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Dziedziczna amyloidoza transtyretynowa (ATTR) to bardzo rzadka,
uwarunkowana genetycznie choroba nerwowo-miesniowa o postepujacym
i wyniszczajgcym charakterze. Jej przyczyng s3 mutacje w genie TTR,
ktory odpowiada za produkcje biatka w watrobie - transtyretyny.

Nieprawidtowa transtyretyna rozpada sie, tworzac toksyczne widkna amyloidowe,
ktére gromadza sie w roéznych narzadach i powodujg ich nieodwracalne
uszkodzenia.

Najczesciej uszkodzeniu ulegajg nerwy obwodowe i serce. ATTR zazwyczaj
ujawnia sie po 30 roku zycia.
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Objawy dziedzicznej amyloidozy transtyretynowej

e dretwienieimrowienie wdtoniachistopach

® utrata czucia w koriczynach

® nadwrazliwos¢ na bol

® ostabienie i skurcze miesni

® 0golne zmeczenie i stabos¢

® zaburzenia rytmu serca

® problemy z oddawaniem moczu

® trudnosci z chodzeniem

e dolegliwosci trawienne, takie jak nasilone biegunki lub zaparcia
® utrata masy ciata

e kardiomiopatia, czyli niewydolnos¢ serca

Skuteczna i szybka diagnostyka daje szanse na wczesne rozpoczecie leczenia,
ktére moze spowolni¢ postep choroby. Aktualnie w Unii Europejskiej
zarejestrowanych jest kilka terapii lekowych dla chorych na ATTR o réznych
mechanizmach dziatania.

W Polsce mozliwe jest refundowane leczenie w ramach dwdch programow
lekowych:

® B.162 ,Leczenie pacjentéw z kardiomiopatig”

Wskazaniem do tego leczenia jest uszkodzenie serca w przebiegu amyloidozy
transtyretynowej, stad leczenie jest prowadzone w osrodkach kardiologicznych.
Dla pacjentéw z ATTR, ktorzy majg uszkodzone zaréwno serce, jak i nerwy
obwodowe, moze by¢ ono niewystarczajgce.

® B.170 ,Leczenie dorostych pacjentéw z polineuropatig w I lub II stadium
zaawansowania w przebiegu dziedzicznej amyloidozy transtyretynowej”

W tym programie refundowany jest lek z grupy terapii genowych, czyli
oddziatujgcy bezposrednio na uszkodzony gen TTR. Leczenie to jest
prowadzone przez neurologéw.




