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BACKGROUND CLINICO - PERCHÉ SERVE STANDARDIZZARE L’ORGANIZZAZIONE REGIONALE/INTERREGIONALE?

Clinical characteristics of patients diagnosed with 
transthyretin amyloidosis

N=36
Age, median [IQR] 80.5 [76.1–84.6]
Gender (men) 27 (73.5)
Variant, N (%) 6 (16.7)

Ile88Leu 2
Val50Met 2
Phe84Leu 1
His110Asn 1

NYHA, N (%)
III/IV 4 (11.1)

Diagnostic Pathway
Outpatient Clinic, N (%) 11 (30.5)
Acute Heart Failure, N (%) 9 (25.0)
Stroke, N (%) 2 (5.5)
Syncope, N (%) 2 (5.5)
Family screening, N (%) 2 (5.5)
Pre-operative screening, N 

(%)
2 (5.5)

Coronary Syndromes, N (%) 1 (2.7)
Other, N (%) 7 (19.4)

Clinical characteristics of patients 
diagnosed with transthyretin amyloidosis

N=36
Time to diagnosis, 
months median [IQR]

8 [3–15]

>2 years, N (%) 5 (13.9)
Number of different 
specialists prior to 
diagnosis, median [IQR]

5 [3–8]

Heart Failure, N (%) 14 (38.9)
eGFR, ml/min/m2 47 [42–53]
NTproBNP 2,206 [1,457–

3,476]
NAC Stage, N (%) – 32 
patients

1 22 (68.8)
2 8 (25.0)
3 2 (6.3)

MOLISE - 2025

Mortality at 4 months:
5/36 patients – 13.9%

118 casi per milione di abitanti



Journal of Cardiac Failure, 2025 European Heart Journal, 2025



Epoca ‘Pre-Tafamidis’
N=160 pazienti

Rischio decesso ↑+5% per ogni mese perso

<6 mesi

>6 mesi

Fumagalli C., Zampieri M., et al Mayo Clinic Proceedings, 2021



Tini G. et al. European Journal of Heart Failure, 2023



1. L’ATTR ha una epidemiologia in crescita ed un ritardo diagnostico ancora significativo, entrambi 
diversi nelle varie regioni (ed anche all’interno di una stessa regione: effetto “post-code”)

2. Esiste una variabilità in termini di numero e organizzazione di centri di riferimento nelle varie 
regioni 

3. Esiste una variabilità nell’accesso alle terapie disponibili 

4. Esiste una variabilità in termini di Registri regionali/interregionali e flussi 

5. Esiste una variabilità nell’accesso alle dotazioni tecnologiche (Imaging/Test 
genetico/Telemedicina/Teleconsulto) 

BACKGROUND CLINICO - PERCHÉ SERVE STANDARDIZZARE 
L’ORGANIZZAZIONE REGIONALE/INTERREGIONALE?
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ESTREMA VARIABILITÀ IN TERMINI DI NUMERO E ORGANIZZAZIONE DI 
CENTRI DI RIFERIMENTO NELLE VARIE REGIONI 

Chimenti C., et al, Giornale Italiano di Cardiologia

Variabilità significativa in termini di 
centri prescrittori tra le varie regioni

Variabilità significativa nei tempi di 
accesso 

Variabilità nelle indicazioni alla 
prescrizione (es. ETÀ) o legata ai tetti di 
spesa regionali 



Modello di organizzazione
Ideale di Centro Riferimento

Fast-track diagnostico

Percorso prioritario per:
Prima visita e follow-up
•Scintigrafia ossea
•Dosaggio catene leggere
•RM cardiaca
•Diagnosi Fenotipica ed eziologica: Valutazione genetica, Biopsia , Anatomia Patologica, 
Proteomica (intra/extra-aziendale)

Strumenti
•Slot dedicati
•Codifica di priorità uniforme regionale

Team multidisciplinare strutturato (Amyloid Heart Team), con meeting periodici

 •Cardiologo, Geriatra (!)
 •Ematologo
 •Neurologo
 •Medico nucleare/Radiologo
 •Nefrologo
 •Altri specialisti: genetista

Strumenti
•Definizione rete aziendale 
•Referente aziendale (clinico/organizzativo) 

Case management infermieristico/Data Management
•Coordinamento appuntamenti,aderenza terapeutica, educazione del paziente, 
interfaccia con territorio, gestione tecnologia (telemedicina/telecomnsulto)

Strumenti
•Personale dedicato (in accordo con le direzioni aziendali)
•Formazione adeguata

Courtesy of Prof. G. Limongelli
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dal 2015: Registro 
SINFONIA

• 8 regioni hanno Registro autonomo

• 6 regioni hanno Registro interregionale (AREA VASTA Veneto)

• 6 regioni hanno Registro collegato con ISS

Codifiche diverse (RCG130, RFG060)

Bias nella definizione epidemiologica specifica

ESISTE UNA VARIABILITÀ IN TERMINI DI REGISTRI 
REGIONALI/INTERREGIONALI E FLUSSI 

I dati del registro non “parlano” con altri flussi (es. prescrizioni)



Proposta: 
Modello di PDTA NAZIONALE da calare a livello regionale (RIAC)

Courtesy of Prof. G. Limongelli



Modello Ideale di Rete “Tempo Dipendente” e “Competenza Dipendente”

Territorio 
Spoke

Cardiologia generale
Medicina interna / Geriatria
Neurologia

MMG e specialisti ambulatoriali

Compiti: Identificazione dei red flags ed invio all’hub secondo criteri 
standardizzati Compiti: 1) Identificazione dei red flags ed invio rapido 

all’hub secondo criteri standardizzati; 2) Gestione del 
follow-up (in coll. con Hub)

Hub (Centri Riferimento)

• Cardiologia avanzata / imaging avanzato
• Medicina nucleare (scintigrafia ossea)
• Laboratorio specialistico (catene leggere, genetica)
• Multidisciplinarietà strutturata

Conferma diagnostica
Fenotipizzazione (ATTR vs AL)
Prescrizione e follow-up delle terapie disease-modifying

**Il concetto di “tempo-dipendente” è diverso rispetto alle emergenze cardio-vascolari, ma si rifà all’abbattimento del ritardo
diagnostico (sospetto—>diagnosi), come principale indicatore di funzionamento

Hub II livello (Centri Coordinatori)
Coordinamento della rete
Trial clinici
Terapie innovative
Second opinion complesse
Formazione
Registro e ricerca

Courtesy of Prof. G. Limongelli



Registro Nazionale dell’amiloidosi cardiaca

Funzioni:

•Epidemiologia 

•Monitoraggio tempi diagnostici

•Valutazione esiti

•Programmazione risorse

Puo’ rappresentare strumento chiave per HTA e 

pianificazione, oltre che per la ricerca

REGISTRO AMILOIDOSI – ISTITUTO SUPERIORE DI SANITÀ

Courtesy of Prof. G. Limongelli



PROPOSTA DI STRUMENTI DI PROGRAMMAZIONE SANITARIA ED INDICATORI STANDARDIZZATI DI 

PERFORMANCE

Indicatori di processo
 •  Tempo medio sospetto → diagnosi definitiva
 •% pazienti con red flags inviati allo hub
 •% pazienti con algoritmo diagnostico completo
 •Tempo di accesso a scintigrafia/RM

Indicatori di esito
 •Stadio NYHA alla diagnosi
 •Tasso di ospedalizzazione per scompenso
 •Mortalità a 12–24 mesi
 •Qualità di vita (KCCQ o simili)

Indicatori di appropriatezza
 •% diagnosi ATTR confermate
 •% pazienti eleggibili trattati con terapia disease-modifying
 

Indicatori di equità
 •Variabilità territoriale dei tempi diagnostici
 •Accesso alle terapie innovative
 •Distribuzione geografica dei centri

Organizzazione
•Rete Aziendale Multidisciplinare dedicata
•Accesso dedicato (CUP)
•Slot diagnostici dedicati
•Case Manager
• Telemedicina/Teleconsulto/rete Territoriale

Contrattualizzazione e remunerazione
DRG / tariffe dedicate per:
•Percorsi diagnostici complessi
•Follow-up strutturato
•Valorizzazione del lavoro multidisciplinare

Indicatori di performance

Raccolta informazioni
• Collegamento Flussi
• Flussi amministrativi (Registro MR, farmaceutica, SDO, etc.)
• Registri AIFA  
• Registro clinico regionale/nazionale (RIAC-ISS dal 2026)  

Courtesy of Prof. G. Limongelli
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