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Il CUORE

Il cuore & l'organo principale dell’apparato cardio-
circolatorio. E localizzato nella cavita toracica, in una
zona centrale chiamata mediastino, costituito pre-
valentemente da tessuto muscolare e circondato da
un sacco fibroso, il pericardio. E formato da quattro
camere: due nella parte superiore (atri) e due nella
parte inferiore (ventricoli). Si contrae regolarmente e
continuamente, pompando sangue a tutto il corpo.
Lefficienza di tale attivita si basa sulla contrazione
ordinata di tutte le fibre (cellule) muscolari dei ven-
tricoli. La contrazione ritmica e coordinata della mu-
scolatura cardiaca & generata dagli impulsi elettrici
che originano nel cuore e lo attraversano.

Le cardiomiopatie sono malattie caratterizzate da
alterazioni strutturali del muscolo cardiaco o da
anomalie nel sistema di conduzione, che riducono
la capacita contrattile del cuore. Le forme piu comuni
sono la cardiomiopatia ipertrofica, la cardiomiopatia
dilatativa, la cardiomiopatia aritmogena, la tachicar-
dia ventricolare polimorfa catecolaminergica, sindro-
me di Brugada, la sindrome del QT lungo e sindrome
del QT corto.

LA CARDIOMIOPATIA IPERTROFICA

La Cardiomiopatia Ipertrofica & caratterizzata da un
ispessimento eccessivo del muscolo, piu comu-
nemente nel setto interventricolare (setto muscolare
che separa il ventricolo sinistro dal ventricolo destro

In un cuore normale, le cellule (cardiomiociti) che
compongono il muscolo cardiaco si trovano sono or-
ganizzate in fasci, ben allineate, con minima interpo-
sizione di fibrosi. Invece, nel cuore ipertrofico le cellu-
le sono disposte in maniera disorganizzata (disarray)
con interposizione di abbondante materiale fibrotico.
Di conseguenza il muscolo cardiaco non riesce a
contrarsi in maniera ottimale, diventando progres-
sivamente piu rigido con riduzione della funzione di
pompa.

La Cardiomiopatia Ipertrofica colpisce 1 individuo
su 500 e puo avere una causa genetica, dovuta ad
un difetto (una mutazione) in uno o piu geni; infatti in
oltre il 50% dei casi si riesce ad identificare la mu-
tazione del gene responsabile della Cardiomiopatia
Ipertrofica.



SINTOMI

La maggior parte delle persone con Cardiomiopatia
Ipertrofica non ha sintomi o ha pochi sintomi che re-
stano stabili per tutta la vita adulta. Alcuni individui,
pero, sviluppano sintomi gravi che possono peg-
giorare nel corso degli anni. Cio pud essere dovuto
allinsorgenza di aritmie (ritmo cardiaco anormale) o
alla rigidita del muscolo cardiaco che rende difficile la
normale contrazione del cuore. | sintomi piu comuni
sono la dispnea (affanno), il dolore toracico, le pal-
pitazioni ma, si possono anche verificare sincopi
(perdita di coscienza) o arresto cardio-circolatorio
per I'insorgenza di aritmie maligne.

LA CARDIOMIOPATIA DILATATIVA

La Cardiomiopatia Dilatativa € caratterizzata da una
dilatazione del ventricolo sinistro o di entrambi i ven-
tricoli. Questo comporta una incapacita del cuore a
pompare sangue in maniera adeguata a tutto il cor-
po causando uno scompenso cardiaco (accumulo
di liquido nei polmoni, nelle gambe, nel’laddome ed
in altri organi). Nella maggior parte dei
la Cardiomiopatia Dilatativa ha
» un decorso lento, al
punto che la funzionali-
ta cardiaca pud essere
notevolmente = com-
promessa, prima che
venga diagnosticata
la patologia. In al-
cuni casi pud asso-
ciarsi anche insuffi-
cienza mitralica.

La prevalenza di Cardiomiopatia Dilatativa non &
ben nota, in quanto il numero dei soggetti affetti &
sottostimato. Diverse sono le cause che possono
favorire lo sviluppo della Cardiomiopatia Dilatativa
come coronaropatie, ipertensione arteriosa, infezioni

virali, malattia autoim-
muni, esposizioni a
sostanze tossi-
che (come ad
esempio alcol
e droghe) o
gravidan-
za. Solo
nel 30% (1

su 3) dei
casi di Car-
diomiopatia
Dilatativa vi &
una chiara pre-
disposizione fa-
miliare alla malattia e
una causa genetica.

SINTOMI
La maggior parte delle persone con Cardiomiopatia
Dilatativa ha pochi sintomi ma negli anni possono
manifestare problemi che necessitano di terapie me-
diche, di trattamenti avanzati (es. impianto di resin-
cronizzatore), fino ad arrivare al trapianto di cuore.
Il sintomo principale della Cardiomiopatia Dilatativa &
rappresentato dallo scompenso cardiaco. | pazienti
riferiscono “fiato corto”, edemi alle caviglie, tensione
addominale, stanchezza e persino tachicardia. In al-
cuni casi la Cardiomiopatia Dilatativa pud presentare
aritmie maligne.



LA CARDIOMIOPATIA ARITMOGENA

La Cardiomiopatia Aritmogena € una cardiomiopatia
geneticamente determinata, caratterizzata da una
progressiva sostituzione fibro-adiposa del mio-
cardio che pud causare aritmie. Viene piu frequen-
temente colpito il ventricolo destro, ma il coinvolgi-
mento pud anche essere biventricolare. L'aspetto
essenziale della Cardiomiopatia Aritmogena consiste
in alterazioni delle molecole (proteine) che man-
tengono insieme le cellule del muscolo cardiaco.
Nei pazienti affetti le proteine non si organizzano in
maniera appropriata e non riescono a tenere salda-
mente uniti i miociti, con conseguente allontanamen-
to delle cellule cardiache e morte cellulare. Succes-
sivamente, le cellule morte vengono sostituite da

tessuto adiposo (grasso) e cicatriziale. La parete del
ventricolo interessata da tale riarrangiamento tende
ad assottigliarsi, presentando complicanze come
aritmie maligne ed incapacita di pompare il sangue
in maniera adeguata.

Sono affetti da Cardiomiopatia Aritmogena circa 1 su
2000-5000 individui; frequentemente la malattia ha
una causa genetica ed in circa il 50% dei casi si
riesce ad identificare la mutazione del gene respon-
sabile.

SINTOMI

Nella Cardiomiopatia Aritmogena, i sintomi sono do-
vuti prevalentemente ad alterazioni strutturali e
dinamiche del ventricolo destro e possono variare
dall’extrasistolia complessa fino alle tachiaritmie ven-
tricolari maggiori, sostenute o non sostenute. Le arit-
mie ventricolari possono essere asintomatiche(non
percepite dal paziente) o essere avvertite come car-
diopalmo, vertigini, svenimenti o presentarsi come
sincope (perdita di conoscienza) e morte improv-
visa (arresto cardio-circolatorio in pieno benessere).
In alcuni casi, 'alterazione nella struttura miocardica
del ventricolo destro puo portare ad insufficienza di
pompa con consegnente scompenso cardiaco.

LA TACHICARDIA VENTRICOLARE
POLIFORMA CATECOLAMINERGICA

La Tachicardia Ventricolare Polimorfa Catecolami-
nergica € una rara patologia cardiaca che provoca
un battito cardiaco accelerato, conosciuto come
Tachicardia Ventricolare, durante esercizio fisico
o stress emotivo. La Tachicardia Ventricolare Po-
limorfa Catecolaminergica, sebbene possa essere
diagnosticata in qualsiasi eta, & principalmente ri-
scontrata nei bambini e nei giovani. La causa della
tachicardia ventricolare & riconducibile ad un’aumen-
tata concentrazione di calcio all’interno delle cel-




lule cardiache. Se il battito cardiaco (tachicardia ven-
tricolare), eccessivamente rapido, non si normalizza
in breve tempo (secondi), vi €& il rischio che il sangue
non venga pompato in maniera adeguata al resto del
corpo, con conseguenti vertigini, sincopi (perdita di
coscienza) e persino morte improvvisa.
Circa 1 su 10.000 individui e affetto da Tachicardia
Ventricolare Polimorfa Cateco-
laminergica. La malattia
ha una causa geneti-
ca, cioé é causata
da un difetto (una
 mutazione) in
~ uno o piu geni
che possono es-
sere trasmessi
all'interno delle
famiglie. 1 geni
noti responsabili
della Tachicardia
Ventricolare Poli-
morfa  Catecolami-
nergica codificano per
il recettore cardiaco del-
la rianodina (RYR2), respon-
sabile del 55-65% dei casi, e per la calsequestrina
cardiaca (CASQ2), responsabile del 2% dei casi.
Questi due geni RYR2 e CASQ2 producono due di-
verse proteine fondamentali al controllo dei livelli di
calcio allinterno delle cellule cardiache.

SINTOMI
La Tachicardia Ventricolare Polimorfa Catecolami-
nergica si manifesta prevalentemente nei bambini
e nei giovani. | sintomi piu comuni sono le palpita-

zioni, la sincope (perdita di conoscenza) e il col-
lasso, in particolar modo durante I'esercizio o stress
emotivo. Pud non essere semplice fare la diagnosi,
poiché I'elettrocardiogramma risulta completamente
normale in fase di riposo e pud presentare anomalie
(tachicardie ventricolari) durante la prova da sforzo.

LA SINDROME DI BRUGADA

La Sindrome di Brugada € una rara malattia in cui la
funzione elettrica del cuore é alterata, perché viene
compromesso il trasporto del sodio nelle cellule
cardiache. Cio pu0 predisporre ad aritmie ventrico-
lari maligne.

| pazienti possono presentare tre caratteristiche elet-
trocardiografiche  diverse

(pattern). La diagno-
si della Sindrome
viene posta solo
in presenza
del pattern
elettrocar-
diografico
di tipo 1
(conosciu-
to come
patter spon-
taneo). In al-
cuni soggetti il
pattern di tipo 1
non si presenta in
modo chiaro ed univo-

€0, ma si puo ottenere sommini-

strando una lenta infusione di Ajmalina o di Flecaini-




de. Se un soggetto non ha alcun sintomo e presenta
un pattern elettrocardiografico di tipo 2 o 3, anche
dopo il test all’Ajmalina, & difficile fare una diagno-
si ed & consigliabile eseguire visite cardiologiche di
controllo.

3k La prevalenza stima-
JL Irs ta della Sindrome
di Brugada e di 1

caso su 2000-

5000 sogget-

ti. Riconosce

___':Irl,.:l"- _,_.l una causa ge-
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netica, il prin-
cipale gene
alla base di
questa malat-
tia € SCN5A,
che codifica per
il canale del sodio

I e
all'interno delle cellu-

le cardiache.

T
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SINTOMI

La Sindrome di Brugada pud manifestarsi con verti-
gini, palpitazioni, malore e talvolta morte improv-
visa. La diagnosi puo risultare complessa in quanto
molti soggetti sono asintomatici e si pud assistere
a cambiamenti del tracciato elettrocardiografico du-
rante gli episodi febbrili con aumento del rischio di
aritmia.

LA SINDROME DEL QT LUNGO

La Sindrome del QT lungo € una malattia che coin-
volge l'attivita elettrica del cuore. L'intervallo QT
e la misurazione ottenuta all’elettrocardiogramma
(ECG) di una parte del battito cardiaco. Durante
ciascun battito cardiaco, I'impulso elettrico che at-
traversa il cuore induce il miocardio a contrarsi e di
conseguenza a pompare sangue in circolo. Non ap-
pena il miocardio si & contratto, deve avere il tempo
di recuperare e rilasciarsi prima che arrivi I'impulso
elettrico successivo. La durata di questo intervallo di
tempo € chiamata QT. Nei pazienti con Sindrome del
QT lungo, l'intervallo QT é piu lungo del normale. In
presenza di un intervallo QT lungo, I'impulso elettri-
Co successivo potrebbe arrivare quando il muscolo
non ha ancora completato la fase di recupero dalla
contrazione precedente, e cid pud

indurre il cuore a battere piu
velocemente, provo-
cando vertigini, sinco-
pe e persino morte.
Circa 1 su 2000
individui e affet-
to dalla Sindro-
me del QT lungo
(prevalenza della
malattia). In circa
7 pazienti su 10
si riesce ad identi-
ficare la mutazione
del gene responsabi-
le della malattia. | geni

QT INTERVAL

piu frequentemente coinvolti
sono: KCNQ1, KCNH2 e SCN5A.




SINTOMI

La sindrome del QT lungo pud colpire molto spesso
bambini e giovani. Il sintomo piu comune ¢ la sinco-
pe (caduta a terra con perdita di coscienza). Questi
sintomi spesso sopraggiungono durante attivita che
aumentano il battito cardiaco e il livello di adrenalina
in circolo, come ad esempio durante attivita fisica,
stati emotivi e forti rumori improvvisi. Alcuni sog-
getti possono non presentare alcun sintomo, per tale
motivo la diagnosi puo risultare complessa.

LA SINDROME DEL QT CORTO

La Sindrome del QT corto € una malattia estrema-
mente rara caratterizzata da un anomalo intervallo
QT all’elettrocardiogramma (ECG) e da un’elevata
suscettibilita a sviluppare gravi aritmie. Nei pazienti
con Sindrome del QT corto, l'intervallo QT & piu corto
del normale. La valutazione clinica
7 non evidenzia segni di car-
diopatia strutturale. Lo
studio elettrofisiologi-
. CO puo evidenziare
\ intervalli refrattari
molto brevi a li-
vello sia atriale
che ventricolare
con facile indu-
zione di fibrilla-
zione ventricola-
re e fibrillazione
atriale.
Riconosce una
causa genetica con

una trasmissione auto- oRs
somica dominante. R

Nei pazienti affetti
da sindrome del
QT corto, sono
state identificate
mutazioni nei

geni KCNQ1,
KCNH2 e

KCNJ2, che
codificano per
proteine di tre
differenti canali del
potassio delle cellu-
le miocardiche.

‘ Intervallo PR
S

Intervallo ~

SINTOMI

Le manifestazioni cliniche sono multiple e diverse,
con soggetti asintomatici, e soggetti con fibrillazio-
ne atriale o sincope. L'arresto cardiaco rappresenta
la prima manifestazione clinica in oltre un terzo dei
casi, per lo piu tra la seconda e la quarta decade d’e-
ta, soprattutto nei maschi. Tuttavia & stata osservata
anche in neonati nei primi mesi d’eta.




TERAPIA DELLE CARDIOMIOPATIE

La terapia per la Cardiomiopatia Ipertrofica, Di-
latativa ed Aritmogena ¢ finalizzata a controllare i
sintomi e a diminuire il rischio di aritmie maligne. La
terapia si focalizza sulla riduzione della frequenza
cardiaca (battito cardiaco) e sul controllo delle arit-
mie nel tentativo di ridurre il rischio di un arresto car-
diaco. La maggior parte dei sintomi viene controllata
mediante i beta-bloccanti e gli ACE-inibitori.

L'impianto del defibrillato-
re cardiaco (ICD) viene
preso in considera-
zione in presenza di
una sintomatologia
che non risponde
alla terapia medica,
o di un arresto car-
diaco resuscitato o
di un rischio elevato
di morte improwvvisa.
Il dispositivo viene pro-
grammato in modo appro-
priato e personale per ciascun
paziente e monitorizza in ogni istante I'attivita elettrica
del cuore riconoscendo le aritmie maligne. Puo tratta-
re gravi e improvvise aritmie inviando impulsi elettrici
0 addirittura una scarica elettrica al fine di ripristinare il
ritmo cardiaco normale.

| farmaci prescritti per ridurre il rischio di aritmie nella
Tachicardia Ventricolare Polimorfa Catecolaminer-
gica sono rappresentati dai betabloccanti, che vengo-
no utilizzati per ridurre gli effetti dello sforzo fisico e

dell’eccitazione sul cuore. | betabloccanti fanno bat-
tere piu lentamente il cuore, permettendo al sangue
di riempire le cavita cardiache (ventricoli) prima che
queste si svuotino per il sopraggiungere di un nuovo
impulso elettrico. Alcune volte si possono aggiungere
altri farmaci ad esempio la flecainide. Per i pazienti
che non hanno avuto beneficio con le cure mediche
o che hanno avuto un arresto cardiaco, deve essere
presa in considerazione la possibilita dell'impianto di
un defibrillatore cardiaco.

La maggior parte dei soggetti affetti da Sindrome di
Brugada non necessitano di trattamento farmacolo-
gico e l'impianto di un defibrillatore cardiaco viene
preso in considerazione solo in presenza di aritmie o
di un rischio elevato di averne. Esistono farmaci che
possono peggiorare la patologia e che vanno evita-
ti ('elenco di tali farmaci € disponibile sul sito www.
brugadadrugs.org).

Per la sindrome del QT lungo non esiste una cura,

tuttavia la diagnosi permette di evitare I'assunzione
di sostanze note che provocano l'allungamento ul-
teriore dell’intervallo QT. Il trattamento farmacologi-
co con betabloccanti & mirato a prevenire i sintomi,
essi non accorciano l'intervallo QT ma riducono gli
effetti dell’adrenalina sul cuore. In alcuni pazienti, &
opportuno aggiungere altri farmaci ai betabloccanti
o impiantare un Defibrillatore Cardiaco se il paziente
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ha avuto un arresto cardiaco. Alcuni farmaci posso-
no prolungare l'intervallo del QT e per questo motivo
peggiorare la malattia. Sul sito http://crediblemeds.
org é consultabile I'elenco dei farmaci che possono
influenzare I'intervallo QT.

Anche per la sindrome del QT corto, non esiste
una cura, tuttavia, per l'elevata incidenza di morte
improvvisa, I'impianto del defibrillatore rappresen-
ta attualmente la terapia di prima scelta in soggetti
ad alto rischio (ad esempio soggetti sopravvissuti
ad arresto cardiaco, con sincope o con forte storia
familiare di morte improvvisa). Attualmente, sono in
atto studi sulla chinidina che si € dimostrata efficace
nell’aumentare la durata dell’intervallo QT e nel pre-
venire l'induzione di fibrillazione ventricolare, un’arit-
mia maligna.

CARDIOMIOPATIA E GRAVIDANZA

Prima di intraprendere una gravidanza & importan-
te discutere con il cardiologo dei potenziali rischi
connessi ed apportare eventuali cambiamenti
farmacologici, poiché non tutti i farmaci — tra cui i
betabloccanti — sono indicati du-

rante la gestazione. Quando
questi vengono utilizzati si
)\ raccomanda di program-
%  mareil parto in ospedale,
~—=w»_  acausa di una possibile
diminuzione del battito
- cardiaco del nascituro.
~ Nei primi mesi dopo il
_ parto, si consiglia alle ma-
~» dri di sottoporsi a controlli
cardiologici per un aumentato
hio di sviluppare aritmie.

STILE DI VITA E SPORT

Esistono raccomandazioni per prevenire le aritmie
maligne in soggetti con Cardiomiopatie, tra cui:

® cvitare sport intenso, agonistico e sollevamento
pesi;

® eseguire periodiche visite cardiologiche per monito-
rare eventuali cambiamenti del ritmo e della struttu-
ra cardiaca;

® esortare i propri familiari a sottoporsi ai test di scre-
ening.

FOLLOW UP

Il cardiologo di riferimento consigliera, ad ogni sog-
getto affetto il follow-up piu adeguato in considerazio-
ne dei sintomi, del trattamento, dell’eta e delle linee
guida. La diagnosi di Cardiomiopatia e la possibilita
di trasmettere tale condizione alla prole possono ge-
nerare preoccupazioni e innumerevoli interrogativi.
Per tale motivo, presso i centri specializzati, medici
e psicologi con esperienza in questo settore sono
disposizione dei pazienti e dei loro familiari per forni-
re assistenza e supporto.

TEST GENETICO

L’analisi genetica viene eseguita su un prelievo ema-
tico del paziente. Presso il nostro centro, la ricerca
di mutazioni responsabili delle Cardiomiopatie viene
eseguita utilizzando test genetici di ultima gene-
razione (NGS). Identificata la mutazione, si procede
allo screeening genetico anche nei familiari al fine di

scoprire i soggetti sani ma portatori della muta-

e




zione a cui vanno eseguiti controlli cardiologici fre-
quenti ed i soggetti non portatori della mutazione
e pertanto non predisposti a sviluppare la malattia.
Purtroppo, ad oggi, non sono noti tutti i geni respon-
sabili delle varie
forme di Cardio-
miopatie, pertan-
to anche se non
viene trovata al-
cuna mutazione
allanalisi gene-
tica, non si puo
escludere  una
causa genetica
ed ereditaria del-
la malattia.

SCREENING FAMILIARE

Nei casi in cui, in un paziente affetto da Cardiomio-
patia viene riscontrata una mutazione genetica, i fa-
miliari di primo grado (madre, padre, fratelli, sorelle
e figli) dovrebbero sottoporsi al controllo cardiologico
presso gli ambulatori di cardio-

miopatie ed eseguire lo 7

screening  genetico.
| familiari nei quali
viene riscontrata la
stessa mutazio-
ne genetica del
paziente affetto,

nifestazione clinica. Le tecniche per la diagnosi e la

sono definiti por-
tatori di mutazione
e verranno seguiti
dallo specialista.
| familiari in cui la
mutazione genetica
non e stata trova-
ta possono essere
rassicurati.

Invece, i familiari,
di pazienti affetti da
Cardiomiopatia ma
in cui non & stata identificata nessuna mutazione ge-
netica, dovranno eseguire controlli cardiologi perio-
dici, nei modi e nei tempi consigliati dallo specialista.

AMBULATORIO
“CARDIOMIOPATIE EREDO-FAMILIARI”

Presso I’Ambulatorio delle “Cardiomiopatie Eredo-
Familiari” del’Ospedale IRCCS “Casa Sollievo della
Sofferenza” di San Giovanni Rotondo si seguono sia
inquadramento clinico, la gestione ed il follow-up dei
pazienti affetti da Cardiomiopatie. Ogni paziente, al
momento della prima valutazione e durante il follow-
up, viene sottoposto tutte le indagini strumentali utili
per l'inquadramento diagnostico, clinico e prognosti-
co.

Il paziente viene invitato ad informare i parenti di
primo grado della possibilita di eseguire presso lo
stesso ambulatorio uno screening ed un periodico
follow-up anche in assenza di malattia, per identi-
ficare e trattare precocemente la sua eventuale ma-
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stratificazione prognostica (Holter, studio elettrofisio-
logico, mappaggio elettroanatomico, ecocardiogra-
fia, risonanza cardiaca e coronarografia) sono pos-
sibili tutte presso I'Ospedale IRCCS “Casa Sollievo
della Sofferenza”. | medici cardiologi responsabili
dell’ambulatorio raccolgono i dati clinici dei pazienti
e li integrano periodicamente in un database dedi-
cato.Presso il nostro centro, esiste un team multidi-
sciplinare per la gestione delle cardiomiopatie che
coordinato da medici cardiologi specializzati in tale
patologia e composto da diverse figure professionali
quali biologi, bioinformatici, genetisti, psicologi
ed infermieri.

Nel nostro ambulatorio, previo rilascio del consenso

informato da parte del paziente, viene inoltre effet-
tuato il prelievo ematico, per I'analisi genetica e
la ricerca di nuove possibili mutazioni non ancora
descritte in letteratura. Lo screening genetico ed |l
conseguente counseling familiare vengono eseguiti
in stretta collaborazione con il personale dell’U.O. di
Genetica Medica ed il Servizio di Psicologia.

E possibile chiedere informazioni o prenotare
una visita inviando una email all’indirizzo di po-
sta elettronica cardiomiopatie @operapadrepio.
it oppure chiamando il numero di telefono 344-
1116096 (numero attivo la mattina dal lunedi al
sabato dalle ore 8.00 alle ore 14.00).

ATTIVITA CLINICA
DI DIVULGAZIONE E DI RICERCA

Il ruolo di assistenza clinica, di divulgazione e di ri-
cerca del nostro centro si basano su:

® esperienza professionale nellinquadramento e nel-
la gestione di malattie rare, quali le cardiomiopatie;

@ costante crescita della casistica;

@ disponibilita di risorse avanzate per la diagnosi e
la stratificazione prognostica;

@ caratterizzazione genetica delle mutazioni re-
sponsabili di Cardiomiopatie, utilizzando tecniche
moderne di analisi;

® periodica revisione dei dati clinici e genetici rac-
colti;

@ follow up dedicato per i soggetti affetti ed i familiari
predisposti a sviluppare la patologia;

@ progetti di screening e di formazione nelle scuole;

@ attiva collaborazione per promuovere la cono-
scenza delle tecniche di primo soccorso in asso-
ciazione con ltalian Resuscitation Council;

® organizzazione di congressi scientifici di rilevanza
nazionale ed internazionale;

® collaborazione con numerose istituzioni per pro-
getti di ricerca.




INFORMAZIONI AGGIUNTIVE - -
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L’attivita di ricerca & sostenuta da fondi nazionali e
da donazioni di enti pubblici e privati.

ELETTROCARDIOGRAMMA

E un esame semplice che pre-
vede il posizionamento di
piccoli cerotti adesivi (elet-
trodi) su torace, braccia
e gambe. Gli elettrodi
sono connessi ad un
elettrocardiografo  che
registra I'attivita elettrica
del battito cardiaco per
pochi secondi e lo mostra
in una riproduzione grafi-
ca. Le alterazioni del traccia-
to elettrocardiografico possono
comprendere segni di ipertrofia ventricolare, altera-
zioni della “ripolarizzazione” ventricolare, presenza
di aritmie.

ECOCARDIOGRAMMA

L'ecocardiogramma € un esame che si basa sull’'u-
tilizzo degli ultrasuoni (onde
sonore), i quali, riflet-
tendosi contro i tes-
suti che incontrano
rendono possibile /
la visualizzazione {

degli organi come
il cuore. E una me-
todica di semplice
esecuzione e non

invasiva che consente
alloperatore di ese-
guire una valutazione
approfondita dello sta-
to della malattia ed un
adeguato follow up.

Con l’ecocardiogramma,
e possibile individuare la pre-
senza di ispessimento (ipertrofia)

delle pareti cardiache, dilatazione del ventricolo,
anomalie nella parete del ventricolo destro, altera-
zioni nella fase di riempimento cardiaco (disfunzione
diastolica), ostruzione alla fuoriuscita di sangue dal
ventricolo sinistro ed insufficienza o stenosi delle val-
vole cardiache.

TEST DA SFORZO

L'esame utilizza [I'ettroc
gramma che viene esegt
ma, durante e dopo eserciz

su tapis roulant o cyclette.
eventuali cambiamenti del
cardiaco come linsorgenza d
trasistoli (battiti aggiuntivi), aritmie
0 ischemie inducibili.

MONITORAGGIO HOLTER

[l monitoraggio Holter & una registrazione dell’elet-
trocardiogramma per 24-48 ore consecutive. Serve
a registrare eventuali modifiche del ritmo cardiaco
come tachicardie, extrasistoli, fibrillazione atriale e



aritmie ventricolari e modifiche dell’'intervallo QT.

RISONANZA MAGNETICA CARDIACA

La risonanza cardiaca consente di ottenere la ripro-
duzione dell'immagine del cuore utilizzando un cam-
po magnetico. Permette di
avere informazioni non
solo sullo spessore
del muscolo car-
diaco ma anche
sulla presenza di
cicatrici (fibrosi),
edema e sull’e-
ventuale rimo-

\ dellamento delle

pareti cardiache.

Il limite di tale me-

_ _ todica € di essere
—— di lunga durata (1

3 ora circa), non esegui-

bile in pazienti claustrofo-

bici ed in portatori di pacemaker o

defibrillatori non compatibili con la risonanza.

TEST ALL’AJMALINA

Il test alla Ajamalina viene eseguito nel sospetto di
una sindrome di Brugada, quando il pattern elettro-
cardiografico non & chiaramente diagnostico. La Aja-
iamalina &€ un farmaco che puo essere somministrato
endovena, lentamente, per rivelare il pattern tipo 1.
Se non é possibile utilizzare ’Ajmalina, il test puo es-

sere effettuato con un altro farmaco: la Flecainide.

GENE

Il gene & parte del nostro DNA e contiene un codice
per realizzare una proteina. In ogni individuo sono
presenti due copie di ogni gene, una di origine ma-
terna ed una di origine paterna; la mutazione di una
sola delle due copie del gene é sufficiente per altera-
re la sintesi proteica e far si che si sviluppi la malattia.
Questo tipo di trasmissione & definita autosomica
dominante e il genitore, che € portatore della copia
mutata, ha il 50% (1 su 2) di probabilita di trasmettere
la mutazione a ciascun figlio.

Alcune malattie sono trasmesse in maniera autoso-
mica recessiva. Questo significa che per sviluppare
la malattia, la persona deve ereditare le due copie di
geni entrambi mutati (una copia mutata da ognuno
dei due genitori). Se una persona eredita una copia
mutata ed una normale &
un portatore sano.

In questo caso la

copia del gene
normale com-
pensa la co-
pia mutata.

Il “portato-
re sano”
non e af-
fetto dalla
malattia ma
“porta” una



copia mutata del gene.

In alcuni casi, una nuova mutazione (de novo) puo
verificarsi nelle cellule uovo o negli spermatozoi o in
un embrione. In questi casi, i genitori del bambino
non sono portatori della mutazione ma il figlio pud
sviluppare ugualmente la malattia e puo trasmettere
il nuovo gene mutato alla sua discendenza.
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