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Que nous disent les recommandations ?

Garcia Pavia et al. European Heart Journal (2021) 42, 1554–1568. PNDS Amyloses Cardiaques 2021. Gertz et al. BMC Family Practice (2020) 21:198



Que nous disent les recommandations ?

PNDS amyloses cardiaques (2020-2021)



Que nous dit la littérature ?
• L’ATTRv : une maladie héréditaire de révélation tardive surtout dans les formes cardiologiques

Maestro-Benedicto et al. European Journal of Heart Failure (2022) 24, 2367–2373



Que nous dit notre expérience ?

Données du Centre de Référence des Amyloses Cardiaques  (Mondor)
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Nombre d'ATTRv suivis à Mondor en fonction de l'âgeSur 415 ATTRv suivis à Mondor : 
3 ATTRv > 90 ans : 3 Val122Ile
13 ATTRv > 85 ans : 13 Val122Ile
56 ATTRv > 80 ans : 

49 Val122Ile
1 Ile107Val
2 Ile68Leu
1 Ser77Tyr
1 Val30Met
2 Glu62Lys



Pourquoi il n’est pas possible de conclure à une ATTR sauvage / 
sénile si le génotypage n’est pas fait ?

• Prévalence chez les personnes âgées

• Il n’y a pas de différence importante en terme de phénotype ni en terme d’âge médian entre 
ATTRwt et ATTRv 

Kharoubi et al. ESC Heart Failure 2021; 8: 5501–5512 ; Données du Centre de Référence des Amyloses Cardiaques  (Mondor)



Quelle est l’intérêt d’un diagnostic précis ? 

• Pour les patients atteints de formes génétiques d’amylose
• Compréhension de la pathologie 
• Information sur le mode de transmission, les apparentés à prévenir

• Pour les apparentés
• Risque d’être porteur de mutation
• possibilité de diagnostic présymptomatique (mutation identifiée chez un apparenté atteint) è 

Diagnostic précoce / moins d’errance diagnostique !
• Intérêt d’une surveillance clinique pour les porteurs et les personnes ne souhaitant pas connaître leur 

statut génétique

• Démarche multidisciplinaire de diagnostic présymptomatique, en plusieurs temps
• Généticien ou conseiller en génétique
• Médecin spécialiste expert de la maladie
• Psychologue

 



Quelles conséquences pour la famille en l’absence 
de statut génétique ?

Comment répondre aux demandes des apparentés de DPS si le génotype du cas index décédé est inconnu ?

Refus de génotypage de l’apparenté : stress, perte de confiance …
Mais si DPS proposé, celui-ci entraine un coût important car il faudra tester l’ensemble des apparentés



Alors pourquoi ne pas génotyper tout le monde ?

Cotation habituellement en « RIHN » (hors nomenclature)
(Sanger: 4 exons = 615,60 €)
NGS: petit panel = 882,90 €

Remboursement aux hôpitaux publics ou aux structures privées 
à but non lucratif (MERRI), sans aucune participation financière 
demandée au patient

Pour comparaison : Remboursement Sécurité Sociale d’une 
Scintigraphie Osseuse : 389.78 € 

A cause du prix ?

Et bientôt disponible en ville ? 

A cause des difficultés d’accès sur le territoire ?

www.reseau-amylose.org



Rappel sur les bonnes pratiques de l’analyse génétique

Un test génétique peut être prescrit par : 
1/ Un médecin généticien / un conseiller en génétique
2/ Un médecin non généticien connaissant :

• la situation clinique (maladie, PEC thérapeutique)
• les conséquences familiales 
• et capable d’en interpréter/expliquer le résultat

Ce médecin doit : 
- travailler en relation avec une équipe de génétique clinique (afin de pouvoir référer le patient/ses 
apparentés asymptomatiques).
- informer le patient avant la prescription du test génétique sur :
 - Finalité du test (diagnostique, étude familiale, thérapeutique, …)
 - Les spécificité de la maladie
 - La possibilité de prévention, de traitement, …
 - Le droit de ne pas recourir au test, de connaitre ou non les résultats
 - L’information à la parentèle



Pour continuer la discussion …
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Après le succès des deux premières éditions, la troisième JACC vous donne  
rendez-vous en ligne samedi 16  décembre de 10.00 à 12.00 pour échanger et débattre à propos des 
nouveautés scientifiques, cliniques et thérapeutiques de l’amylose.

Dans un souci d’indépendance des messages transmis et afin de protéger l’auditoire de tout discours orienté, le 
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https://reseau-amylose.org/
silvia.oghina@aphp.fr, Sec : 01 49 81 22 53

Merci pour votre attention !


