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Was ist Amyloidose? 

Überbegriff seltener Erkrankungen

1 pro 100.000 Einwohner pro Jahr in Europa

Amyloid entsteht durch Fehlfaltung von 

abnormalem Eiweiß (Proteine)

genetische Ursachen

Knochenmarkserkrankung

Langzeitdialyse 

chronische Entzündungen, Infektionen

Alter

36 verschiedene Proteine

Amyloid Ablagerungen beeinträchtigen 

verschiedene Organsysteme



Arten der Amyloidose

AL-Amyloidose

häufigste Form

Beginn im Knochenmark

Plasmazellen  Antikörper 

Fehlfaltung „freier Leichtketten“ 

Ablagerung von Amyloidfibrillen

Niere, Herz, Nervensystem, Darm, Milz

vergrößerte Zunge, Hautveränderungen



Arten der Amyloidose

AA-Amyloidose

 Konzentration Serum-Amyloid-A-Protein

bei chronischen Infektionen und 

Entzündungen zb rheumatische

Erkrankungen, entzündliche 

Darmerkrankungen, Tuberkulose, Lupus,…

Fehlfaltung  Amyloid

Niere, Leber, Milz, Darm



Arten der Amyloidose

ATTR-Amyloidose

erbliche Form, altersbedingt  

Transthyretin ist ein Transportprotein für 

Schilddrüsenhormon und Vitamin A

mutiertes oder normales (Wildtyp)

Transthyretin-Protein  Amyloid

Nervensystem, Herz, Augen, Niere



Arten der Amyloidose



Symptome bei Amyloidose

nicht leicht zu erkennen

unspezifische Symptome

Gewichtsverlust

Müdigkeit

Kurzatmigkeit

Schmerzen, Kribbel- und Taubheitsgefühl, 

Kraftminderung in den Beinen, Armen, Händen

Gangunsicherheit

Verstopfung, Durchfall, Völlegefühl

Gewichtsverlust

einzelnes Organ – systemisch 

Nieren 70%

Herz 50%

Nervensystem 30%

Gastrointestinaltrakt, Leber, Milz, Lunge



Niere

Übermäßige Konzentration von Eiweiß im Urin (Proteinurie)

Herz

steifes verdicktes Herz (restriktive Kardiomyopathie)

therapierefraktärer unregelmäßiger Herzschlag (Arrhythmie) 

bei normalem oder  Blutdruck

unerklärliches Herzversagen

Nervensystem

Taubheitsgefühl, Kribbeln, Schmerzen in Zehen, Finger, Füße, Hände, Beine, Arme 

(Polyneuropathie, Karpaltunnelsyndrom)

Schübe von Verstopfung und Durchfall, Benommenheit/Schwindel beim Aufstehen

(autonome Neuropathie)

Leber 

vergrößerte Leber (Hepatomegalie) bei nicht vorhandenem Alkoholkonsum, 

keine sonstige Erklärung, meist normale Leber-Bluttests

Symptome bei Amyloidose



Transthyretin assoziierte 

familiäre Amyloid Neuropathie (TTR-FAP)

sehr seltene Erberkrankung

gehäuft in Portugal, Schweden, Japan 

in Europa ca. 1,1/100.000 Einwohnern/Jahr

> 140 verschiedene Mutationen im TTR Gen

Männer sind häufiger betroffen als Frauen

20. – 70. Lebensjahr

Transthyretin (TTR) ist ein Transportprotein für Schilddrüsenhormon und

Vitamin A 

 mutiertes TTR führt zur Fehlfaltung und Bildung von Amyloid

 Ablagerung im peripheren und autonomen Nervensystem

Wildtyp-Typ Form – ohne Mutation

>65 Jahre

bevorzugt Beteiligung des Herzens



TTR-FAP – Symptome

neurologische Beteiligung

Beteiligung anderer Organsysteme

Herz, Augen, Niere, Gastrointestinaltrakt



TTR-FAP – Symptome

Formen

TTR-FAP mit frühem Beginn - 30. – 40. Lebensjahr

TTR-FAP mit spätem Beginn - > 50 Lebensjahr

Rasch fortschreitende beidseitige Polyneuropathie + mindestens 1 von

positive Familienanamnese

frühe autonome Störungen

gastrointestinale Beschwerden

unerklärter Gewichtsverlust

Kardiomyopathie oder Rhythmusstörungen

beidseitiges Karpaltunnelsyndrom – va bei Männern

Niereninsuffizienz

Glaskörpertrübung 



TTR-FAP – Stadieneinteilung



TTR-FAP – Diagnose

Nervenleitgeschwindigkeit (NLG) oder Elektromyografie (EMG) zur

Bestätigung der Polyneuropathie

Weitere Untersuchungen (Immunhistochemie, Massenspektroskopie) charakterisieren 
Art des Amyloid 

Elektronenmikroskop

Genetische Testung ist erforderlich!

Management nach Diagnose

kardiologische Untersuchungen

augenärztliche Untersuchungen

nephrologische Untersuchung

Biopsie von Nerven, Bauchfett, Speicheldrüsen

Nachweis von Amyloid durch spezielle Färbungen (Kongo Rot)



TTR-FAP – Therapie



symptomatische Therapie

neuropathische Schmerzen: Pregabalin, Gabapentin, Amitriptylin, Duloxetin

Diarrhoe: Loperamid

Obstipation: Domperidon

Orthostatische Dysregulation: ausreichend Flüssigkeit und Ernährung, 
antihypertensive Therapie evaluieren, rasche Positionswechsel meiden, …

krankheitsmodifizierende Therapien 

Lebertransplantation

TTR-Stabilisierung

Supprimierung der TTR-Synthese

TTR-FAP – Therapie



TTR-FAP – Therapie



TTR-FAP – Therapie



Adams et al. 2016 Curr Opin Neurol

TTR-FAP – Therapiealgorithmus 



TTR-FAP – in Österreich 
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TTR-FAP – Tafamidis

Mauer et al. 2018 NEJM



TTR-FAP – Tafamidis

Mauer et al. 2018 NEJM



TTR-FAP – Tafamidis

ATTR-ACT Studie



TTR-FAP – Inotersen

Benson et al 2018 NEJM

NEURO-TTR Studie



Adams et al. 2018 NEJM

APOLLO Studie

TTR-FAP – Patisiran



Amyloidose – Diagnosealgorithmus


