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NOTA DEICOORDINATORI

Cari amici e colleghi,

il 2024¢é statoun anno davveroricco per il nostro Centro, un periodo
di consolidamento e di crescita in varie direzioni. Le novita piu
importanti, come sempre, riguardano le persone. A settembre
abbiamo festeggiatol’arrivo del Prof. Maurizio Pieroni a Firenze col
ruolo di Professore Associato di Malattie Cardiovascolari e, poche
settimane dopo, l'attribuzione dello stessoruolo al Dr. Francesco
Cappelli, che € ormai una presenza autorevole in campo nazionale
e internazionale nel settore dell’amiloidosi. L’arrivo di Maurizio ci
completaumanamenteeprofessionalmente, grazieallesuemolteplici
competenze: cardiomiopatie genetiche ma anche canalopatie e
soprattutto malattie infiammatore del miocardio e pericardio.
Proprio quello della Cardioimmunologia € il settore che gli & stato
chiestodi innovare e potenziare fin dal suoarrivo a Careggi,in tandem con il neonato ambulatorio
di Cardioreumatologia Pediatrica coordinato dal Dr. Giovanni Calabri. In questo anno, la squadra
si € potenziata soprattutto nel reparto della Trial Unit, ormai una squadrain sé e per sé, che fa
fronte alla crescentemole di lavoro sul versante dei databasee delle sperimentazioni cliniche, sia
a Careggi che al Meyer.

La sperimentazione di nuove terapie per le cardiomiopatie rappresentaormai il fiore all’occhiello
della nostra attivita. Oltre a confermare il ruolo di primo piano del Centro nei principali trial
su cardiomiopatia ipertrofica e amiloidosi, il 2024ci ha visti lavorare con grande impegno per
portare la sperimentazione con terapia genica al Meyer — per la malattia di Danon - e a Careggi
— per 'amiloidosi da transtiretina. Questorisultato é frutto di un intenso e complessolavoro di
squadra, spessosustrade poco segnate,attraversando complessita culturali e organizzative difficili
daimmaginare. Altrettanto intensa I’attivita di ricerca sul versantetraslazionale e no profit, con la
prosecuzionedei registri nazionali einternazionali, e dei due grandi progetti europei Horizon 2020,
lo SMASH-HCMelo StratifyHF. Quest’ultimo ci ha dato la possibilita di iniziare una collaborazione
ufficiale con il gruppo del Dr. Massimo Milli, direttore della SOD Cardiologia del’ASLToscana
Centro,che damolti anni rappresentaun punto di riferimento per il trattamento dello scompenso
cardiacosul territorio fiorentino. | risultati di questisforzi-in tutti i suoirisvolti, sonotestimoniati
da una produzione scientifica ampia e variegata, con oltre 90 lavori riportati su Pubmed nel 2024,
tra cui due studi sul New England Journal of Medicine. Sul piano della didattica, vorrei ricordare
il successodeidue Corsidi Perfezionamento Post-Laureasulle cardiomiopatie e sull'imaging delle
cardiopatie congenite pediatriche, oltre alla organizzazionedi vari simposi tra cui una riedizione
dellaormai tradizionale Masterclasssucardiomiopatia ipertrofica e amiloidosi. Lastbut not leastla
partecipazione attiva del Centro ainiziative del terzo settore, grazie ad una collaborazione sempre
piu stretta con AICARM (www.aicarm.it) , la onlus dedicataai pazienti con cardiomiopatie, il cui
presidente, Prof. Franco Cecchi, rappresenta da sempre un punto di riferimento per i pazienti
e i sanitari di riferimento. Insieme ad AICARMabbiamo dato il nostro contributo alla iniziativa
Cardiomyopathies Matter (https://cardiomyopathiesmatter.org/), con la presentazionein Senatoe
al Parlamento Europeo di proposte concrete a favore dei nostri pazienti e delle loro famiglie.

Come ogni anno, la soddisfazione per i risultati raggiunti € indissolubilmente legata al debito
di gratitudine versole persone che li hanno resi possibili. Senzavoler minimizzare le difficolta
logistiche e organizzative, la necessitadi supplire con la fantasia alle tante mancanze,i momenti
di stanchezza- possodire che la squadra c’éstata, ha funzionato, € cresciuta e, soprattutto, ce I'ha
messatutta per offrire ai pazienti un luogo di “cura” — nel sensopiu ampio del termine. Desidero
pertanto ringraziare tutti i medici, gli infermieri ei biologi del Centro cardiomiopatie di Careggi,
della Cardiologia Pediatrica del Meyer, i componenti della Trial Unit, gli assegnistidi ricerca, gli
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psicologi, gli specializzandiegli studenti con cui abbiamolavorato.Un grazieatutti i colleghi
di altri reparti e di altre discipline con cui abbiamo condiviso la multidisciplinarieta che &
conditio sine quanon per chi sioccupadi cardiomiopatie, ai componenti del Gruppo Fabry,
ai colleghi delle terapie intensive e dei reparti di degenzadeinostri due ospedali...elalista
potrebbe non finire mai. Un ringraziamento particolare al Prof. Francesco Annunziato,
Direttore del Dipartimento di Medicina Sperimentale e Clinica dell’Universita di Firenze,
alle Direzioni di Careggie del Meyer, alla Dr.ssaCristina Scaletti, alla Dr.ssa Raffaela De
Angelis, al Prof Carlo Di Mario, al Prof. Pierluigi Stefano,al Dr. StefanoDel Pace,al Dr. Paolo
Pieragnoli, al Dr. PasqualeBernardo, alle infermiere Katia Baldini e AlessiaTomberli, alla
Dr.ssaEleonora Insinna e al Dr. FaustoBarlocco. Non possonon ricordare il lavoro della
Prof. Serafina Valente, della Dr.ssa Sonia Bernazzali e del Dr. Luca Ragni, che si sono fatti
carico dei nostri pazienti piu fragili, durante le fasi piu avanzatedellaloro malattia.

Come sempre, 'ultimo e il piu importante ringraziamento va ai pazienti, alle famiglie e
alle associazioni,checi hanno arricchito durante tutto I’'anno, nei modi piu vari. Attraverso
la condivisione delle proprie prospettive sulla malattia, il coraggio di affrontare le
cure disponibili e quello - piu grande - di sopportare la mancanza di cure adeguate,le
dimostrazioni di fiducia, I'adesione alle sperimentazioni, 'essereinformati ed esigenti,
I’esserespessoindulgenti: ognuno ci ha lasciato qualcosa. Speroche dalle pagine di questo
annuario si possapercepire quanto questoricevere sia stato importante.

Buonalettura,

Prof. lacopoOlivotto
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NOTA DEICOORDINATORI

Negli ultimi decenninumerosi studi hanno dimostrato cheil sistema
immunitario svolge un ruolo importante nello sviluppo e nella
regolazione della funzione cardiaca. Dopo un infarto miocardico o
in rispostaad una infezione, un gran numero di cellule immunitarie

viene reclutato nel cuore per rimuovere il tessutoirreversibilmente
danneggiato, eliminare gli agenti patogeni e promuovere la
guarigione. In alcuni casiquestaattivazione del sistemaimmunitario

pud diventaredannosacausando un danno persistenteecontribuendo

alla evoluzione verso lo scompenso cardiaco. La attivazione di
processi inflammatori ed immuno-mediati rappresenta uno dei
meccanismi di progressionedi malattia e di destabilizzazioneclinica
in molte patologie miocardiche geneticamentedeterminate, quali la
cardiomiopatia aritmogena, le malattie da accumulo lisosomiale, la
cardiomiopatia dilatativa ed ipertrofica.

Lo studio delle complesse interazioni tra sistema immunitario e sistema cardiovascolare ha
portato numerosi gruppi di ricerca a focalizzarsisullo studio del cosiddetto “sistemaimmunitario

cardiaco”. Cellule del sistemaimmunitario infiltrano il tessuto cardiaco durante la gestazionee
rimangono nel miocardio, andando a costituire un sistemaimmunitario organo-specificoche per
tutta la vita svolgefunzioni essenzialisiain condizioni fisiologiche siain condizioni patologiche. Il
“sistemaimmunitario cardiaco”comprendediversitipi cellulari associatisiaallaimmunita innata
(macrofagi, neutrofili, mastociti, cellule dendritiche) sia alla immunita adattiva (linfociti T e B).
Molti di questitipi cellulari svolgonoun ruolo importante non solo nella omeostasitissutalee nella
risposta alle infezioni, ma anche nella regolazionedella normale funzione elettrica e contrattile
del tessutomiocardico.

In passato lo studio della inflammazione cardiovascolare € stato spesso confinato all’ambito
sperimentale o a studi clinici basati sulla analisi di siero e plasma da sangue periferico o piu
raramente su analisi tissutali richiedenti necessariamenteun approccio invasivo. | recenti rapidi
progressi nel campo dell’imaging cardiovascolare hanno notevolmente migliorato la possibilita
di studiarei processiinfiammatori alivello vascolaree miocardico, soprattutto con I'utilizzo della
risonanzamagneticacardiacae di metodiche piu sofisticatedi medicina nucleare. Analogamentele
possibilitadi caratterizzarelarispostaimmunitariacon studidi citofluorimetriaeproteomicaanche

susingolacellula, hannoincrementato esponenzialmentelepossibilitadi chiarirei meccanismiche
regolano larispostaimmunitaria sistemicaetissutale. La crescentecomprensione dei meccanismi
e dei processipatologici coinvolti apre inevitabilmente nuovi scenariterapeutici, con il potenziale
utilizzo di farmaci biologici in alcune malattie cardiovascolari e con la identificazione di nuovi
target terapeutici. Attualmente nuovi farmaci anti-IL1 (anakinra, rilonacept e canakinumab) ed
anti-IL5 (mepolizumab) sono utilizzati od in corsodi sperimentazionenelle pericarditi recidivanti
steroido-dipendenti, patologie che presentano una componente autoinfiammatoria in parte
sovrapponibile ad altre sindromi, quali la febbre familiare mediterranea o la sindrome di Still.
Le patologie del pericardio hanno una notevolerilevanza clinica, in quanto affliggono un numero
elevatodi pazienti, in generegiovani.

Questarapida evoluzione delle conoscenzee delle potenzialita di ricerca richiede necessariamente
lo sviluppo di una nuova area clinica e scientifica, trasversale a piu specialita in possessodelle
conoscenzenecessarieperla gestioneclinica dei pazienti e per lo sviluppo di nuovelinee di ricerca.
La cardioimmunologia € quindi il campo emergentedella medicina che studia le interazioni tra il
sistemacardiovascolareeil sistemaimmunitario in ambito clinico e scientifico.

Per questi motivi, nel contestodel Centro Interaziendale di Innovazione e Ricercaper la Diagnosi
e Cura delle Cardiomiopatie abbiamo attivato un nuovo programma di cardioimmunologia che
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operain stretta connessionecon la Immunologia Clinica, la Patologiagenerale,la Istologia
e diagnostica molecolare, I'lmaging cardiovascolare. Il programma & partito con la
creazionedi un “Ambulatorio di Cardioimmunologia” dedicato alla gestionedelle patologie
cardiachedi tipo infiammatorio edimmuno-mediato, diagnosticatein ambito cardiologico
ed internistico o nel contestodi altre specialita mediche. Il nostro ambulatorio garantisce
attivita diagnostica e di follow-up, andando a creare percorsi diagnostici e terapeutici
intraospedaliero ed extraospedaliero, accogliendo pazienti eventualmente riferiti da altri

centri regionali ed extraregionali.

In questo ambulatorio valutiamo pazienti affetti da miocardite acuta e cronica, pazienti
con sarcoidosi cardiaca, pazienti con evidenza di coinvolgimento cardiovascolare nel
contesto di sindromi o malattie autoimmuni ed autoinfiammatorie, con cardiomiopatie
geneticamente determinate con evidenza di una chiara componente infiammatoria,

con pericardite recidivante. L’attivita clinica del programma di cardioimmunologia € di
carattere multidisciplinare fondata sulla collaborazione tra diverse specialita e discussione
collegiale dei casicomplessiedelle opzioni terapeutiche. Fondamentali anche le necessarie
collaborazioni con altri centri nazionali ed internazionali che presentano programmi di
cardiommunologia analoghi.

Un programma di cardioimmunologia non puo prescindere da una intensa e sistematica
attivita di ricerca sia profit che non-profit che garantisca un costante miglioramento
del servizio di diagnosi e cura offerto a questi pazienti. Le nostre attuali linee di ricerca
riguardano principalmente lo studio della componente inflammatoria miocardica e
periferica nelle cardiomiopatie geneticamentedeterminate in relazione alla progressione
clinica, la caratterizzazione delle popolazioni linfocitarie attivate nel tessuto miocardico
e nel sangue periferico di pazienti con miocardite acuta, lo studio della predisposizione
genetica alla inflammazione miocardica e pericardica. Essenziale per questo tipo di
attivita di ricercala collaborazionescientifica con il Centro diagnosticodi citofluorimetria
e immunoterapia e con il centro di Istologia e diagnostica molecolare dell’Universita di
Firenze.

Crediamo che grazie allo sviluppo delle conoscenzee di nuove piattaforme terapeutiche,
I'inflammazione miocardica possa divenire in tempi brevi un bersaglio terapeutico
importante in molte patologie miocardiche sia acquisite sia geneticamentedeterminate.

Prof. MaurizioPieroni
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NOTA DEICOORDINATORI

La ricerca scientifica evidenzia come le malattie rare, come la
I’Amiloidosi e la malattia di Fabry, caratterizzate da un impatto
sintomatologico sistemico, hanno un elevato impatto sulla qualita
della vita dei pazienti. Pertale ragione € sempre piu rilevante attuare
una diagnosi precoce della malattia in modo da intraprendere
il trattamento quando il paziente € paucisintomatico. Gli indizi
diagnostici suggestivi di coinvolgimento cardiovascolare nella fase
preclinica dell’amiloidosi e della malattia di Fabry avviene con
strumenti quali I'elettrocardiogramma (ECG), I'ecocardiogramma
e la risonanza magnetica cardiaca (CMR). A questi possono seguire
esamipiu approfonditi come il test genetico. L'ambulatorio fornisce
quindi ai pazienti una diagnosi approfondita del coinvolgimento
cardiovascolare e lavora in rete con altre unit della AOUCper un
trattamento integrato del paziente.

Infatti, come emerso dall’analisi della vita dei pazienti con Anderson-Fabry e con Amiloidosi
e come indicato dalle linee guida, la sintomatologia di queste patologie rende necessario un
follow-up periodico gestito tramite approccio multidisciplinare composto da: medico pivot, team
multidisciplinare einfermiere patient manager.

Il medico pivot e rappresentatodacolui che sifa fautore della costituzione del teamdi clinici che si
occupanodellapresain carico del pazientecon Anderson-Fabryo con Amiloidosi). Nell’ambulatorio
della AOUCesistono medici pivot che possiedono expertise specifiche sul’Anderson-Fabry e sulla
amiloidosi, accompagnateda un interesse scientifico, che si occupano anche del trasferimento di
conoscenzaecompetenzeastudenti, specializzandi, dottorandi. Tali medici pivot sonoresponsabili
del gruppo multidisciplinare compostoda: neurologo, cardiologo, nefrologo, internista, genetista,
psicologo.

In accordo con le linee guida, pressol’'ambulatorio della AOUCVvi € un’altra figura fondamentale
nella gestionedella patologia di amiloidosi e di Fabry: I'infermiere. L’infermiere svolgeun lavoro
sia sul piano clinico (organizzandoriunioni periodiche del team multidisciplinare, prenotando
visite e gestendoil follow-up dei pazienti, segnalando al personale medico criticita emerse dal
paziente) sia sul piano della gestione del paziente (somministrando e monitorando la terapia).
All’interno di questaorganizzazionesi svolgel’attivita degli ambulatori di Amiloidosi e Fabry.

Nello specifico per quanto riguarda 'ambulatorio della amiloidosi cardiaca, le incrementate
conoscenze relative alla diagnosi hanno portato ad un progressivo incremento delle diagnosi
specialmentenella forma correlataalla transtiretina. In questomomento I’'ambulatorio Amiloidosi
seguein follow up circa 500pazienti con amiloidosi cardiacarisultando un punto di riferimento a
livello nazionalee internazionale. Il centro offre tutte le piu’ avanzateterapiedisponibili iniziando
dagli stabilizzatori della molecola della transtiretina passandoper il silenziamento della sintesi
proteica con gli oligonucletidi antisensoegli RNAdi interferenza. Grazieaquesteinnovative terapie
mirate abbiamo assistito a un notevole impatto con miglioramento sia della prognosi che della
qualita di vita dei pazienti con sopravvivenzeche solo pochi anni fa risultavano inimmaginabili.
Parallelamente I'ambulatorio cardiologico amiloidosi sta partecipando a numerosi studi
farmacologici sperimentali che hanno resodisponibile ai pazienti 'accessoaterapia di secondae
terza generazione.

In particolare al momento il centro partecipa allo studio di una terapia emergente basate su
editing genetico e degradazione mirata della transtiretina, basata sulla tecnologia CRISPR-
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Cas9che ha mostrato potenziale nel correggere direttamente le mutazioni genetiche
responsabili della patologia e quindi bloccare in modo definito il processopatologico con
una solasomministrazione. Una ulteriore strategiaterapeutica sperimentale attualmente
disponibile pressoil nostro centro si basasugli anticorpi removal un approccioinnovativo
in fasedi sviluppo che mira a rimuovere direttamente i depositi di amiloide nei tessuti.
Questa strategia si basa sull’'uso di anticorpi monoclonali che riconoscono e facilitano
la clearance delle fibrille amiloidi gia depositate, promuovendo la loro eliminazione
attraversoil sistemaimmunitario.

Perquanto riguarda la malattia di Fabry Le principali terapie presenti pressol’ambulatorio
per la malattia di Fabry con coinvolgimento cardiaco includono: Terapia enzimatica
sostitutiva (ERT), Terapia chaperonica e le terapie di supporto dello scompenso e delle
complicanze aritmiche e tromboemboliche.

Prof. Francesco Cappelli
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LE PERSONE

Azienda Ospedaliera Universitaria Careggi

PERSONALE MEDICO
Dr. Stefano Del Pace

Dr. Gianmarco Carrassa
Dr.ssaAnnamaria Del Franco
Dr.ssa Alessandra Fornaro
Dr.ssa Laura Sasso

Dr. Mattia Targetti

Prof. Carlo Di Mario
Prof. Francesco Cappelli
Prof. Maurizio Pieroni

DIAGNOSTICA GENETICA
Dr.ssa Elisabetta Pelo

Dr.ssa Beatrice Boschi
Dr.ssalLuisa Candita
Dr.ssaGiulia Carignani
Dr.ssalrene Giotti

PERSONALE INFERMIERISTICO
CarmenGirillo

Katia Baldini

Silvia Fantini

Laura Favilli

Barbara Giuliani

Grazia Pesare

PERSONALEMEDICOA CONTRATTO
LIBERO-PROFESSIONALE

Dr.ssaGiulia Biagioni

Dr.ssa Carlotta Mazzoni

Azienda Ospedaliera Universitaria Meyer

PERSONALE MEDICO
Dr.ssa Elena Bennati

Dr. Giovanni Calabri
Dr.ssaSilvia Favilli

Dr.ssa Silvia Passantino

Dr. Giulio Porcedda

Dr.ssa Gaia Spaziani

ASSEGNISTI DIRICERCA
Dr. Guglielmo Capponi

CARDIOGENETICA
Dr.ssa Francesca Girolami
Dr.ssaAdelaide Ballerini
Dr.ssa Alessia Gozzini

Centro Interaziendale di Innovazione e Ricercaper la Diagnosi e Curadelle Cardiomiopatie

PERSONALE INFERMIERISTICO
Sonia Assisini

Anna Maria Auriemma

BiancaBartolini

Stefania Cozza

Silvia Rossi

Benedetta Saponaro

StefanoTanini

PERSONALEMEDICOA CONTRATTO
LIBERO-PROFESSIONALE

Dr. Alberto Marchi

Dr. Mattia Zampieri
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PERSONALE DI RICERCA

AOU Careggi, AOU Meyer e Universita degli Studi di Firenze

PERSONALE MEDICO TRIAL UNIT
Prof. Carlo Di Mario AlessiaTomberli
Dr.ssaAlessia Argird Sara Giovani
Dr. Giacomo Bonacchi Martina Gori
Dr.ssa Chiara Zocchi
PROJECTMANAGER
DATABASE E REGISTRI Fausto Barlocco
Eleonoralnsinna
Leonardo Guasti MEDICI SPECIALISTI
Dr.ssaTeresaMartella IN FORMAZIONE ESTERNI
Dr. Edoardo Bertero
MEDICI SPECIALISTI Dr.ssa Elisa Frau
INFORMAZIONE
Dr. Andrea Barbagallo PSICOLOGI
Dr.ssaValentina Bogini Martina Smorti
Dr.ssa Federica Colio Francesca Pozza
Dr. Antonio Coscarelli
Dr. Tommaso Ducci AICARM
Dr.ssallaria Fanizzi Daniela Doveri
Dr.ssa Vera Fico Primo Botti
Dr. Enrico Finni Valerio Pelini
Dr. Manuel Garofalo Paola Baldassarri

Dr. Jacopo Giovacchini

Dr. Giulio Grandi
Dr.ssaEmilia Grimaldi
Dr.ssa Angela Guo

Dr. Valerio Indiveri

Dr. Francesco Losanno
Dr.ssa Alessandra Milazzo
Dr.ssaTiziana Minopoli

Dr. Gianmarco Natale
Dr.ssaGiorgia Panichella
Dr. Gioele Papi
Dr.ssaMatilde Papi

Dr.ssa Elena Pisani

Dr.ssa Maddalena Ragagnin
Dr. Samuele Salvi

Dr. Pietro Sciara

Dr.ssa Chiara Servoli

Dr.ssa Valeria Setti
Dr.ssaVeronica Vitiello Speranza
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PERSONALE A CONTRATTO SUFONDIDIRICERCA

CARDIOLOGI

4

&Y/

AlessiaArgird Giacomo Bonacchi
Fellows Fellows

B
Chiara Zocchi

AlessiaTomberli Sara Giovani Martina Gori

PROJECTMANAGER PSICOLOGA

Fausto Barlocco Francesca Pozza

DATABASE EREGISTRI
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Leonardo Guasti Eleonorainsinna Teresa Martella
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COLLABORAZIONI

Gruppi Multidisciplinari

MALATTIA DIFABRY
Dr.ssaDaniela Becherini
Dr. Leonardo Caroti

Dr. Lino Cirami
Dr.ssaMarta Daniotti
Dr.ssaEgrina Dervisci
Dr.ssaAmelia Morrone

Dr. Andrea Matucci
Dr.ssaCristina Nencini

Dr. Rudi Pecci

Dr.ssa Elena Procopio
Dr.ssaMarina Rinaldi
Dr.ssallaria Romani
Dr.ssaCristina Sarti

Dr. Rodolfo Tonin

Dr.ssa Alessandra Vultaggio

CARDIOMYOPATHY
SURGICAL UNIT

Dr. Pier Luigi Stefano
Dr.ssaluisa lannone

IMAGING

Prof. Vittorio Miele

Dr. Manlio Acquafresca
Dr.ssalLinda Calistri
Dr.ssa lsabella Fusi
Dr.ssaGiulia Grazzini
Dr.ssaSilvia Pradella
Dr. Roberto Sciagra

ERGOMETRIA

Dr.ssa CostanzaBurgisser
Dr. FrancescoFattirolli
Dr.ssaMaria Vittoria Silverii

MALATTIE RAREED
INFIAMMATORIE

Dr. Giacomo Emmi

Dr. Daniele Malandrino
Dr. Domenico Prisco
Dr.ssaletizia Urban

Dr. Augusto Vaglio

Centro Interaziendale di Innovazione e Ricercaper la Diagnosi e Curadelle Cardiomiopatie

ARITMOLOGIA

Dr. Matteo Beltrami

Dr. Luca Checchi
Dr.ssaEleonora Gabrielli
Dr. Paolo Pieragnoli

Dr. Giuseppe Ricciardi

SCIENZEDI BASE
Prof.ssa Elisabetta Cerbai
Prof. Raffaele Coppini
Prof.ssaCecilia Ferrantini
Prof. Leonardo Sacconi
Prof.ssa Chiara Tesi

MALATTIE METABOLICHE
Dr.ssaDaniotti Marta
Dr.ssa Procopio Elena
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ATTIVITA ASSISTENZIALE

Azienda Ospedaliera Universitaria Careggi

ATTIVITA AMBULATORIALE

L’attivita del’ambulatorio delle Cardiomiopatie, € rivolta alla diagnosi ed alla terapia delle
Cardiomiopatie Genetiche (Ipertrofiche, Aritmogene e altre Cardiopatie), Cardiomiopatie
Dilatative, Cardio-oncologia, Sindromi Aortiche e Malattie Primitive, Cardiomiopatie in Malattie
Rare, Amiloidosi Cardiaca. Inoltre viene effettuato il servizio di Cardiogenetica che rappresenta
un servizio di assistenzae ricerca per adulti con malattie rare di rilevanza cardiologica. Inoltre
vengono effettuate procedure di Miectomia Chirurgica.

Vengono eseguite anche prestazioni come Holter Cardiaco, Holter pressorio, Test da sforzo,
Ecocolordoppler Cardiaco da Sforzo e Test Cardiopolmonare.

Cardiomiopatie Genetiche:visite ambulatoriali ogni giorno dal Lunedi al Venerdi. Alla settimana
vengono visti circa 35pazienti.

Cardiomiopatie Dilatative e Trapianti: visite ambulatoriali ogni Martedi e Mercoledi pomeriggio e
Giovedie Venerdi mattina. Alla settimana vengono visti circa 28pazienti.

Cardi-oncologico: visite ambulatoriali ogni Lunedi, Mercoledi e Venerdi mattina. Alla settimana
vengono visti circa 18pazienti.

Sindromi Aortiche, Malattie Primitive (Sindrome di Marfan, Sarcoidosi,Immunologia e Fibrosi
Cistica): visite ambulatoriali ogni Lunedi mattina e pomeriggio. Alla settimana vengonovisti circa
10pazienti.

Cardiomiopatie in Malattie Rare (principalmente Malattia di Fabry e Emosiderosi): ogni Giovedi
pomeriggio. Alla settimana vengono visti circa 7 pazienti

Amiloidosi cardiaca: visite ambulatoriali ogni Mercoledi e Giovedipomeriggio eil primo el terzo
Venerdi del mese. Alla settimana vengono visti circa 32 pazienti.

Consulenzecardiologiche prime visite: Lunedi, Mercoledi e Venerdi. Alla settimana vengonovisti
circa 19 pazienti.

Visite di primo accessoCardiologico, che dal territorio vengono inviati in consulenzapresso la
nostra Cardiologia, le consulenzeinterne dai vari reparti e le richieste di Medicina del Lavoro. Alla
settimana vengono visti circa 46 pazienti.

Ambulatorio Cardioimmunologia (Cardiomiopatie inflammatorie e Pericarditi isolate o nel
contestodi malattie sistemiche):visite ambulatoriali ogni Lunedi pomeriggio.
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ATTIVITA ASSISTENZIALE

Azienda Ospedaliera Universitaria Meyer

ATTIVITA AMBULATORIALE

L’attivita della struttura organizzativacomplessadi Cardiologia Pediatrica é rivolta alla diagnosi ed
alla terapia delle Cardiopatie Congenite ed acquisite in epocafetale, Cardiomiopatie Ipertrofiche,
Cardiomiopatie Dilatative, Malattie Metaboliche, Cardiopatie Strutturali e Aritmie in epocafetale, e
Cardio-oncologia. Inoltrepresso 1aSOCvieneeffettuato il servizio di Cardiogeneticacherappresenta
un servizio di assistenzaericerca per i pazienti pediatrici ed adulti con malattie rare di rilevanza
cardiologica. Questo settore si propone come principale obiettivo quello di eseguire diagnostica
genetica nell’ambito delle Cardiomiopatie e Canalopatie Isolate o Sindromiche. Vengono eseguite
anche prestazioni come Holter Cardiaco, Holter pressorio, Testdasforzo, ecocolordoppler cardiaco
sforzo e test cardiopolmonare e studio elettrofisiologico.

Cardiopatie Congenite dell’Adulto e del Bambino: visite ambulatoriali Lunedi pomeriggio,
martedi pomeriggio e giovedi pomeriggio. Alla settimana vengonovisti 15pazienti con cardiopatia
congenite.

Cardiomiopatie Ipetrofiche edilatative e malattie metobaliche coninteressamentocardiaco: visite
ambulatoriali Lunedi Mattina e Mercoledi Mattina. Alla settimana vengonovisitati 10pazienti.

Cardiopatie strutturali e aritmie in epoca fetale e Disturbi del ritmo in eta pediatrica: visite
ambulatoriali Lunedi Mattina e Martedi Pomeriggio. Alla settimana vengonovisitati 10 pazienti.

Cardiopatie Acquisite del Bambino e Alire malattia cardiovascolari pediatriche: visite
ambulatoriali. Dal lunedi al venerdi con circa 15pazienti.

Cardioreumatologia: visite Ambulatoriali Mercoledi pomeriggio. Alla settimana vengono visitati
circa 7 pazienti.

Cardiogenetica: visite ambulatoriali Lunedi Mattina e Mercoledi Mattina. Alla settimana vengono
visitati 10 pazienti.

Cardiooncologia. Visite ambulatoriali Venerdi Mattina. Alla settimana vengonovisitato 6 pazienti.
Una volta al mese vengono eseguiti gli studi elettrofisiologici e di ablazioni transcatetere delle
aritmie.
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ATTIVITA DIRICERCA
Registri

ShaRe: The SarcomericHuman Cardiomyopathies Registry
(Registro delle Cardiomiopatie Sarcomeriche Umane)

Hypertrophic Cardiomyopathy Registry (HCMR) (NCT01915615)
Registro delle malattie rare di Genzyme.

Registroltaliano Cardiologico Malattia di Anderson Fabry.

Progetti subando

Share RO1
Hypertrophic Cardiomyopathy: Understanding the Heterogeneity of DiseaseExpressionsand Outcomes

Pensami (A Precision medicine-basedframework to pediatric patients with chronic diseases)

Progetti Europei

STRATIFY-HF
Artificial intelligence-baseddecison support systemfor risk stratification and early detection of
heart failure in primary anssecondarycare.

SMASH-HCM
Stratification, Management, and Guidanceof Hypertrophic Cardiomyopathy Patientsusing Hybrid
Digital Twin Solutions.

The RESPECTStudy
Use of interpretable artificial intelligence techniques for personalizedrisk prediction of sudden
cardiacdeathin patients with ischemic and non-ischemicleft ventricular dysfunction.

The OPTIPHARM-HF registry (NCT06192524)

is a prospective, multicenter, observational, national study of adult patients with symptomatic HF,

asdefined by current international guidelines, regardlessof ejection fraction. Both outpatients and
inpatients with chronic and acute decompensatedHF will be recruited. The study will enroll up

to 2500patients with chronic HF at approximately 35Italian HF centres. Patientswill be followed

for amaximum duration of 24months. The primary objective of the OPTIPHARM-HFregistry is to

assessprescription and adherence to evidence-basedguideline-directed medical therapy (GDMT)
in patients with HF. The primary outcome is to describe the prevalenceof GDMT use according to
target guideline recommendation. Secondaryobjectivesinclude implementation of comorbidity

treatment, evaluation of sequenceoftreatment introduction and up-titration, description of GDMT
implementation in the specific HF population, main causesof GDMT underuse, and assessment
of cumulative rate of cardiovascularevents. The OPTIPHARM-HFregistry will provide important

implications for improving patient care and adoption of recommended medical therapy into

clinical practice among HF patients.
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ATTIVITA DIRICERCA

Sperimentazioni Cliniche

MYK-461-007 (MAVA-LTE/CV027-003) A long-term safety extension study of Mavacamten (MYK-
461)in adults with Hypertrophic Cardiomyopathy who havecompleted the MAVERICK-HCM(MYK-
461-006) Oor EXPLORER-HCM (MYK-461-005) TRIALS (MAVA-LTE)

CY6022 An open-label study of CK-3773274for patients with symptomatic Hypertrophic
Cardiomyopathy (HCM)

CV029APhase2a,0Open-label,PilotStudytoEvaluateEfficacy,Pharmacokinetics,Pharmacodynamics,
Safety,andTolerability of MYK-224in Participantswith SymptomaticHypertrophic Cardiomyopathy
and Left Ventricular Outflow Tract Obstruction (MERCUTIO)

CV027-031odissey “A Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Clinical Study to Evaluate
Mavacamten in Adults with Symptomatic Non-obstructive Hypertrophic Cardiomyopathy” —
(Odissey)

Protocol ION-682884-CS2A Phase3 Global, Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled Study
to Evaluatethe Efficacy and Safetyof ION-682884in Patients with Transthyretin-Mediated Amyloid
Cardiomyopathy (ATTR-CM)

ION-682884-CS12An Open-Label Extension Study to Assessthe Long-Term Safety of Eplontersen
(ION-682884)in Patients with Transthyretin-Mediated Amyloid Cardiomyopathy (ATTR-CM)

AG10An Open-Label Extension and Safety Monitoring Study of Acoramidis (AG10)in Participants
with Symptomatic Transthyretin Amyloid Cardiomyopathy Who Completedthe Phase3 ATTRibute-
CM Trial (Protocol Number AG10-301)

MK1242 “Studio clinico di fase 2/3, randomizzato, controllato con Placebo,in doppio cieco, volto
avalutare l'efficacia, la sicurezzae la Farmacocinetica di Vericiguat in partecipanti pediatrici con
Insufficienza Cardiaca dovuta a Disfunzione Sistolica Sistemica del Ventricolo Sinistro (VALOR),
Codice Prot, MK 1242-035".

CV027-010 Mavacamten in Adolescent Participants (age 12 years to <18 years) with Symptomatic
Obstructive Hypertrophic Cardiomyopathy (HCM).

RP-A501-0123 PROTOCOL Gene Therapy for Danon Disease: A Phase 2 Study Evaluating the
Efficacy and Safety of Intravenously Administered Adeno-Associated Virus Serotype 9 (rAAV9)
Vector Containing the Human LAMP2 Isoform B Transgene (RP-A501;AAV9.LAMP2B)in Male
Patients with Danon Disease

Inozyme The ENERGY2 Study The ENERGY2 Study: An Open-Label Phase 3 Study to Evaluate the
Efficacy and Safetyof INZ-701in Infants with Ectonucleotide Pyrophosphatase/Phosphodiesterase
1 (ENPP1)Deficiency”

APOLLOB A Phase3,Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Multicenter Studyto Evaluate
the Efficacy and Safetyof Patisiranin Patientswith Transthyretin Amyloidosiswith Cardiomyopathy
(ATTR Amyloidosis with Cardiomyopathy)

LX4211.314 A Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, Parallel-group, Multicenter Studyto

Evaluatethe Efficacy and Safetyof SOtaglifloziN in symptomATic obstructive And non-obstructive
Hypertrophic CardioMyopathy (SONATA-HCM)

Centro Interaziendale di Innovazione e Ricerca per la Diagnosi e Curadelle Cardiomiopatie




Attivita 2024 19

ALXN2220-ATTRCM-301 A Phase 3, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, Multicenter
Study to Evaluate the Efficacy and Safety of ALXN2220in Adult Participants with Transthyretin
Amyloid Cardiomyopathy (ATTR-CM)

NTLA-2001 A Phase3,Multinational, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled
Studyto Evaluatethe Efficacy and Safetyof NTLA-2001in Patients With Transthyretin Amyloidosis
With Cardiomyopathy (ATTR-CM)”

AG10-501 A Phase 3, Randomized, Multicenter, Double-Blind, Placebo-Controlled Study of
Acoramidis for Transthyretin Amyloidosis Prevention in the Young (ACT-EARLYTrial)

ALN-TTRSC02-007 An Open-Label Extension Study Assessthe Safety and Efficacy of Vutrisiran
in Patients with Transthyretin Amyloidosis with Cardiomyopathy (ATTR Amyloidosis with
Cardiomyopathy)”

LX2020:RE A PHase 1/2 Study of the Safety and Efficacy of LX2020 Gene TheRapy in Patients
with ArrhythmOgenlic Cardiomyopathy (ACM) due to a PlaKoPhilin-2 (PKP2) Pathogenic Variant
RP-NI-A501-0223PROTOCOLAN Observational Study of Genetic Cardiomyopathy, Danon Disease
CY6023:A Phase 2/3 Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled and Open-label
Extension Trial to Evaluate the Efficacy and Safety of Aficamten in a Pediatric Population with
Symptomatic Obstructive Hypertrophic Cardiomyopathy
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ATTIVITA TERZOSETTORE

Le Associazionidei Pazienti

AICARMAPS
L’associazione AICARM APS — Associazione Italiana Cardiomiopatie —

o nasce a Firenze nel 2019 (AICARM Onlus).
Q I CQ rm E un’associazionedi volontari, pazienti, medici ed infermieri che
associazion mauana caroiomiorare 1OFNISCE SOStegnoai pazienti con Cardiomiopatia e alle loro famiglie,
promuovelaformazioneeladiffusionedi informazioni scientificamente
corrette e sostiene la ricerca scientifica sulle Cardiomiopatie. AICARM nasce a Firenze perché &
proprio in questacitta che,fin dal 1972,iniziano le osservazionisui primi pazienti, e si pongono
le basi per la costituzione, agli inizi degli anni 2000,dell’attuale Unit Cardiomiopatie presso la
AQOUdi Careggi—Firenze. AICARMottiene il riconoscimento giuridico con I'iscrizione al registro
regionale Toscanadelle persone giuridiche private al n. 1130nel 2020.Nel 2023¢ stata avviata la
procedura per la richiesta di iscrizione al Registro Unico del Terzo Settore (RUNTS)che, al suo
completamento, portera ad assumere la denominazione AICARM APS - Associazione Italiana
Cardiomiopatie.

La missione di AICARM consiste nell’informare e educareil paziente affetto da Cardiomiopatia
perché diventi protagonista consapevoledelle proprie scelteterapeutiche, sostenerlo nei periodi
difficili coinvolgendo seopportuno la famiglia, selezionarepunti di riferimento per I'assistenza
clinica e terapeutica, collaborare con le istituzioni per cambiare in meglio I'assistenzaed il
riconoscimento di diritti al paziente affetto da Cardiomiopatia, aiutare la ricerca scientifica,
incoraggiare l'insegnamento delle conoscenze sulla Cardiomiopatia ai medici e sanitari. Le
attivita di formazione e di diffusione di informazioni medico scientifiche sono svolte sotto la
supervisione del Comitato Scientifico di AICARM che & composto da autorevoli specialisti medici
di fama nazionale e internazionale. AICARM promuove il processo decisionale condiviso tra
medico epazientein unalogicadi partecipazioneconsapevoledel pazienteallescelteterapeutiche
proposte.

La formazione del paziente &€ una componente necessariaper giungere a questo obiettivo e con
questafinalita AICARM programma regolarmente corsi di formazione per “pazienti esperti”. Il
primo corsosiétenuto aFirenze nel novembre 2021e,vistoI'interessedei partecipanti tra pazienti
e familiari interessati ad acquisire maggiori conoscenzedelle Cardiomiopatie, si & continuato
con appuntamenti ricorrenti a Firenze, Milano, Viareggio e, nel corso del 2023,si aggiungeranno
anche Romae Arezzo. AICARM organizza corsi per la gestione delle emergenze cardiache, anche
in parallelo ai corsi per pazienti esperti, educandoi partecipanti alle tecniche di rianimazione
cardiopolmonare e all’'uso del Defibrillatore; i corsi sono organizzati per familiari di pazienti
affetti da cardiomiopatia.

Nel2022,AICARMhaavviatoil servizio “Cuori in Ascolto”: lo sportello di ascoltoche,grazieal lavoro
di volontari e specialisti, erogaservizi di sostegnoeinformazione ai pazienti con Cardiomiopatia.
In casodi necessita,gli utenti del servizio potranno ottenere sostegnopsicologico e confrontarsi
con altri pazienti in merito alle proprie esperienze di malattia e percorso terapeutico. Cuori
in Ascolto fornisce anche supporto economico a chi dimostri di trovarsi in evidenti difficolta a
sostenerespeseperle terapie e trasferte per motivi di curain altre regioni. | volontari di Cuoriin
Ascolto sono presenti anche pressogli ambulatori della Unit Cardiomiopatie di Careggi,grazie ad
un protocollo di intesa sottoscritto con ’TAOUCareggi, per offrire sostegnoai pazienti afferenti a
questiambulatori. AICARMha sottoscritto un protocollo simile con I'lstituto Auxologico IRCCSdi
Milano e hain corsoun programma di ampliamento per future collaborazioni con altri ospedali.
Oggi AICARM é una realta associativa attiva a livello nazionale, con soci provenienti da ogni
regione italiana, e dalle relazioni internazionali consolidate. Le informazioni sulle malattie da
Cardiomiopatia pubblicate da AICARM e gli aggiornamenti sulle novita terapeutiche sono un
punto di riferimento per i pazienti che cercanosul web risposte ai loro dubbi e interrogativi.
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AICARM aiuta i pazienti con Cardiomiopatia attraverso le seguenti iniziative: promuove
I’aggregazione dei pazienti affetti da Cardiomiopatia per favorire la condivisione delle
esperienze; con il servizio “Cuori in Ascolto” svolto da volontari esperti, offre sostegno ai
pazienti con Cardiomiopatia ed ai loro familiari, con I’eventuale supporto di sanitari esperti;
divulga informazioni sulle Cardiomiopatie, comprese quelle di origine genetica,che riguardano
I'’epidemiologia, i metodi diagnostici e le terapie disponibili; organizza corsi periodici di
formazione per pazienti esperti al fine di incentivare il processodecisionalecondiviso tra medico
e paziente; promuove la formazione dei familiari dei pazienti, per la gestione delle emergenze
cardiachetramite 'usodel defibrillatore automatico esterno;sensibilizzale autorita alla necessita
di installare Defibrillatori automatici esterni (DAE)nei luoghi di lavoroe nelle scuole;interagisce
con le autorita per migliorare I'assistenzaaipazienti con Cardiomiopatia, e risolvere i problemi
esistentiper il riconoscimento dell’invalidita civile el rilascio o rinnovo dei permessidi guida;
contribuisce alla ricerca scientifica di Universita, IRCSSeospedalifinanziando progetti condivisi
e collabora con le istituzioni per incentivare la formazione di medici e specialisti nella diagnosi
e cura delle cardiomiopatie.

ajcar™
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ATTIVITA TERZOSETTORE

Le Associazionidei Pazienti
ASSOCIAZIONE CUOREDI BIMBO

“L’Associazione é stata fondata nel 1995da alcuni genitori di bambini

cardiopatici con il fine di contribuire attraverso I'esperienza delle
@ famiglie, al miglioramento delle cure cardiologiche pediatriche nella

nostra regione. Da anni impegnata nel richiedere il potenziamento
della Cardiochirurgia toscana, I’Associazionesi & posta ulteriori obiettivi: Supportare le famiglie
negliiter burocratici per la tuteladei diritti dei bambini con cardiopatie.Costituireunacomunita
di famiglie con bambini cardiopatici al fine di favorire incontri e confronti tra i membri cosi
come avviene in altre realta nazionali. Eventi questi che reputiamo utili perché possono
suggeriresoluzioni alle problematiche della vita quotidiana dei piccoli e delle loro famiglie e non
solo. Sensibilizzare le istituzioni, i pediatri e i medici specialisti nell’applicazione delle nuove
vie di diagnosiprecoce possibili per molte cardiopatie congenite. Ottenere dagli enti preposti il
potenziamento del trasporto pediatrico protetto in Toscana.”

ASSOCIAZIONEDAVIDE IL DRAGO

DAVIDE “Davide Il Drago in onore e memoria di Davide (09/02/2006-25/10/2013),
un bambino Dragologo che speravadi vivere sino a Cent’anni e che
£L 7 nonostante la malattia diagnosticatale all’eta di 6 anni, ha potuto

vivere una vita assolutamentestraordinaria, siacome qualita di tempo
trascorso nella sofferenza sia come quantita di gioia e amore che ha
saputo dare e ottenere da tutti quelli che I’hanno conosciuto e amato. Davide viveva nel suo
mondo di bambino fatto di Amici, amavail fratello Tommaso piu’ di ogni altro e condivideva
con lui la passionedella musica, soprattutto quella per ballare I'hip pop e l’'ammirazione per la
Magiadi Harry Potter; |l coraggio e la carica incredibile di serenitacon la quale ha affrontato la
malattia, dentro e fuori gli ospedalidi Milano , erano assolutamentestraordinari. Cosiquando
Davide ha lasciato questo Mondo Terrestre, cavalcandoil suo Drago preferito per raggiungere
il suo “nonno Grillo”, il papa Michele si & incaricato della nostra missione. In data 04/03/2014¢é
stata costituita e registrata I’ Associazione “Davide il Drago”.

IL DRAGO

ASSOCIAZIONE NICCOTESTINI

“Abbiamo fondato I’AssociazioneNICCOTESTINIcon l'intento di creare
'/ ASSOCHZIONE in ciascunodi noi la consapevolezzadipoter salvareuna vita, di fornire
Niccolestini - |e nozioni di basesu come intervenire sull’arresto cardiaco improvviso
= e di promuovere la diffusione dei defibrillatori semiautomatici
esterni. E’ statisticamente provato che € possibile aumentare in modo
significativo la sopravvivenza all’arresto cardiaco procedendo alle immediate manovre di
Rianimazione Cardiopolmonare e al trattamento con Defibrillazione Precoceeffettuata dai laici
(semplici cittadini non sanitari) opportunamente formati e addestrati.La defibrillazione precoce
(entro 4/5 minuti dall’arresto) & I'unico intervento che puo riportare il cuore alla suafunzione
di pompa e quindi alla vita. Questotempo brevissimo € la ragione per la quale occorre che 'uso
del defibrillatore sia affidato anche ai laici, in quanto i soccorsi del 118 raramente possono
sopraggiungereentro quei pochi minuti. | corsi di formazione hanno la durata di 5 ore (quindi
non troppo impegnativi in termini di tempo) e sono codificati daLinee Guidalnternazionali che
indicano la condotta da seguire per soccorrere una personacolpita daarresto cardiaco. La nostra
associazioneé un centro di formazione accreditato pressola RegioneToscanaper il rilascio della
certificazione che abilita al’'usodel defibrillatore valida 2 anni sututto il territorio nazionale.”
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CONALBEA.P.S.

“I 07maggio2016Alberto € venuto improvvisamente amancare per una

. patologia cardiaca: la cardiomiopatia ipertrofica. La cardiomiopatia
(‘ﬁl”xﬁ*l’ebﬁ ipertrofica coinvolge le pareti cardiache determinandone wun
ispessimento potenzialmente pericoloso per il regolare flusso

sanguigno. Spessola malattia non comporta I'alterazione dello stile di vita dei pazienti, ma
talvolta puo causareinsufficienze cardiache ed aritmie, le quali possonoportare complicanze per
il paziente affetto. Nel casodi Alberto, la patologia si &€ presentata nella suavestepeggiore. La sua
scomparsaha lasciato tutte le persone che lo conoscevanoavvolte in un dolore tanto inaspettato
quanto inconsolabile, perché la sua grandezza d’animo era tale da essere percepibile anche
solamente nel modo in cui ti sorrideva per salutarti. Bastavanopochi minuti in suacompagnia
per rimanere piacevolmente colpiti ed entusiasti. “Era il buongiorno cheti accompagnavaanche
di lunedi mattina”. Chiunque abbia avuto la fortuna di conoscerloin vita ha avuto la percezione
della sua grandezzad’animo e del suo amore per la vita. Vita che i familiari e gli amici stretti
hanno decisodi portare avanti, seguendoquelli che erano i principi su cui poggiava:altruismo,
presenzae condivisione. Questapropensione versoil prossimo, il tendere la mano ogni volta che
ce ne fossebisogno, “essereuna squadrain campo come nella vita”, trovano terreno fertile grazie
allo sport di cui resterainnamorato fino alla fine: il basket.Nascecomegiocatorein giovanissima
eta, per poi diventare Istruttore Nazionale di Minibasket. Ecco perché l'idea di creare questa
Associazione: “ConAlbe A.p.s.”. Il nome rappresenta, oltre che I'abbreviazione di cognome e
nome “Contini Alberto”, la volonta e I'impegno di tutti versoun obiettivo comune: continuare a
vivere “ConAlbe”. Il vuoto che ognuno porta con séniente e nessunopotra colmarlo. Tuttavia, ci
auguriamo che questa Associazionepossaaiutarci a far rimaner vivida la memoria di Alberto,
contribuendo, al contempo, a raggiungereobiettivi concreti per gli altri.”

ASSOCIAZIONEAMILOIDOSIITALIANA —A.AM.I.

ASSOCIAZIONEAMILOIDOSI ITALIANA — A.AM.I. & nata nel gennaio
£, 2003conl’obiettivodicostituireun punto diriferimento permalati di vari
“;i' tipi di amiloidosi. Fino ad allora mancavaun’associazioneche offrisse
ai malati e ai loro familiari informazioni e indicazioni relativamente
a questamalattia, a volte sottovalutata o addirittura sconosciuta nello
stessoambiente medico.
Perquestomotivo un piccolo gruppo di persone,colpite direttamente oindirettamente (attraverso
un familiare o un amico) dalla patologia, ha decisodi impegnarsi per colmare la lacuna, dando
vita in questo modo ad una aggregazioneche pone al centro del proprio interesse il malato di
amiloidosi, siaper il principale profilo della diagnosie dellacura, siaper il profilo delle esigenze
connessealle particolari condizioni fisiche in cui versano molti di questi ammalati. Tuttavia
A.AM.l. non pu0 sostituirsi al medico curante né, di conseguenza,pudfornire valutazioni di tipo
medico per singoli casi, essendoun ente composto solo da pazienti eloro familiari: I'associazione
fornisce informazioni aggiornatesui centri di cura e sui trattamenti piu
accreditati. L’attenzione per il malato presuppone poi un preciso, preliminare impegno alla
sensibilizzazione e all'informazione sulla patologia, presso il pubblico in generale e piu in
specifico presso la classemedica, oltre che una costante attivita di sostegnoalla ricerca. Tra gli
obiettivi principali di A.AM.I vi édunque quello di divulgarel’informazione sull’amiloidosi, siain
ambiente medico che tra la popolazione, per accorciare il tempo della diagnosi che rappresenta
il primo fondamentale passoversouna possibile guarigione.
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A questifini nel corsodegli anni sono stati realizzati, in collaborazione con medici o associazioni
mediche, vari seminari e convegniin regioni o province diverse(Trento, Roma, Treviso, Milano),
usufruendo dellapartecipazioneedegli apporti di specialistidellapatologia. Estatoinoltrefornito
un contributo economico per la realizzazione del XlI Simposio Internazionale sull’amiloidosi
tenutosi a Roma nell’aprile 2010.Suun fronte parallelo, da tempo si € cercato di coinvolgere i
medici di medicina generale e i medici internisti nella formulazione del sospetto diagnostico
di amiloidosi, primo passaggioper arrivare tempestivamente a riconoscere la patologia e, di
conseguenza, a curarla.

Il primo grande problema é infatti ancora oggi quello di avere una diagnosi corretta in tempi
rapidi. L’amiloidosi presentaspessounavarieta di sintomi che facilmente portano aconfonderla
con altre patologie: da qui il ruolo centrale del medico di basee dell’internista, che —di fronte
a sintomi multiformi e riconducibili a piu patologie diverse — possanoformulare un’ipotesi di
amiloidosi (anchein forma alternativa), daapprofondire con esamiadeguatied appoggiandosi,se
necessario,ai Centri nazionali che si occupanoin specifico della patologia. In questaprospettiva
I’'associazione ha promosso ed intende promuovere la realizzazione di corsi di formazione
accreditati per il personale sanitario ed in ogni casoprevededi raggiungereil piu capillarmente
possibile i singoli protagonisti di questa sfida, anche attraverso la presenza e I'attivita in rete.
L’obiettivo di sensibilizzarela popolazione nei confronti della malattia ha portato I’'associazionea
ideare e produrre un breve spottelevisivo, apparsonegli anni su varie reti televisive e nei circuiti
cinematografici. Lo spot si avvale della partecipazione gratuita degli attori Sergio Castellitto,
Gianmarco Tognazzi, Claudio Santamaria e Pierfrancesco Favino, con la regia di Maria Sole
Tognazzi. A supporto dell’attivita dell’Associazione,mapure con finalita di contributo alla ricerca
sull’amiloidosi ed ai servizi in favore dei malati, sono stateorganizzateraccolte di fondi attraverso
iniziative di vario genere:tra gli eventipiu rilevanti del passato,il sostegnopluriennale ad una
grande vendita di beneficenza a Roma, presso I’Auditorium Parco della Musica (“Shopping di
Natale”). Tale evento ha permesso di raccogliere una consistente somma interamente devoluta
al Centro per le Amiloidosi di Pavia, presso il Policlinico San Matteo, per contribuire alla
ristrutturazione e al’ampliamento del padiglione destinato ai malati di amiloidosi (oggi“Centro
per lo studio e la cura delle amiloidosi sistemiche — Carlo Bernasconi”).
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