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IL CUORE 
Il cuore, situato nel torace dietro allo sterno, è costituito da quattro cavità: 

due superiori, gli atri, e due inferiori, i ventricoli. Dal punto di vista funzionale, 

si è soliti pensare al cuore diviso in una sezione destra ed una sinistra: il 

sangue venoso arriva all’atrio destro e, tramite la valvola tricuspide, passa 

nel ventricolo destro e viene veicolato ai polmoni, grazie all’arteria 

polmonare. Dopo essersi caricato di ossigeno, sbocca nell’atrio sinistro 

tramite le vene polmonari e attraverso la valvola mitrale finisce nel ventricolo 

sinistro. Da questo, poi, viene spinto nell’aorta che, con le sue ramificazioni, 

porta il sangue al resto dell’organismo. 

Ciascuna camera è formata da tre strati che, dall’interno all’esterno, sono 

l’endocardio, il miocardio (il muscolo vero e proprio) e il pericardio. 

 

Struttura esterna ed interna di un cuore normale 
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COS’È LA CARDIOMIOPATIA DILATATIVA 
La cardiomiopatia dilatativa (CMPD) è una patologia del muscolo cardiaco, il 

miocardio, che determina una dilatazione del ventricolo sinistro associata ad 

una alterazione della sua funzione contrattile. Interessa circa 1 persona su 

2500 nella popolazione generale e colpisce ogni anno circa 7 persone   su 

100.000. Tali dati potrebbero sottostimare la reale prevalenza della malattia 

perché spesso la CMPD si sviluppa lentamente e il paziente può presentarne 

i sintomi solo in fase avanzata. Il sesso maschile è più frequentemente colpito 

rispetto a quello femminile (con un rapporto di 3:1). 

 

 
Confronto tra cuore normale e cuore dilatato 

 
 
 
QUALI SONO I SINTOMI DELLA CMPD 
I sintomi possono presentarsi progressivamente o esordire all’improvviso, 

inoltre la sintomatologia può variare in funzione del diverso stadio di malattia. 

Il quadro clinico di più frequente presentazione è quello dello scompenso 

cardiaco e si verifica quando il muscolo del cuore non riesce a pompare con 
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efficacia il sangue, determinando un accumulo di liquidi a livello polmonare 

e/o a livello dei tessuti. Tale complicanza solitamente coinvolge sia le camere 

cardiache sinistre che le destre causando un quadro clinico tipicamente 

caratterizzato da: 

 Dispnea (carenza di fiato durante lo sforzo), nei casi più gravi anche a 

riposo; 

 Facile affaticabilità, dovuta ad un insufficiente apporto ematico e quindi 

di ossigeno e nutrienti a livello dei muscoli, soprattutto durante l’esercizio; 

 Edemi periferici, che si presentano con gonfiore a livello di gambe e 

caviglie, vene sporgenti sul collo, sensazione di rigonfiamento in 

addome, incremento di peso in pochi giorni (dovuto all’accumulo di 

liquidi); 

 Palpitazioni, descritte come la sensazione di un cuore che batte 

rapidamente o che “salta” alcuni battiti o come uno “sfarfallio” nel torace. 

Tale sensazione può essere talvolta avvertita a livello della gola. Le 

palpitazioni sono dovute ad un’alterazione del ritmo normale del cuore, 

che può battere più velocemente (tachicardia) o presentare dei battiti 

anticipati (extrasistoli). In altri casi il paziente può avvertire vertigini o, 

addirittura, andare incontro a perdita di coscienza (sincope). 

 Dolore toracico, sia a riposo che durante esercizio fisico. Quando ciò 

succede contattare sempre il proprio medico e recarsi al pronto soccorso. 
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Quadro di scompenso cardiaco 

 
QUAL È LA CAUSA DELLA CMPD 
La CMPD può avere diverse cause. Essa può avere un’origine genetica o 

essere l’espressione finale di un danno a carico del cuore prodotto da una 

varietà di agenti infettivi, metabolici o tossici, noti o sconosciuti. Altre volte 

non è possibile identificarne una causa certa. 

Di seguito sono elencate alcune tra le principali cause di cardiomiopatia 

dilatativa. 

 Genetica/familiare: nel 30-50% dei casi la CMPD ha un’origine familiare 

e alla base vi possono essere mutazioni genetiche ereditate dai propri 

genitori o di nuova insorgenza. Si tratta soprattutto di mutazioni a carico 

dei geni che codificano per le proteine del citoscheletro e del sarcomero 

delle cellule muscolari cardiache, che costituiscono cioè l’“architettura” e 

l’apparato “motore” della cellula cardiaca. L'anamnesi familiare, cioè la 

raccolta attenta di tutte le informazioni riguardanti i parenti dei pazienti 

affetti da CMPD, è importante per identificare una possibile origine 
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familiare. Lo screening familiare sistematico attraverso lo studio 

dell'albero genealogico e/o i test genetici rende inoltre possibile 

diagnosticare alcuni casi di malattia in fase precoce e/o ancora 

asintomatica, permettendo di iniziare il prima possibile un trattamento 

specifico. 

 Infezione: il nostro corpo è costantemente in contatto con 

microorganismi patogeni che il sistema immunitario riesce, il più delle 

volte, a neutralizzare. Quando questo non accade l’infezione, nella 

maggior parte dei casi di tipo virale, può coinvolgere il cuore 

determinando una miocardite. Una CMPD può essere conseguente ad 

una miocardite nel caso in cui il microorganismo danneggi seriamente il 

cuore durante l’infezione iniziale o induca il nostro sistema di difesa 

(sistema immunitario) ad attaccare e danneggiare il muscolo cardiaco. 

 Malattie autoimmuni: il nostro sistema immunitario ha la funzione di 

proteggerci contro organismi patogeni esterni quali virus e batteri. Alle 

volte, però, il sistema immunitario può non funzionare correttamente 

attaccando e danneggiando i propri tessuti, tra cui anche il cuore. Si 

determina in questi casi una malattia autoimmune di cui la CMPD può 

essere l’espressione. 

 Ipertensione arteriosa: una condizione di pressione arteriosa non 

controllata può determinare lo sviluppo di una disfunzione e dilatazione 

del ventricolo sinistro. Ciò avviene generalmente in casi di ipertensione 

misconosciuta o non ben controllata farmacologicamente per lunghi 

periodi di tempo. 

 Tachicardie: le aritmie che determinano una frequenza cardiaca molto 

elevata, soprattutto quando ciò avviene per lunghi periodi di tempo, 

possono determinare l’insorgenza di una cardiomiopatia dilatativa. Ne è 

un esempio la fibrillazione atriale ad elevata frequenza ventricolare o 
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l’extrasistolia ventricolare frequente. Il meccanismo è riconducibile alla 

riduzione della capacità di contrazione delle cellule del cuore e 

all’alterazione dell’architettura del muscolo. Una corretta terapia, con 

conseguente riduzione della frequenza cardiaca, può permettere sensibili 

miglioramenti. 

 Eccessivo consumo di alcool: è stato dimostrato che l’eccessivo 

consumo di alcool può essere la causa diretta dello sviluppo di 

cardiomiopatia dilatativa. Il danno cardiaco può essere in alcuni casi così 

avanzato che l’interruzione del consumo alcoolico pur evitando la 

progressione della  malattia,  non  permette  la  guarigione  del danno 

muscolare cardiaco. Indipendentemente dalla causa prima della CMPD, 

tutti i pazienti con tale patologia dovrebbero limitare al minimo il consumo 

alcolico. 

 Esposizione a sostanze tossiche: la cardiomiopatia dilatativa può 

essere secondaria all’esposizione a sostanze tossiche come metalli 

pesanti o, in alcuni casi, può essere secondaria a farmaci chemioterapici 

usati in determinate patologie oncologiche. 

 Gravidanza: alcune donne, in particolare se geneticamente predisposte, 

possono sviluppare negli ultimi mesi di gravidanza o anche dopo il parto, 

una cardiomiopatia dilatativa. Tale condizione si verifica in circa 1 caso 

su 10000 donne gravide. Talvolta può esservi una CMPD di base legata 

ad una delle cause citate in precedenza che, in concomitanza della 

gravidanza, a causa del lavoro extra richiesto al cuore, si rende 

manifesta. Questo tipo di cardiomiopatia può risolversi entro 6-8 

settimane dal parto oppure persistere a lungo. 

 CMPD Idiopatica: si parla di cardiomiopatia dilatativa “idiopatica” quando 

la causa precisa della cardiomiopatia dilatativa rimane sconosciuta 

nonostante gli approfondimenti diagnostici eseguiti per riconoscerne 
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l’agente responsabile. 

 
 

COME SI TRASMETTE LA CMPD FAMILIARE 
Per spiegare i meccanismi con cui vengono trasmessi i geni mutati che 

causano CMPD possiamo considerare i geni come porzioni di un codice che, 

raggruppate, costituiscono il DNA racchiuso nel nucleo di ogni cellula del 

corpo umano. 

 

Il DNA, quindi, può essere immaginato come un lungo codice che viene 

trasmesso ai figli da entrambi i genitori. 

 
 
 

Il DNA rappresentato come una lunga sequenza di geni 
 
 
Il codice è fondamentale, ed è una specie di “libretto d’istruzioni” del nostro 

organismo. Se in una porzione di questo codice, che abbiamo identificato 

come “gene”, vi è un errore, allora, anche le istruzioni che ne derivano 

saranno errate. Questo è quello che succede nei disordini genetici come la 

CMPD familiare. Non sono stati ancora identificati tutti i geni alla base della 

CMPD e vi sono diversi “pattern” o modalità di trasmissione di questa malattia, 

tra cui i principali sono il Pattern Autosomico Dominante e il Pattern 

Autosomico Recessivo. 
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Pattern Autosomico Dominante 
In questo pattern una persona portatrice di un gene la cui mutazione 

predispone ad una CMPD, ha il 50% di probabilità di trasmettere questa 

mutazione ai figli, che risulteranno così predisposti allo sviluppo della 

cardiomiopatia. 

 

 
Schema esemplificativo dell’ereditarietà autosomica dominante 

 
 
È bene ricordare comunque, che ereditare un gene mutato non significa 

ereditare una malattia, ma solo la predisposizione a svilupparla. Questo 

fenomeno si definisce “penetranza incompleta”. 

 
Pattern Autosomico Recessivo 
In questo caso, un individuo con CMPD ha due copie di un gene associato 

alla malattia, ereditate una dal padre e una dalla madre; una persona ha 
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quindi il 25% di probabilità di ereditare entrambe le copie del gene mutato 

responsabile della predisposizione alla CMPD. Ereditare una sola copia 

mutata del gene non predispone allo sviluppo della cardiomiopatia. 

 

QUALI SONO I GENI ASSOCIATI A CMPD? 
Si tratta di geni appartenenti a classi diverse: 

 Proteine sarcomeriche (es. titina, catena pesante della miosina, troponina) 

 Proteine del citoscheletro (es. desmina) 

 Proteine della membrana nucleare (es. lamina A/C) 

 Proteine di membrana e canali ionici (es. fosfolambano) 

 Proteine del complesso glicoproteina-distrofina (es. distrofina) 

 Desmosomi (es. desmoplachina, desmogleina) 

 Proteine mitocondriali (es. frataxina) 

 Proteine della matrice extracellulare (es. laminina) 
 
ESISTE UN TEST GENETICO PER DIAGNOSTICARE LA CMPD? 
Alcuni centri, tra cui la Cardiologia di Trieste, offrono la possibilità di 

effettuare test genetici per molti dei geni associati alla CMPD. 

Come detto, non tutte le CMPD hanno una causa genetica e tra quelle 

familiari non in tutte è possibile identificare un gene mutato responsabile. 

Questo avviene perché le ricerche genetiche sulla CMPD sono ancora in 

corso di evoluzione e probabilmente solo tra alcuni anni si potrà ottenere un 

quadro più completo di tutte le mutazioni che predispongono allo sviluppo 

della malattia. Per il momento si possono ricercare solo mutazioni a carico 

dei geni noti come aventi un ruolo nella genesi della CMPD. 

Come si fa a fare un test genetico? 

Un test genetico viene eseguito analizzando le cellule presenti nel circolo 

sanguigno.  La persona che decide  di  sottoporvisi,  deve  sottoporsi ad   un 

semplice prelievo di sangue, le cui modalità sono identiche a quelle che 
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siamo abituati ad effettuare per le più comuni analisi di routine. 

 

Esecuzione di un prelievo di sangue 
 
Ciò che cambia sono le tecniche con cui questo sangue viene poi analizzato, 

in centri specifici e selezionati. I continui progressi della ricerca scientifica 

permetteranno probabilmente di individuare un numero sempre maggiore di 

geni legati allo sviluppo della CMPD e forse di arricchire in maniera specifica 

gli strumenti terapeutici. 

COME SI FA DIAGNOSI DI CMPD 
La diagnosi di cardiomiopatia dilatativa prevede un’approfondita visita clinica 

e l’utilizzo di alcune indagini strumentali e laboratoristiche tra cui: 

 Elettrocardiogramma (ECG): è la registrazione su carta dell’attività 

elettrica del cuore; nella maggior parte dei casi mostra delle anomalie che 

sono l’effetto delle alterazioni del muscolo cardiaco. 
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Come si esegue un elettrocardiogramma 

 
 ECG secondo Holter: è la registrazione dell’elettrocardiogramma in 

maniera continua per 24-48-72 ore. Permette di documentare 

l’insorgenza di aritmie sospette. 

 Ecocardiogramma: è un esame che, attraverso l’utilizzo di ultrasuoni 

(quindi non dannoso), permette di visualizzare le strutture ed il 

funzionamento del muscolo cardiaco, la sua capacità di contrarsi e di 

rilasciarsi, il funzionamento delle valvole cardiache. 
 

Esecuzione di un ecocardiogramma 

 Test da sforzo: è la registrazione dell’elettrocardiogramma durante uno 

sforzo fisico, generalmente cyclette.  

 Test cardiopolmonare: è un completamento del normale test da sforzo 

e consente di valutare l’ECG, la ventilazione, il consumo di ossigeno e la 
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produzione di anidride carbonica durante lo svolgimento dell'esercizio, 

permettendo di fornire un giudizio oggettivo sulle capacità di cuore e 

polmone di supplire alle esigenze dell’organismo durante lo sforzo. 

 Risonanza magnetica: è un esame non invasivo, che non espone a 

radiazioni ionizzanti, attraverso il quale si studiano in modo 

estremamente approfondito le dimensioni e la contrattilità delle pareti. 

Con l’utilizzo del mezzo di contrasto (gadolinio) consente la 

caratterizzazione tissutale del muscolo cardiaco evidenziando la 

presenza di grasso e fibrosi. 

 Biopsia endomiocardica: tramite l’introduzione di un piccolo catetere 

(assimilabile ad un tubicino) in una vena della gamba o del braccio è 

possibile raggiungere il cuore ed effettuare un piccolo prelievo di muscolo 

cardiaco per analizzarlo al microscopio e dimostrare quindi in modo 

inequivocabile le alterazioni caratteristiche della malattia. Questo esame, 

essendo un esame invasivo, presenta una, seppur bassa, percentuale di 

complicanze e viene perciò riservato a casi selezionati. 

 Test genetico: come già accennato precedentemente in questo 

opuscolo, la cardiomiopatia dilatativa può avere in alcuni casi una causa 

genetica dovuta a delle mutazioni nei geni codificanti per le proteine 

cardiache. Il test genetico diventa uno strumento utile come test di 

screening nei parenti di soggetti affetti. 

QUAL È TERAPIA DEL PAZIENTE CON CMPD? 
Il trattamento è prevalentemente basato su: 

 eliminazione di eventuali fattori scatenanti esterni (es. alcool); 

 trattamento farmacologico della causa (es. trattamento dell’infezione 

di base, trattamento dell’ipertensione o della malattia autoimmune); 

 trattamento delle manifestazioni della malattia, con l’obiettivo di 

attenuare la sintomatologia ed evitare l’ulteriore progressione della 
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patologia. In particolare, la terapia dello scompenso cardiaco, quando 

presente, si fonda sull’utilizzo di diverse classi di farmaci tra cui i 

betabloccanti, gli ace-inibitori, i sartani, i diuretici, gli antialdosteronici.  I 

farmaci antiaritmici possono rendersi necessari per la gestione di aritmie 

poco controllate e i farmaci anticoagulanti possono essere indicati in 

alcuni casi per la prevenzione di eventi cardio-embolici (ad es. ictus). 

In casi selezionati vengono effettuate procedure invasive per il trattamento 

delle aritmie (ablazione). 

L'evoluzione della cardiomiopatia dilatativa può esporre il paziente al rischio 

di aritmie non tutte controllabili farmacologicamente. 

Può, quindi, talvolta essere necessario considerare l'impianto di dispositivi 

come il pacemaker o il defibrillatore in grado di stimolare il cuore se 

necessario oppure di bloccare eventuali aritmie attraverso l’erogazione di uno 

shock ad alta energia. 

Nei casi più gravi, quando la terapia medica non è più in grado di controllare 

le manifestazioni più importanti della patologia, può essere presa in 

considerazione l’opportunità di impiantare dispositivi di supporto meccanico 

al circolo (VAD) o, se le condizioni del paziente lo richiedono e lo permettono, 

considerare il trapianto cardiaco. 

 
Il defibrillatore impiantabile automatico 
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VIVERE CON LA CMPD 
 
Esercizio fisico 
Molti pazienti grazie ad una terapia medica ottimizzata ritornano ad una 

qualità di vita del tutto normale. 

I pazienti con CMPD possono intraprendere attività fisica moderata, 

soprattutto di tipo aerobico, evitando sforzi troppo intensi ed interrompendo 

l’attività qualora dovessero comparire sintomi tipici della malattia. 

Alcool 
In genere il consumo di alcool non è raccomandato in questi pazienti in 

quanto esercita effetti tossici sul muscolo cardiaco. 

Dieta e controllo del peso corporeo 
Mantenere un peso adeguato è fondamentale nei pazienti cardiopatici e, 

quindi, anche nei pazienti con CMPD, in quanto permette di non sottoporre il 

cuore ad uno sforzo addizionale. 

Fondamentale è eseguire delle registrazioni frequenti del peso corporeo, 

almeno ogni 2-3 giorni, sempre alla stessa ora. Un incremento ponderale 

repentino di 2-3 kg da una misurazione all’altra può essere infatti dovuto ad 

un aumento della ritenzione di liquidi conseguente ad un peggioramento dello 

scompenso cardiaco. In questi casi è necessario consultare il proprio medico 

per un’eventuale rimodulazione della terapia diuretica. 

Fumo 
Anche se il fumo non è direttamente correlato allo sviluppo di CMPD, esso 

incrementa il rischio di malattie delle arterie coronarie danneggiando 

indirettamente il muscolo cardiaco. 

L’interruzione dell’abitudine tabagica è, quindi, di grande importanza in questi 

pazienti. 

 



16 
 

Compliance terapeutica 
I farmaci indicati per lo scompenso cardiaco rappresentano la prima e più 

efficace arma per contrastare la progressione della CMPD e spesso per 

favorire un recupero della funzione contrattile del cuore. Trattandosi di terapie 

croniche, molte volte da continuare “a vita”, è fondamentale la regolare 

assunzione, così come la regolare rivalutazione con il Cardiologo di fiducia 

per eventuali aggiustamenti o rimodulazioni. In particolare, la comparsa di 

effetti collaterali più o meno sospetti non deve mai spingere a sospendere 

autonomamente le medicine, ma piuttosto a discuterne con il proprio 

Cardiologo. 

CMPD E GRAVIDANZA 
Una cardiomiopatia dilatativa può svilupparsi durante il terzo trimestre di 

gravidanza o entro 6 mesi dal parto. La prognosi è condizionata dal fatto 

che le dimensioni del cuore tornino nella norma dopo il primo episodio. 

Se ciò si verifica, possono talvolta essere tollerate gravidanze 

successive, anche se con maggior rischio di insufficienza cardiaca. 

 

Nei casi in cui le camere cardiache 

rimangono dilatate e/o la frazione di 

eiezione rimane ridotta dopo 6 mesi 

dalla gravidanza, ulteriori gravidanze 

sono sconsigliate alla luce anche di un 

maggior rischio per il feto e per la 

madre. 

 
 

DOMANDE FREQUENTI 
 

Qual è il rischio che anche i miei figli possano essere affetti da 
CMPD? 
Solo una parte casi di CMPD ha una causa genetica ben definita e, 
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quindi, solo nelle forme familiari o correlate ad una specifica mutazione 

genetica accertata sussiste il rischio di trasmettere ai propri figli il gene 

mutato associato alla predisposizione a sviluppare la cardiomiopatia. 

La CMPD influenzerà la mia vita sessuale? 
La vita sessuale può essere influenzata quando non vi è un buon 

controllo della sintomatologia correlata allo scompenso cardiaco. 

Inoltre, alcuni farmaci come i betabloccanti possono provocare 

impotenza (fallimento nell’avere o mantenere un’erezione adeguata) e 

questo può interferire negativamente con la vita sessuale. 

Qualora si pensasse di assumere farmaci che migliorino l’erezione (es. 

Viagra), chiedere sempre il parere del proprio Cardiologo, ricordando ad 

esempio che essi sono controindicati qualora si assumesse già un 

farmaco della classe dei nitrati. 

 

 

Molti dicono che bere molta acqua fa bene, vale anche per chi ha la 
CMPD? 
Nella CMPD la capacità del cuore di far fronte al carico di liquidi in eccesso è 

minore e, di conseguenza, l’assunzione eccessiva può portare ad un 

sovraccarico di lavoro per il muscolo cardiaco con conseguente comparsa di 

caviglie gonfie e mancanza di fiato. 

Pesarsi regolarmente e con la giusta frequenza permette di modulare in 

modo ottimale la terapia diuretica qualora si presentasse un incremento 

ponderale repentino da ritenzione di liquidi. 

Ho bisogno di prendere antibiotici in occasione di procedure 
odontoiatriche? 
Non sono necessarie terapie antibiotiche a meno che non siano presenti 

valvulopatie di base. Consultare il proprio medico per discutere con lui il caso. 
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ATTIVITÀ CLINICA E DI RICERCA SULLE CARDIOMIOPATIE E 
SCOMPENSO CARDIACO 

Le Cardiomiopatie costituiscono un capitolo complesso della Cardiologia in 

termini di caratterizzazione, stratificazione prognostica, terapia e follow up. 

Il riconosciuto ruolo di Centro di Riferimento si fonda su: 

1. Expertise professionale maturato nell’inquadramento e gestione di 

un’attività dedicata, continuativa, del Centro su una casistica in costante 

crescita; 

2. La disponibilità di risorse diagnostiche avanzate come: 

i. la possibilità di effettuare e caratterizzare la biopsia endomiocardica 

sotto il profilo istopatologico, immunoistochimico e virologico 

molecolare; 

ii. la Risonanza Magnetica con software dedicato e con refertazione 

condivisa radiologica e cardiologica; 

3. La possibilità di caratterizzare sotto il profilo genetico le Cardiomiopatie 

mediante tecniche all’avanguardia; 

4. L’applicazione di tutte le metodiche disponibili e riconosciute per la 
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diagnosi e la stratificazione prognostica (Holter anche per HRV, QT 

variabilità, studio elettrofisiologico, mappaggio elettro-anatomico, 

ergospirometria, ecocardiografia); 

5. L’analisi periodica e critica dei dati raccolti in attività di registro strutturata; 

6. Il follow up mediante ambulatorio dedicato che si confronti innanzitutto 

con le esigenze dei pazienti, che persegua una raccolta sistematica dei 

dati all’interno di un data-base con scadenziario puntuale e che si avvalga 

di modalità gestionali medico-infermieristiche strutturate; 

7. Dimostrata attività di ricerca e collaborazioni scientifiche. 

 

Il Centro è riconosciuto in ambito scientifico per la qualità della propria attività 

e ciò si è tradotto nel corso degli anni in un sempre crescente collaborazione 

trasversale con varie istituzioni, portando a:  

• partecipazione a Trial Internazionali; 
• contributo alla costituzione di Database Nazionali ed Internazionali; 
• collaborazioni con le principali Istituzioni internazionali in ambito di 

progetti di ricerca clinica e sperimentale; 
• Partecipazione a “European Reference Network for Rare and Low 

Prevalence Complex Diseases of the Heart”.  
• Sede della Scuola di Specializzazione in Malattie dell’Apparato 

Cardiovascolare dell’Università di Trieste. 

 

INQUADRAMENTO CLINICO-GENETICO DELLE CARDIOMIOPATIE 
L’inquadramento clinico, la gestione ed il follow-up dei Pazienti con 

Cardiomiopatie osservati presso la S.C. Cardiologia dell’Azienda Sanitaria 

Universitaria Integrata di Trieste vengono eseguiti in maniera sistematica da 

oltre 30 anni. I dati clinici e strumentali raccolti dai Pazienti prospetticamente 

seguiti alimentano costantemente il Registro delle Malattie del Muscolo 

Cardiaco di Trieste che allo stato attuale conta oltre 1900 pazienti arruolati. 

 



22 
 

 
 
 
Negli ultimi anni lo sviluppo di tecniche di biologia molecolare ha permesso di 

esplorare il ruolo fondamentale dei fattori genetici nelle malattie del muscolo 

cardiaco. Studiarne la storia naturale e l’ereditarietà è fondamentale per 

identificare precocemente e trattare in modo più efficace i soggetti affetti. 

Comprenderne le basi ereditarie potrebbe portare ad un progresso nelle 

conoscenze sui meccanismi di queste malattie, ad una diagnosi precoce e ad 

un miglioramento nel trattamento e nella prevenzione. 

 
 
ORGANIZZAZIONE DEL DATABASE DEL REGISTRO DELLE 
MALATTIE DEL MUSCOLO CARDIACO DI TRIESTE 

Il progressivo arruolamento dei pazienti si fonda su criteri omogenei e definiti 

che vengono rigorosamente vengono valutati dal personale dedicato (Medici 

Strutturati e Specializzandi) per confermare o escludere l’eleggibilità del 

singolo caso. Entrano quindi a far parte del registro, previa sottoscrizione di 

un consenso informato tutti i pazienti con Malattia del Muscolo Cardiaco, 

diagnosticata secondo specifici criteri e che abbiano avuto un ricovero o una 

visita presso gli Ambulatori dedicati della S.C. Cardiologia di Trieste, nonché 

tutti i parenti di primo grado di Pazienti affetti da Malattia del Muscolo 

Cardiaco, ai quali viene offerto un follow-up periodico a scadenza pre-definita 

anche in assenza di malattia, per identificare e trattare precocemente la sua 
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eventuale manifestazione. 

Ogni paziente viene sottoposto al momento della prima valutazione e durante 

il follow-up a tutte le indagini strumentali utili per l’inquadramento diagnostico, 

clinico e prognostico. I dati vengono poi raccolti ed integrati in un database 

informatico “on web” da un Data Manager dedicato. 

Vengono inoltre effettuati prelievi di campioni biologici (sangue), in accordo 

con il paziente, che vengono conservati secondo adeguate modalità 

integrando il versante biologico del Registro, con lo scopo prevalente di 

eseguire una serie di indagini genetiche finalizzate all'identificazione delle 

possibili mutazioni causali attualmente note, nonché all’identificazione di 

nuove varianti patogene, avvalendosi della collaborazione di strutture e 

servizi genetici esterni accreditati. 

Il Registro nasce e continua a crescere per contribuire al progresso delle 

conoscenze in questo complesso settore di patologia cardiovascolare e per 

evidenziare sottogruppi prognosticamente eterogenei e ad alto rischio per i 

quali adottare specifiche strategie terapeutiche. 
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I fondi per la caratterizzazione genetica molecolare derivano da finanziamenti 

ottenuti per la ricerca scientifica da parte di Enti, Istituzioni e Benefattori 
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