AMYLOIPOZA TTR

W Polsce istnieje nieliczna grupa osdb, ktére cierpig na rzadkg chorobe Rodzinng franstyretynowq polineuropatie amyloidowqg
(ang. Transhyretin Familial Amyloid Polineuropathy- w skrécie TTIR-FAP).. Jest fo bardzo rzadka (dziedziczna), postepujgca,

nieodwracalna i Smiertelna choroba neurodegeneracyjna, powodowana defektem genu odpowiedzialnego za kodowanie
biatka TTR.

Wiedza naszea o techorobie jest bardzo niska, brak jest wyspecjalizowanych osrodkéw. Diagnostyka to zwykle duze wyzwanie
dla lekarzy. W Polsce nie ma ustalonej $ciezki leczenia TIR FAP.

W naszym Stowarzyszeniu jest niewielu cztonkdw - zaledwie kilkanascie osdéb. Poprzez edukacje dgzymy do poprawy
diagnostyki choréb rzadkich, w tym naszej choroby. Liczymy, ze do Polski dotrg réwniez leki, pozwalajace przedtuzy¢ zycie i
zmniejszy¢ dolegliwosci zwigzane z chorobqg. Mamy fez swojqg strone internefowq, na ktérej znajda Panstwo wiele cennych
informacji na temat naszej choroby. A kolor niebieski na naszej stronie i ulotce, bedgc kolorem nadziei, dodaje nam otuchy i
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Odwiedsz te strone, aby dowiedzie¢ sie wiecej na temat choroby, jej objawéw oraz sposobéw uzyskania pomocy.
Dla siebie i dla swojej rodziny.

Chorobie nie mozna zapobiec, ale moina jg szybciej zdiagnozowad, lepiej leczy¢ i znacznie przediuzy¢ zycie chorego.

Co powinni§my wiedzie¢ o Amyloidozie-TTIR FAP?

-, ! %J Czym jest? TTR-FAP jest rzadko wystepujgcq, dziedziczng, postepujaca
‘ ZYT, chorobq, ktéra powoduje uposledzenie uktadu nerwowego. U osdéb chorych na TIR-
“@ PRZZAsErENf)w sIEAJ FAP wystepuje mutacja genu TIR, w wyniku ktére] mogg powstawaé nieprawidtowe i
- CZY TO NIE DOTYCZY CIEBIE | niestabilne formy biatka transtyretyny. Takie nieprawidtowe biatka mogg ulegac
POROZMAWIAJ akumulacii i tworzyé nitkowate struktury zwane wiéknami amyloidowymi.
Z LEKARZEM " |

Wtékna amyloidowe mogg tworzy¢ ztogi sie w  okre$lonych czesciach uktadu
nerwowego, zwanych obwodowym uktadem nerwowym. Takie ztogi mogqg réwniez
tworzy¢ sie w innych czesciach ciata, np. w sercu, nerkach lub oczach. Mogqg one
zaktécac czynnosci narzgdow ciata, powodujgc wystepowanie réznych objawdw.

Jaka jeSi fego przyczynd? Gtéwng przyczyng wystepowania sq rodzinne uwarunkowania genetyczne.

Oznacza to, ze choroba ta moze zosta¢ odziedziczona po biologicznych rodzicach, nawet jedli u zadnego z nich nie wystgpity
jej objawy. U niektérych pacjentéw wywiad rodzinny moze by<& pomocny we wczesnym rozpoznaniu choroby. Dlatego wazna
jest rozmowa z cztonkami rodziny na temat choroby TTR-FAP i jej objawdw.

JCIkie Sq ObjaWY? U oséb chorych na TIR-FAP wystepujq zasadniczo dwa rodzaje objawéw:

e Objawy ze strony uktadu czuciowo-ruchowego. Na przyktad, uczucie dretwienia i
mrowienia w konczynach gérnych i dolnych.

e Objawy ze strony autonomicznego uktadu nerwowego Objawy mimowolne, np.
frudnosci z oddawaniem moczu, niezamierzone obnizenie masy ciata i/lub biegunki
i zaparcia wystepujgce naprzemiennie.

Pierwsze objawy mogqg pojawic¢ sie juz w wieku 30 lat, ale mogq tez pojawic¢ sie pdzniej,
w zaleznosci od kilku czynnikdw. Objawy kliniczne i poczgtek choroby mogq by¢ rézne u
réznych oséb. UWAGA: TTIR-FAP moze by¢ podobna do innych choréb. Choroba jest
czesto btednie diagnozowana, poniewaz jej objawy mogg by¢ podobne do innych
choréb atakujgcych uktad nerwowy.

Informuj o wszystkim swoich lekarzy

By¢ moze odwiedzates réznych lekarzy w poszukiwaniu sposobu leczenia objawdw, ktére mogqg by¢ powigzane z TTR-FAP.

Bardzo wazne jest, aby przekazac lekarzowi wszystkie informacje i nie (" - )
PP . . AR R Badania genetyczne
pomijac niczego, chociaz mogtoby sie to wydawac niezwigzane i nieistotne. Badanie krwi, dzieki kiéremu mozna
(" Badania ) ziden’ryfil.<owoc': zmielt\iopy gen biatka TIR,
W zaleznoéci od wystepujgcych objawdw lekarz moze \_ powodujacy wystgpienie choroby. y
ZI§C|c yvykongr“ne rozny.ch. badan, olby dowiedzie¢ sie ~ Biopsja tkanki ~
wiecej o twojej chorobie i o tym, ktére narzgdy zostaty Lekarz pobiera maty kawatek tkanki (np.
ZOE].’rgkowcne. ) o ) ftuszczoweij) i sprawdza, czy nie zawiera on
Jedli jeszcze o tym nie rozmawidliécie, zapytqj lekarza o nagromadzonych nitkowatych struktur zwanych
\dwo badania: ) \_ Wtdknami amyloidowymi powodujgcymi chorobe. J

Istotna jest wczesna i doktadna diagnoza, obecne metody leczenia sq najskuteczniejsze na wczesnych etapach choroby




Pacjenci to dorosli w wieku 30-70+ z neuropatiq obwodowq

Wystepowanie jednego lub wiekszej liczby ponizszych objawéw klinicznych,

ktére mogq wzbudzaé podejrzenie zachorowania na TTR-FAP.

Objawy ze strony osrodkowego uktadu nerwowego Objawy ze strony oczu

Postepujace oteplenie
Baél gtowy

* Zmetnienie ciata szklistego
.

+ Ataksja

L]

-

.

-
* Jaskra

* Nieprawidtowoscl naczynlowe spojdwki
L]

Napady drgawek Stany przeblegajace z wystepowaniem brodawek

Niedowtad spastyczny
Incydenty podobne do udaru mézgu

Choroby nerek Objawy ze strony uktadu kraienia
* Blatkomocz

Blokl przewodzenia
* Nlewydolnoié nerek

-
* Kardiomiopatia
* Arytmia

* tagodna fala zwrotna

Zespot cieéni nadgarstka Objawy ze strony przewodu pokarmowego

* Mdtosel | wymioty

* Wezesne uczucle petnodc

* Biegunka

* Cleikle zaparcia

* Wystepujace naprzemiennie biegunki | zaparcia
+ Niezamierzona utrata masy clata

Neuropatia autonomiczna

* Niedoci$nienle ortostatyczne

* Nawracajace zakaienia drég moczowych 0
2 powodu zastoju moczu
* Zaburzenia erekgji 0

Zaburzenla potliwosc

Obwodowa neuropatia czuciowo-ruchowa

Typowa neuropatia aksonalna, zaleina od diugodci
widkien nerwowych, symetryczna | nieuchrennie
postepujaca w kierunku od dystalnego do proksymalnego

Bardzo wazne jest staranne zebranie wywiadu w celu wykrycia przypadkéw tych objawdw podmiotowych i
przedmiotowych w przesztosci lub wczesniej zdiagnozowanych przypadkéw TIR-FAP u cztonkdw rodziny, ktére moga
wskazywac na podwyzszone ryzyko zachorowania.

Pamietaqj, Ze mozesz sie z nami skontaktowaé
-
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