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OBJECTIFS DE CETTE PRÉSENTATION

• Décrire la pathophysiologie et les manifestations cliniques de l’amylose à 
chaînes légères (AL) et de l’amylose à transthyrétine (ATTR)

• Savoir comment faire le diagnostic d’amyloïdose

• Connaître quels traitements sont possibles et pour quels patients



Rudolph Virchow, en 1854, a introduit et 
popularisé le terme de substance amyloïde

Rudolf Virchow (1821–1902), photograph by J C Schaarwächter (1891)

Courtesy of T Damy



Amyloidose, qu’est ce que c’est?
• Processus au cours duquel des protéines deviennent
instables et changent de conformation → fibrilles

• Plusieurs types de protéines → l’amyloidose

Et ces fibrilles vont précipiter dans différents organes
Sperry, B.W., Reyes B.A., Ikram A. and  al. 
J Am Coll CardioL 2018;72(17):2040-50
Accessible en ligne: 10.1016/j.jacc.2018.07.092

https://doi.org/10.1016/j.jacc.2018.07.092


Courtesy of T DamyConceiçᾶo I., Gonzàlez-Duarte A., Obici L. and al. J Peripher Nerv Syst. 2016 Mar; 21(1): 5–9. Accessible en ligne: 10.1111/jns.12153

https://doi.org/10.1111/jns.12153


Courtesy of T Damy, adapted from Merlini, NEJM 2003

MANIFESTATIONS CARDIAQUES
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Quels sont les determinants du phenotype du 
patient?
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1) La forme de l’amyloïdose : ATTR 
vs AL vs AA…

2) La mutation génique impliquée
dans les formes hATTR

3) Le moment du diagnostic dans 
la vie du patient

Music S and Coll. Canadian Journal of Cardiology 38 (2022) 384e388



Heart 2011;97:75e84. doi:10.1136/hrt.2009.190405 9

ATTRAL
La forme de l’amyloïdose



Rapezzi C. Arbustini E. Caforio A.L.P. and al. Eur Heart J 2013 May;34(19):1448-58 Sperry, B.W., Reyes B.A., Ikram A. and  al. JACC 2018;72(17):2040-50

La mutation génique impliquée Le moment du diagnostic 



Circulation: Heart Failure. 2019;12:e005407

EST-CE SI RARE QUE CELA?



13% HF-pEF

Eur Heart J. 2015 Oct 7;36(38):2585-94.

EST-CE SI RARE QUE CELA?



Aortic Stenosis and Cardiac Amyloidosis: Partners in Crime. Ternacle J et Coll. JACC. 2019.

European Heart Journal (2017) 38, 2879–2887

̴10-15% TAVI

European Heart Journal
(2020) 41, 2759–2767

EST-CE SI RARE QUE CELA?



EST-CE SI RARE QUE CELA?

≈10% 
canaux

carpiens



QUELS OUTILS POUR ARRIVER AU DIAGNOSTIC?

≤50% des cas d’ATTR avec CMP

ECG: Micro-voltage / pseudo ondes q

LABOS: Troponine – NTproBNP



PéricardeMyocarde Endocarde

Sténose aortique
Fuites mitrale et tricuspide

Épanchement péricardique

Merlini, NEJM 2003 – Chang JH, Korean J Med 2013

Hypertrophie
Dyfonction ventriculaire

Dilatation et dysfunction auriculaire

ECHOCARDIOGRAPHIE



Apparence du myocarde

« Granular sparkling »
Circulation 63, No. 1, 1981.

Siqueira-Filho A.G., Cunha C.L., Tajik A.J. and al. Circulation. 1981 Jan;63(1):188-96



Apparence du myocarde en 2022
AMYLOIDOSE PAS D’AMYLOIDOSE



Hypertrophie ventriculaire gauche

AL mATTR wtATTR HCM

Dorbala, S. Cuddy S. and Falk R.H. 
JACC Cardiovasc. Imaging. 2020 Jun;13(6):1368-83
Accessible en ligne: 10.1016/j.jcmg.2019.07.015

https://doi.org/10.1016/j.jcmg.2019.07.015


Hypertrophie Biventriculaire est plus marquante ++



Fonc9on systolique

Quarta CC, Solomon S.D., Uraizee I and al. 
Circulation. 2014 May;129(18):1840-49
Accessible en ligne: 10.1161/CIRCULATIONAHA.113.006242

Phelan D. Collier P., Thavendiranathan P. and al. 
Heart 2012 Oct;98(19):1442-8  Accessible en ligne: 10.1136/heartjnl-2012-302353

https://doi.org/10.1161/circulationaha.113.006242
https://doi.org/10.1136/heartjnl-2012-302353


Ternacle J et Coll. JACC: Cardiovascular Imaging 2016



Heart 2012;98:1442e1448.

HCM AS

CA CA

Se 93% - Sp 82%



ESC 2020
Zhang K.W., Sadhu J.S., Miller B.W. and al. 
JACC: Case reports 2020 May;2(5):1-5
Accessible en ligne: 10.1016/j.jaccas.2020.02.018

https://casereports.onlinejacc.org/content/2/5/809


Dysfonction diastolique

Klein A.L., Hatle L.K., Burstow D.J. and al. 
JACC 1989;13(5):1017-26
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/0735-1097(89)90254-4

>80%

Quarta CC, Solomon S.D., Uraizee I and al. 
Circulation. 2014 May;129(18):1840-49
Accessible en ligne: 10.1161/CIRCULATIONAHA.113.006242

https://doi.org/10.1016/0735-1097(89)90254-4
https://doi.org/10.1161/circulationaha.113.006242


Valves

Castaño A., Narotsky D.L., Hamid N. and al. 
Eur Heart J. 2017 Oct;38(38):2879-87
Accessible en ligne: 10.1093/eurheartj/ehx350

https://dx.doi.org/10.1093%2Feurheartj%2Fehx350


Nitsche, C. et al. J Am Coll Cardiol. 2021;77(2):128–39.



Oreillettes

Cleveland Clinic Journal of Medicine December 2017, 84 (12 suppl 3) 12-26



Épanchement péricardique >50%

Quarta CC et Coll. Circulation. 2014 May 6;129(18):1840-9. 



Différence en écho AL vs ATTR ?

Pagourelias ED et Al. Circ Cardiovasc Imaging. 2017



Quels outils pour arriver au diagnostic? IRM



67 patients → amyloïdose ≈ 5%



Quels outils pour arriver au diagnostic? 
Scintigraphie 99mTc-PYP/DPD/HMDP

ATTR +++                                                    AL +/-



GRADE 2 OR 3 POSITIF = SPECIFICITÉ ET VPP >98%

OBSERVATIONS ASSOCIÉES À L’ATTR-CM
• augmentation de la fixation myocardique du radiotraceur, qui est ≥ à la fixation osseuse (grade ≥ 2)
• comparaison quantitative avec la fixation sur le poumon controlatéral (rapport h/cl ≥ 1,5)



ATTENTION AUX FAUX 
GRADE 1 !



CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. and al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: h"ps://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034 Courtesy of T Damy

ALGORITHME DÉCISIONNEL

https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034


J Am Coll Cardiol 2016;68:1323–41

CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. et al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034

ALGORITHME DÉCISIONNEL

https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034


J Am Coll Cardiol 2016;68:1323–41

CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. and al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034

ALGORITHME DÉCISIONNEL

https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034


APRÈS LE DIAGNOSTIC… LA PRISE EN 
CHARGE

Importance de la multi- disciplinarité +++

> 12 spécialités
- Cardiologie, Hémato-oncologie
- Médecine Interne, Neurologie, Néphrologie, Gériatrie
- Gastro-entérologie, Hépatologie, Chirurgie de la main
- Radiologie, Médecine Nucléaire, Anatomo-Pathologie, 

Génétique
- Psychologie, Pharamacie…



LES TRAITEMENTS 
USUELS 

DE LA CARDIOLOGIE

CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. and al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034

LES TRAITEMENTS SPÉCIFIQUES EN AL

BORTEZOMIB, CYCLOPHOSPHAMIDE ET DEXAMETHASONE

TRANSPLANTATION DE CELLULES SOUCHES AUTOLOGUES

DARATUMUBAB

https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034




LES TRAITEMENTS 
USUELS 

DE LA CARDIOLOGIE
LES TRAITEMENTS SPÉCIFIQUES EN ATTR

Ruberg, F.L., Grogan M., Hanna M. and al. J Am Coll Cardiol. 2019;73(22):2872–91.
Accessible en ligne: 10.1016/j.jacc.2019.04.003

CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. and al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0735109719347291
https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034


NEURO-TTR open-label extension
Brannagan et Al. 2020

NEURO-TTR - N Engl J Med 2018;379:22-31.

Benson M.D., Waddington-Cruz M., Berk J.L. and al.
N Engl J Med. 2018 Jul;379(1):22-31
Accessible en ligne: 10.1056/NEJMoa1716793

N=178 patients, R 2:1, mATTR, avec atteinte neurologique

https://doi.org/10.1056/nejmoa1716793


N=225 patients, R 2:1, mATTR, avec neuropathie périphérique Baseline LV wall thickness ≥13 mm and no history of aortic valve disease or hypertension.
N=126 patients

All-cause hospitalization
and mortality.

Cardiac hospitalization and 
all-cause mortality.

Solomon S.D., Adams D., Kristen A. and al.  Circulation 2019 Sep;139(4):431-43
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1161/CIRCULATIONAHA.118.035831

https://doi.org/10.1161/CIRCULATIONAHA.118.035831


Adapted from Maurer MS, Schwartz J.H., Gundapaneni B. and al. 
N Engl J Med 2018; 379:1007–16.
Accessible en ligne: 10.1056/NEJMoa1805689

ATTR-CM pa3ents 
(N=441)
• Wild-type (n=335)
• Hereditary (n=106)

Stratified by presence or 
absence of variant TTR 

genotype and by baseline 
severity of disease (NYHA class)

R

2:1:2

Tafamidis 80 mg/d*
(n=176)

Tafamidis 20 mg/d*
(n=88)

Placebo*
(n=177)

Pooled tafamidis
(n=264)

*each + standard of care
(e.g., diurePcs)

Primary 
Efficacy 
Analysis

the ATTR-ACT Study 

18 to 90 years of age

Medical history of HF with at least 1 prior hospitalization for HF or clinical evidence of HF (without hospitalization) manifested by signs or 
symptoms of volume overload or elevated intracardiac pressures that required/requires treatment with a diuretic for improvement

Evidence of cardiac involvement by echocardiography with an end-diastolic interventricular septal wall thickness > 12 mm

Presence of amyloid deposits in biopsy tissue and presence of a variant TTR genotype and/or TTR precursor protein identification by 
immunohistochemistry, scintigraphy or mass spectrometry

https://www.nejm.org/doi/pdf/10.1056/NEJMoa1805689


Adapted from Maurer MS, Schwartz J.H., Gundapaneni B. and al. 
N Engl J Med 2018; 379:1007–16.
Accessible en ligne: 10.1056/NEJMoa1805689

https://www.nejm.org/doi/pdf/10.1056/NEJMoa1805689




LES TRAITEMENTS 
USUELS 

DE LA CARDIOLOGIE
LES TRAITEMENTS SPÉCIFIQUES EN ATTR

CCS guidelines 2020
Fine N.M., Davis M.K., Anderson K. and al. 
CJC 2020 March;36(3):322-34
Accessible en ligne: https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034

Ruberg, F.L., Grogan M., Hanna M. and al. J Am Coll Cardiol. 2019;73(22):2872–91.
Accessible en ligne: 10.1016/j.jacc.2019.04.003

https://doi.org/10.1016/j.cjca.2019.12.034
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0735109719347291


1) C’est d’abord y penser ! savoir porter 
notre regard partout

2) Structurer sa démarche diagnostique
et savoir quel examen demander, quand et 
pour qui!

3) Avoir une trajectoire de soins bien 
définie, idéalement multi-disciplinaire

4) Avancées thérapeutiques majeures 
aussi bien en AL qu’en ATTR

EN CONCLUSION, l’AMYLOIDOSE…



Communauté de pratique au 
Québec en amyloïdose 

cardiaque


