa!e d < “?"'é maiadies https:/Awww filiere-cardiogen. fr/
cardiaques héréditaires ou rares

9 .
wReseauAmylose o140 815253

RESEAU AMYLOSENATIONAL  RESEAU AMYLOSE MONDOR  CENTRE DE REFERENCE HATIONAL DES AMYLOSES CARDIAQUES....
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https://www.reseau-amylose.org/soins/reseau-amylose-national/
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