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PRISE EN CHARGE 
MULTIDISCIPLINAIRE 

■■ RÉSEAU DE COORDINATION 
Afin de permettre la prise en charge 
et le suivi des patients atteints 
d’hATTR, le centre de référence 
(CRMR) neuropathies amyloïdes 
familiales et autres neuropathies 
rares regroupe, outre la neurologie, 
diverses spécialités d’organe (car-
diologie, ophtalmo lo gie, gas troen té-
rologie…), un plateau technique 
(laboratoire de biologie moléculaire, 
électrophysiologie, anatomopa tho-
logie) pour le diagnostic positif et le 
bilan initial d’extension, ainsi qu’un 
centre antidouleur et un service 
d’hépatologie pour une éventuelle 
transplantation hépatique et son 
suivi. 
Pour assurer le suivi des patients 
à travers le territoire français, le 
réseau Cornamyl a été développé, 
reposant sur les centres de réfé-
rence et de compétence de la filière 
FILNEMUS (Fig. 1) [1]. Cette organi-
sation ainsi que la rédaction d’un 
protocole national de diagnostic et 
de soins (PNDS) (www.has-sante.fr) 

gélules par jour), la somatostatine 
injectable est une variante pour les 
diarrhées réfractaires [2, 4]. Des 
thérapeutiques peuvent être pro-
posées pour les troubles érectiles 
par voie générale ou locale. L’hypo-
tension orthostatique, d’apparition 
tardive, nécessite des mesures non 
médicamenteuses : hydratation, 
conseils positionnels et port de 
bas, voire collants de contention, si 
besoin complétés par l’adjonction 
de traitement : midodrine, 9-alpha-
fludrocortisone [2, 5]. 
La rééducation fait partie intégrante 
de la prise en charge des patients, 
idéalement en coordination entre la 
ville et l’hôpital [6].

■■ ACCOMPAGNEMENT 
Le caractère héréditaire et invalidant 
de l’hATTR est source d’anxiété chez 
les patients et leurs proches. Un sui-
vi psychologique dédié est proposé 
au sein du CRMR, notamment lors 
de l’annonce du diagnostic. L’éduca-
tion thérapeutique en collaboration 
active avec l’association de patients, 
Association française contre l’amy-
lose (www. amy lose.asso.fr), a toute 
sa place pour permettre d’améliorer 
l’adhésion du patient au projet de 
soin et la connaissance de sa mala-
die afin d’identifier les situations à 
risque [7].
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L’amylose familiale à TTR (hATTR) est respon-
sable d’une neuropathie progressive invalidante 
sensitivo-mo trice et végétative de l’adulte et 
d’atteintes multiples d’organes nécessitant une 
prise en charge multidisciplinaire et coordonnée, 
pour l’initiation d’un traitement anti-amyloïde 

adapté et d’un traitement symptomatique. Le sui-
vi régulier évalue la progression de la maladie, 
indispensable à l’heure où l’offre des traitements 
anti-amyloïdes s’élargit, et surveille l’apparition 
des atteintes d’organes et la tolérance des trai-
tements. 
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visent à homogénéiser les modali-
tés de prise en charge des patients 
atteints d’hATTR [2]. Plus récem-
ment, une réunion de concertation 
plu ridisciplinaire par téléconfé-
rence a été ouverte à tous et per-
met la discussion diagnostique et/
ou thérapeutique de cas à l’échelle 
nationale. La fiche de RCP et les 
dates sont disponibles sur le site de 
FILNEMUS (www.filnemus.fr).

■■ MESURES SYMPTOMATIQUES 
Un traitement symptomatique 
spécifique doit être proposé. 
Il vise à contrôler les douleurs 
neu ropa thiques, prévenir les 
troubles trophiques, réadapter 
la marche et l’équilibre en cas 
d’atteinte motrice ou ataxique et 
contrôler les manifestations dy sau-
tonomiques. Le traitement des dou-
leurs neuropathiques repose sur 
les antalgiques par voie orale qu’il 
faudra manier avec précaution en 
raison de la dysautonomie associée 
ou en administration locale (patch) 
ainsi que sur les mesures sympto-
matiques non médicamenteuses 
[3]. La dysautonomie peut être très 
invalidante. Les troubles digestifs 
nécessitent une régularisation du 
transit. En cas de diarrhée invali-
dante, le lopéramide pourra être 
proposé à forte dose (jusqu’à huit 
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FIGURE 1 - Organisation du réseau Cornamyl et du centre de référence maladie rare neuropathie amyloïde familiale et autres 
neuropathies rares.

BILAN INITIAL ET SUIVI 
Un bilan initial large est systéma-
tique chez tout nouveau patient dia-
gnostiqué, qui servira de référence et 
comprendra la recherche d’atteinte 
cardiaque (voir p. 7) ou oculaire (voir 
p. 9). Les patients atteints d’hATTR 
sont suivis régulièrement pour juger 
de l’évolution de la maladie, la tolé-
rance du traitement et surveiller les 
atteintes d’organe. 
Le suivi, en général tous les 6 mois, 
comporte (A) un interrogatoire, et 
(B) un examen physique : le premier 
servant à rechercher des signes 
fonctionnels récents et/ou aggravés, 
le second à les mesurer. (A) Nous 
nous servirons à l’interrogatoire de 
scores spécifiques : pour les petites 
fibres (questionnaire SFN-SIQ [small 
fiber impairement]), la dysautono-
mie (CADT) et la locomotion (PND). 
(B) L’examen comportera la mesure 
du score NIS (sensitif distal, testing 

moteur et ROT), la force de préhen-
sion (JAMAR®), la recherche d’hypo-
tension orthostatique, l’évaluation de 
la marche et éventuellement de la 
fonction sudorale (Sudoscan®). Un 
ENMG est préconisé tous les ans.  
Le détail des évaluations initiales et 
de suivi sont disponibles dans les 
recommandations nationales et eu-
ropéennes [2, 8].

DÉPISTAGE 
PRÉSYMPTOMATIQUE
Un dépistage des apparentés est 
proposé, dans le cadre d’une consul-
tation génétique dédiée en plu-
sieurs étapes, encadré par les lois 
de bioé thique révisées [9, 10]. Les 
apparentés, porteurs d’une mutation 
pathogène, sont évalués lors d’un bi-
lan initial, puis suivis régulièrement 
afin de diagnostiquer au plus tôt une 
maladie débutante. Les modalités et 

la fréquence du suivi seront adap-
tées au génotype et à l’âge de début 
dans la famille [2, 8]. � n
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PROGRAMME D’ACCOMPAGNEMENT PATIENT ESCOR-TTR

Le programme d’accompagnement patient ESCOR-TTR a été conçu pour 
tous les patients hATTR traités. Il vise à améliorer et standardiser le suivi des 
patients en France. L’évaluation des patients inclus combine les données de 
l’évaluation clinique en consultation et celles de questionnaires obtenus en 
ambulatoire accessibles par les médecins sur une plateforme sécurisée.
La mise à disposition d’un numéro vert gratuit auquel répond une infirmière 
formée, dédiée aux patients inclus dans le programme, permet un 
accompagnement régulier et rapproché du patient. � Yann Péréon


