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AL vs ATTR: impatto dell’algoritmo diagnostico



ATTR AL

Progressione più lenta Maggiore componente 
infiammatoria

Trattamento precoce migliora la prognosi



AL vs ATTR: procedimento diagnostico

Consensus ESC 2021



Traccianti riconosciuti: 
DPD – HMDP - PYP



European Journal of Heart Failure (2026) 00, 1–2 

4949 pz con AL 
confermata

Biochemical triple testing to exclude monoclonal gammopathy for non-biopsy diagnosis of 
transthyretin amyloid cardiomyopathy

Valori di riferimento 
differenti secondo 
GFR



Scenari clinici

#1 scintigrafia ossea 
negativa ed es. ematologici 

negativi

#2 scintigrafia ossea 
negativa ed es. ematologici 

positivi

#1 scintigrafia ossea positiva 
ed es. ematologici negativi

#4 scintigrafia ossea positiva 
ed es. ematologici positivi



Perugini 2-3

Test genetico

#1 scintigrafia ossea positiva 
(Perugini 2-3)  ed es. 
ematologici negativi



European Journal of Heart Failure (2023)25,515–524Possibile sottodiagnosi della patologia in individui > 70 yrs

2029 patients with 
ATTR-CM 

(median age 79 years at 
diagnosis)

20%.7% ATTRv-CM



Non sospetto cardiologicoQuadro cardiologico sospetto

Risonanza magnetica cardiaca

Biopsia tissutale

#2 scintigrafia ossea 
negativa (Perugini 0-1) ed es. 

ematologici positivi



Dove bioptizzare?
BIOPSIA ENDOMIOCARDICA BIOPSIA EXTRACARDIACA
• Necessaria quando solo il cuore è 

coinvolto
• Maggiore invasività (1-3% 

complicanze)
• Va effettuata in centri esperti

• Grasso periombelicale o ghiandole 
salivari

• Sensibilità alta per AL (84%) ma 
bassa per TTR  (45% vTTR -15% wt-
TTR)



Come leggere la biopsia
Immunoistochimica con 

microscopia ottica
Spettrometria di massa

Minore costo
Bassa specificità per AL

Cross-reazione tra anticorpi

Costo intermedio
Necessitò di buona tecnica di 

fissazione del tessuto ed 
esperienza del patologo

Costo elevato
GOLD STANDARD!

Immunoistochimica con 
microscopia elettronica



Non è un’amiloidosiQuadro estremamente suggestivo

Risonanza magnetica cardiaca

Biopsia tissutale (cuore)

#3 scintigrafia ossea 
negativa (Perugini 0-1) ed es. 

ematologici negativi
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Biopsia tissutale cardiaca/
extracardiaca

#4 scintigrafia ossea positiva 
(Perugini 2-3) ed es. 
ematologici positivi

Amiloidosi TTR Coesistenza AL/TTR
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TAKE HOME MESSAGES

✓ ATTR ≠ AL: stessa infiltrazione, diversa malattia

✓ Scintigrafia + triple testing sono il cardine della diagnosi 
moderna

✓ ATTR: Perugini 2-3 + es. ematologici negativi. Negli altri casi 
la conferma istologia è necessaria

✓ La tipizzazione corretta dell'amiloide guida la terapia e 
cambia la prognosi




