Hereditare Transthyretin (ATTRv)-Amyloidose:
eine lebensbedrohende, multisystemische Erkrankung'*

ATTRv-Amyloidose ist eine progressive Erkrankung, die durch eine falsche Faltung der Transthyretin (TTR)-
Proteine verursacht wird; diese sammeln sich als Amyloid-Ablagerungen an verschiedenen Stellen im

K&rper an, einschlieBlich Nerven, Herz und Gastrointestinaltrakt.'”’

Mégliche Symptome einer

ATTRv -Amyloidose

Sonstige autonome
Symptome

* Orthostatische Hypotonie

* Wiederkehrende Harnwegs-
infektion (wegen Harnverhalts)

* Sexuelle Dysfunktion

* Abnormales Schwitzen

— Kardiovaskulare
Manifestationen®
* Kardiomyopathie
* Reizleitungsblockade
* Arrhythmie und Perikarderguss

Nephropathie

* Proteinurie
* Nierenversagen

— Manifestation
im Gastrointestinaltrakt

+ Ubelkeit und Erbrechen
* Abwechselnd Verstopfung
und Durchfall

* Frihzeitige Sattigung

* Ungewollter Gewichtsverlust

Karpaltunnelsyndrom
* Oft beidseitig

Die Symptome kdnnen sehr
unterschiedlich sein, auch
bei Betroffenen innerhalb
derselben Familie.
Bestimmte Symptom-
Kombinationen begriinden
den Verdacht auf eine
ATTRv-Amyloidose. "¢
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Periphere senso-
motorische Neuropathie

* Neuropathischer Schmerz

* Verénderte Empfindungen
z. B. veranderte Schmerz- und
Temperaturempfindlichkeit)

* Taubheitsgefthl und Kribbeln

* Muskelschwache

* Gleichgewichtsstérungen

* Probleme beim Gehen

* Spinalkanalstenose’

U Alnylam’




Red Flag Symptome der ATTRv-Amyloidose

Patienten mit ATTRv-Amyloidose benétigen eine friihzeitige und genaue Diagnose aufgrund
des schnellen natiirlichen Fortschreitens der Erkrankung, die zum vorzeitigen Tod fiihren
kann,"10.11

Die erblich bedingte Transthyretin-Amyloidose ist ohne Therapie unaufhaltsam progressiv, mit einem Uberleben von 2 bis
15 Jahren nach Beginn der Neuropathie® '3 — aber nur von 2 bis 5 Jahren bei Patienten mit Kardiomyopathie.'*'®

Die klinische Manifestation der ATTRv-Amyloidose kann sehr unterschiedlich sein und das Erkennen der Anzeichen kann fir
eine friihzeitige Diagnose entscheidend sein.

Die Kombination von peripherer Neuropathie mit vegetativer Dysfunktion oder

mit kardialer Beteiligung kann auf eine ATTRv-Amyloidose hinweisen.’

‘_‘ Progressive symmetrische sensorisch-motorische Neuropathie und
MINDESTENS 1 der folgenden Symptome

N
W
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Kardiovaskulire

Manifestationen Friihe autonome Dysfunktion Gastrointestinale Beschwerden Unerklarliche
(z.B. Reizleitungsblockade, (z.B. erektile Dysfunktion (z.B. chronischer Durchfall, Verstop- Gewichtsabnahme
Kardiomyopathie oder Arrhythmie) |  oder orthostatische Hypotonie) fung oder Durchfall/Verstopfung)

Positive Beidseitiges Nephropathie Glaskérpertriibungen

Familienhistorie Karpaltunnelsyndrom (z.B. Proteinurie oder
Nierenversagen)

Nichtansprechen auf eine immunmodulatorische oder -supprimierende Behandlung

(z. B. aufgrund eines CIDP-Verdachts).

Adaptiert nach Conceicéo |, et al. J Peripher Nerv Syst. 2016; 21(1): 5-9

|
} Ein genetischer Text bestatigt die hereditidre Transthyretin-Amyloidose.'®
|
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