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Liens d’intérêts

• Pfizer, Bayer, Boerhinger, Astra-Zeneca, Novartis, Alnylam



Amyloses : différents types 
• Dépôts de protéines fibrillaires : cœur, rein, système nerveux périphérique, tube 

digestif, glandes salivaires, graisse sous-cutanée, canaux carpiens, tissus mous de 
la sphère ORL. L’atteinte cardiaque détermine le pronostic.

• 2 précurseurs principaux dans l’atteinte cardiaque : 

• chaines légères : amylose AL

• TTR : amylose ATTR sénile ou héréditaire

• En cardiologie : CMR

• ATTR-h = 5% des CMH

• ATTR-wt = 13% des IC FEVG préservée et 16% des RAO

→ Pronostic sombre, nécessité d’adapter les traitements, prise en charge spécifique 

Ruberg, F, et al. Transthyretin Amyloid 
Cardiomyopathy: JACC State-of-the-Art 
Review. JACC. 2019 Jun,



Physiopathologie
AL / TTR 

Méta-analyse donelly h, CCJM decembre 2017

Échec de repliement protéique 
-protéines mal repliées dans la lumière réticulum endoplasmique 

sont normalement dégradées dans cytosol par protéosome

Echec de dégradation des protéines 

Accumulation agrégats insolubles



Frederick L. Ruberg, Martha Grogan, Mazen Hanna, Jeffery W. Kelly, Mathew S. Maurer, Transthyretin Amyloid Cardiomyopathy: JACC State-of-the-Art Review, Journal of the American College of Cardiology, 
Volume 73, Issue 22, 2019, Pages 2872-2891, ISSN 0735-1097, https://doi.org/10.1016/j.jacc.2019.04.003.



CA-TTRwt : Impact de la fragilité sur le 
pronostic

Carlo Fumagalli, et al., Clinical Phenotype and Prognostic Significance of 
Frailty in Transthyretin Cardiac Amyloidosis, JACC: CardioOncology, 2025

NAC - NT PRO BNP 3000 pg/ml 
Fonction rénale – DFG 45 ml/min



CA-TTRwt 

Carlo Fumagalli, et al., Clinical Phenotype and Prognostic Significance of 
Frailty in Transthyretin Cardiac Amyloidosis, JACC: CardioOncology, 2025



Epidémiologie
• 2015 : 13% HFpEF (González-López E, et al., Wild-type transthyretin amyloidosis as a cause of heart failure with preserved ejection 

fraction. Eur Heart J. 2015 Oct)

• Amylose cardiaque chez sujets de plus de 60 ans

• 120 patients – 59% de femmes

• Séries autopsiques
• Augmentation CA TTR avec âge 

• 18.2% des autopsies ont retrouvé de l’amylose  
• 98 for ATTR (90,7%) 

• 3 for AA Amyloid (2.7%) 

• Prévalence ATTR :
 Age group 70–79 years (AG1): ATTR detected in 8 of 240 cases (3.3%). 

 Age group 80–89 years (AG2): ATTR detected in 65 of 291 cases (22.3%). 

 Age group 90–100 years (AG3): ATTR detected in 25 of 61 cases (40.98%). 

J Lebek, et al., High prevalence of cardiac amyloidosis with 
increasing age, European Heart Journal, November 2025



Amylose ATTR
• Héréditaire :

• Plus de 130 variants 
Autosomique dominant 
Phénotypes différents, 
révélation parfois tardive, 
pénétrance incomplète
• Val 122 Ileu : 4% des afro-

américains, atteinte cardiaque

• Val 30 Met : forme 
neurologique dite portugaise 
précoce ou mixte tardive

Conseil génétique +++



Epidémiologie 
en 
Guadeloupe

• Cas-index + apparentés porteurs variants = 
141

• V142I – fréquent / pénétrance incomplète 
/ marqueur de risque d’insuffisance 
cardiaque

• V142I homozygote = 5 

• Variants TTR identifiés : F84L, V142I, I127V

CA-TTR

• Plus de diagnostics ces dernières années 

CA-AL 





TTR muté 

Kittleson M, Ruberg F, et al. 2023 ACC Expert Consensus Decision Pathway on Comprehensive 
Multidisciplinary Care for the Patient With Cardiac Amyloidosis. J Am Coll Cardiol. 2023 Mar, 81 (11) 
1076–1126.



Diagnostic 
d’Amylose 
confirmé

• Scintigraphie osseuse

• Bilan hématologique 
inconstant 

• Peu / pas de 
réalisation de biopsie 
périphérique

• Génétique non 
systématique

2018    ATTR 
ACT → RTu 

TAFAMIDIS 

• Indication Amylose 
TTR 

Diagnostic 
d’Amylose – 

caractérisatio
n plus 

systématique

• peu d’AL  

• processus pathologique 
avancé

Mars 
2019 : 1ères 

journées caribéennes 
de l’Amylose  en 

Martinique

• Interface Hématologie 

• Interface Cardiologie

• Interface Neurologie



Intérêt d’un diagnostic précoce 

• Caractériser le type d’amylose 

• Identifier les amyloses cardiaques AL → urgence thérapeutique

• Introduction d’un traitement spécifique 
• Stabilisateur de tétramères – à ce jour – seul traitement avec AMM dans les 

formes cardiaques sans atteinte neurologique





Signes évocateurs 

• IC + HVG ou IC à FEVG préservée
• Insuffisance cardiaque droite
• Syncopes, troubles conductif, rythme, 

dysautonomie
• Insuffisance chronotrope

• Anomalies ECG : microvoltage, onde 
Q de pseudo nécrose antéro-septale 

• ETT : 
• HVG pouvant être obstructive , 

épaississement valves et SIA. 
Ép.péricardique 

• FEVG souvent préservée mais 
dégradation du strain avec gradient 
base/apex 

SL apical
SL Base + Médian

1

Se 93%, Spe 82%



J.C. Eicher, S. Audia, T. Damy, L'amylose cardiaque à transthyrétine, La Revue 
de Médecine Interne,Volume 41, Issue 10,2020,Pages 673-683,ISSN 0248-
8663,

Strain apical > − 14,5 % est un prédicteur indépendant d'évènements 

cardiaques majeurs (Julien Ternacle et al – JACC 2016)

OG étudiée par le 2D-strain : toutes les phases de cette fonction (réservoir, 
conduit, pompe) sont altérées dans l'AC, plus sévèrement dans les AC-TTR 
sauvages que dans les AC-AL (K. Nochioka et al. – ESC 2017)



AL amyloidosis : signes extracardiaques 

• Ashutosh D. Wechalekar, and al, AL 
Amyloidosis for Cardiologists: Awareness, 
Diagnosis, and Future Prospects: JACC: 
CardioOncology State-of-the-Art Review, 
JACC: CardioOncology, 2022



TTR : 
signes 
extracardiaques

Kittleson M, Ruberg F, et al. 2023 ACC Expert Consensus Decision Pathway on Comprehensive Multidisciplinary Care for the Patient With Cardiac Amyloidosis. J Am 

Coll Cardiol. 2023 Mar, 81 (11) 1076–1126.



Garcia-Pavia P, Rapezzi C, Adler Y, Arad M, Basso C, Brucato A, Burazor I, Caforio ALP, Damy T, Eriksson U, Fontana M, Gillmore JD, Gonzalez-Lopez E, Grogan M, Heymans S, Imazio M, Kindermann I, Kristen AV, Maurer MS, 
Merlini G, Pantazis A, Pankuweit S, Rigopoulos AG, Linhart A. Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis: a position statement of the ESC Working Group on Myocardial and Pericardial Diseases. Eur Heart J. 2021 Apr 
21;42(16):1554-1568. doi: 10.1093/eurheartj/ehab072. PMID: 33825853; PMCID: PMC8060056.



Scintigraphie osseuse – fixation cardiaque

• Traceurs : 
• HMDP, DPD en France

• PYP aux USA

• Couplage à la 
tomographie

• Grade de Perugini

• Orientation étiologique 
(AL / aTTR)

• Sensibilité / spécificité

Cindy Varga, The diagnostic challenges of cardiac amyloidosis: A 
practical approach to the two main types, Blood Reviews, 2021

Yilmaz A, and al., Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis: position statement of 
the German Cardiac Society (DGK). Clin Res Cardiol. 2021



Génétique et Conseil Génétique  
TTR 

Chromosome 18 and contains four 
exons and five introns

Autosomal dominant 

with variable penetrance

Onset  most commonly after the 
age of 40 years

Martinez-Naharro A, Hawkins PN, Fontana M. Cardiac amyloidosis. Clin Med (Lond). 2018 Apr 1;18(Suppl 2):s30-s35. doi: 10.7861/clinmedicine.18-2-s30. PMID: 
29700090; PMCID: PMC6334035.



Traitements des complications cardiaques 

Garcia-Pavia P, Rapezzi C, Adler Y, Arad M, Basso C, Brucato A, Burazor I, Caforio ALP, Damy T, Eriksson U, Fontana M, Gillmore JD, Gonzalez-Lopez E, Grogan M, Heymans S, Imazio M, Kindermann I, Kristen AV, Maurer MS, 
Merlini G, Pantazis A, Pankuweit S, Rigopoulos AG, Linhart A. Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis: a position statement of the ESC Working Group on Myocardial and Pericardial Diseases. Eur Heart J. 2021 Apr 
21;42(16):1554-1568. doi: 10.1093/eurheartj/ehab072. PMID: 33825853; PMCID: PMC8060056.



Traitement Spécifique 

• AL = URGENCE THERAPEUTIQUE 
→preuve histologique avec typage indispensable 

• intérêt de la protéomique – CHU de Toulouse

• Chimiothérapie (Daratunumab)

• ATTR 
•Stabilisateur de tétramères

• 1 seul avec AMM à ce jour = TAFAMIDIS 

• ACORAMIDIS (étude ATTRibute-CM bénéfice de l’acoramidis sur un critère de jugement principal composite alliant mortalité toute cause, les 

hospitalisations en lien avec une pathologie cardiovasculaire, la diminution du taux de NTproBNP et l’amélioration du test de 6 minutes)

• ARN interférents – si atteinte neurologique TTRv



CA-TTR : traitement



ATTR-ACT Long term extension : 

Damy T, Garcia-Pavia P, Hanna M, Judge DP, Merlini G, Gundapaneni B, Patterson TA, Riley S, Schwartz JH, Sultan MB, Witteles R. Efficacy and safety of tafamidis doses in 
the Tafamidis in Transthyretin Cardiomyopathy Clinical Trial (ATTR-ACT) and long-term extension study. Eur J Heart Fail. 2021 Feb;23(2):277-285. doi: 10.1002/ejhf.2027. 
Epub 2020 Nov 12. PMID: 33070419; PMCID: PMC8048553.

P = 0.0374

P = 0.0054

P = 0.0099

P = 0.0444

P = 0.0030

Tafamidis 80 mg bioequivalent to Tafamidis free acid 61 mg



CA-TTR : traitement après 80 ans – diagnostic 
après 2018

Antoine Jobbé-Duval, et al. Impact of Tafamidis on survival in 
elderly patients: Insights from the Healthcare European 
Amyloidosis Registry, International Journal of Cardiology, 2025,

Registre HEAR – 1194 patients traités par TAFAMIDIS 



Qui traiter ? 

▪ Identifier les sujets qui peuvent bénéficier du traitement

▪ Définir les critères qui vont 
• Limiter l’instauration thérapeutique

• Conditionner la poursuite du traitement et le délai – avant son instauration

▪ Enjeux de la collaboration Cardiologue-Gériatre



Outils et organisation - Guadeloupe

• Organisation du réseau local 
• Acteurs en ville et hospitaliers

• Différentes spécialités représentées – gériatres, rhumatologues, 
orthopédistes, génétique, anatomopathologiste ... 

• Séquençage TTR au CHUG

• Prise en charge en HDJ au CHUG / CHBT

• Collaboration étroite avec maladie plateforme maladie rare 

• Association de patients 
•  AFCA au niveau national 

• ACACIA au niveau régional 
  



Take Home Message

• Plus fréquent dans la population âgée

• Variants plus fréquents dans la population afro-descendante

• Maladie sévère

• Importance de la précocité du diagnostic 
• biologie + scintigraphie osseuse

• Atteintes extra-cardiaques à traquer

• Traitements – avec bénéfice qualité de vie / fonctionnel – morbi-
mortalité à plus long terme
• Stabilisateur de tétramères 

• Si atteinte neurologique : discuter ARN interférents

• Penser au bilan génétique – même chez le sujet âgé
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Perspectives de l’étude
Amélioration de la pratique: Intégration de la réalisation de MAPA dans un protocole élargi

Construire un protocole :
• Elargir le dépistage, sécuriser le recrutement, éviter les perdus de vue
• Structurer et faire connaitre l’existence de l’offre
• Intégrer une démarche préventive : créer une consultation IPA de pose/dépistage, 
• Elargir l’intégration clinique+ETP: Créer une consultation IPA de dépose/ Entrée parcours ETP/ 

Réalisation et orientation vers examens complémentaires / Orientation vers le MT

Intérêts de cette offre de soins en ambulatoire
Accessibilité  et développement de l’offre de soins ambulatoire

Nouvelle offre en ambulatoire :
• Accessibilité / proximité et cout (reste à charge)
• Réactivité / délai de rdv et obtention résultats, coordination directe avec MT, initiation TTT rapide
• Ancrée dans la prise en soins globale avec le MT
• Dépistage précoce
• Annonce et démarche ETP
• Prévention à tous les niveaux, ajustement TTT (iatrogénie)



Merci de votre attention
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