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The patient pathway and clinical method

The cardiomyopathy-oriented approach is based

on interpreting clinical and instrumental findings to 

suspect and ultimately generate a phenotype-based

aetiological diagnosis to guide disease-specific

management.

The identification of red flags is a crucial aspect of 

the initial work-up. 

The aims are: 

(i) establishing and characterizing the presence of a 

cardiomyopathy phenotype; 
(ii) identifying the underlying aetiological diagnosis. 





L’APPROCCIO ALL’AMILOIDOSI CARDIACA E’ FONDATO SUL “SOSPETTO” DI MALATTIA E 
RICHIEDE  UN LAVORO DI SQUADRA
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Uomo 57->64 anni

APR: ipercolesterolemia, IRC (GFR 53 ml/min), tendinopatia capo lungo del bicipite, 

sindrome del tunnel carpale bilaterale operato, ipotensione ortostatica (mai iperteso)

• 2016 Accesso in PS per palpitazioni e discomfort toracico  indagini «negative»;

*ECG: RS, BAV I, EAS; *Ecocardio: FE 60%, SIV 13 mm

• Successivamente sintomatico per dispnea da sforzo e astenia; non diagnosi eziologica;

• 01/2023 NYHA III, *Eco: SIV 20 mm, PP 18 mm, FE 40%, pattern restrittivo 



64 anni

*CoroTC: NON  malattia coronarica significativa (IVA media 40%, CDx prox 30%). 

*CardioRM: SIV 29 mm, ipocinesia globale, LGE diffuso transmurale nei segmenti 

basali e subendocardico in sede medio-apicale e dei m. papillari  suggestiva per AC

*Scintigrafia con traccianti ossei: Perugini 2 (NON  componente monoclonale)

* Test genetico: negativo per mutazioni TTR

AMILOIDOSI DA TRANSTIRETINA WILD-TYPE



Scintigrafia: Perugini 2

SIV 30 mm

Severa disfunzione biventricolare, pattern restrittivo



Time to diagnosis 29 months 3 months 3 months 4 months



• eGFR < 45 ml/min/1.73m2
• NT-proBNP > 3000 ng/L
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PROPOSAL: To replace the single diagnostic cut-off of 

12mm with LV wall thickness values indexed by height2.7. 

Alternative would be to calculate a cut-off for women based 

on the mean height of men and women in Europe (1.77m and 

1.65m, respectively)

Given 12mm the cut-off for men, the corresponding cut-off 

for women would be 12mm*(1.65/1.77)=11mm. 

FINDING: Women may reach the 12 mm threshold when 

their disease is more advanced, possibly leading to 

underdiagnosis or delayed diagnosis. 



Overall 4.8% had ATTRwt-CM

8.8% of males aged 60 to 85 years had undiagnosed 

ATTRwt-CM

21.2% of men over 70 years with a BMI <30 

Kg/m2 had undiagnosed ATTRwt-CM

125 women and 125 men who had surgery for bilateral 

carpal tunnel syndrome in the previous 5 to 15 years 

underwent diagnostic work up for amyloidosis

No case of AL amyloidosis was identified





411 patients with CA: 120 AL-CA; 291 ATTR-CA

During a median FUP of 33 months (21-46), LQRSVs 

independently predicted CV death in both AL CA 

(HR: 1.76; P =0.031) and ATTR CA (HR: 2.64; 

P=0.005). 
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FE Vsin 45%.

Deposizione di amiloide secondo uno schema a ’’doppio gradiente’’: 

basale-apicale e subendocardico-subepicardico.



• VSin VTDi 57 ml/m2, FE 53%
• SIV 17 mm
• VDx ipertrofico, FE 55%
• Diffuso incremento del segnale T2
• LGE subendocardico diffuso con inadeguato T.I., 

interessamento delle pareti atriali
• Incremento di T1 mapping e ECV (50%)



FINALITA’ DELLA RETE ITALIANA DELL’AMILOIDOSI CARDIACA

• Creare contatti stabili tra centri disegnando e supportando PDTA condivisi che assicurino a tutti i pazienti 

equità ed  una diagnosi e cura allo stato dell’arte;

• Garantire  un accesso dedicato alla diagnostica avanzata con RM cardiaca, medicina nucleare, BEM 

(esecuzione e interpretazione), tipizzazione dei depositi di amiloide (immuno-microscopia elettronica e 

spettrometria di massa);

• Promuovere la ricerca;

• Facilitare i processi di rimborsabilità dei nuovi farmaci da parte degli enti regolatori (AIFA), consentendo 

alle Società Scientifiche di divenire interlocutrici degli enti regolatori anche rispetto a scenari 

controversi (es NYHA III); Redigere documenti nazionali finalizzati alla standardizzazione dei processi di 

cura e alla descrizione dei modelli organizzativi complessi legati alla malattia (PDTA) elaborati con il 

contributo di Centri con consolidata esperienza di referenza ed attività in Rete.




