RAZIONALE

L'amiloidosi € una patologia rara, caratterizzata dalla deposizione di proteine normali
o anomale, mal ripiegate (misfolding), aggregate in foglietti, in vari organi e apparati
dove danno vita ad un danno d'organo progressivamente evolutivo, in particolare a
carico dei reni, cuore, sistema nervoso periferico e apparato gastrointestinale.

Si riconoscono varie forme di amiloidosi, la pit comune delle quali & I'amiloidosi AL,
da deposizione di catene leggere, sequita dalla amiloidosi a transtiretina (ATTR),
mutata o wild type.

L'amiloidosi AL é causata dalla aumentata produzione di catene leggere da parte di
un clone plasmacellulare e si associa spesso a malattie linfoproliferative, in particolare
il mieloma multiplo, e, talvolta, anche alle gammapatie monoclonali di significato
indeterminato (MGUS). Le catene leggere prodotte in eccesso possono andare
incontro ad errato ripiegamento e formare fibrille insolubili che si accumulano negli
organi target.

L'amiloidosi ATTR ¢ correlata alla deposizione negli organi target di una transtiretina
anomala (detta mutata o variante), oppure alla deposizione di transtiretina normale
(detta wild-type) che, tuttavia, va incontro ad un ripiegamento errato. La deposizione
della sostanza amiloide, lenta nel tempo, compromette severamente il
funzionamento degli organi interessati, in particolare cuore e rene.

La presentazione della malattia pud essere subdola e difficile da riconoscere per
lunghi periodi, e cido causa il notevole ritardo diagnostico che generalmente
caratterizza questa patologia. Le difficolta diagnostiche e il conseguente ritardo
terapeutico sono alla base della severita della malattia e della frequente diagnosi in
fase avanzata che compromette la qualita della vita e spesso anche la possibilita di
trattamento.

Linteressamento cardiaco, frequente in tuttii tipi di amiloidosi sistemiche e quasi mai
isolato, ad eccezione delle forme di amiloidosi ATTR wild-type in cui pud presentarsi
come unica localizzazione, rappresenta il fattore prognostico piu severo quoad-vitam
per questi pazienti.

L'approccio terapeutico dell’amiloidosi e differente in base al tipo di sostanza
amiloide e deve essere basato sul corretto inquadramento diagnostico e sulla
completa valutazione di tutti gli organi e apparati coinvolti.

Per quanto detto € importante definire dei percorsi diagnostico-terapeutici in grado
di diagnosticare con certezza le varie forme di amiloidosi per rispondere
prontamente e con chiarezza alle esigenze dei pazienti; pertanto, obiettivo del corso
sara quello di confrontarsi con un gruppo di esperti per uniformare i percorsi
diagnostici e valutare le opzioni terapeutiche piu appropriate per il trattamento dei
pazienti stessi.
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