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Definizione di malattia rara

➢In Europa una malattia si definisce rara quando colpisce non più di 5
individui ogni 10mila persone.

➢Si conoscono tra le 6mila e le 8mila malattie rare, molto diverse tra
loro ma spesso con comuni problemi di ritardo nella diagnosi,
mancanza di una cura, carico assistenziale.
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Coartazione aortica, anomalie congenite 
delle coronarie, Sindrome di Marfan, 
Vasculiti (Takayasu, Kawasaki, GCA)

Ipertensione polmonare primitiva











Cardiomyopathy

A myocardial disorder in which the
heart muscle is structurally and
functionally abnormal, in the absence
of coronary artery disease,
hypertension, valvular disease and
congenital heart disease sufficient to
cause the observed myocardial
abnormality.
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Figure 1 Summary of proposed classification system. ARVC, 

arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy; DCM, ...

https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehm342
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Red flags nelle malattie rare CV

'Red fiags' are alarm or warning symptoms,

signs and near- patient diagnostic tests that

suggest a potentially serious underlying

disease. All red fiags can be regarded as

'diagnostic tests', in that their presence or

absence adjusts the probability of a serious
diagnosis.



Red flags nelle malattie rare CV

➢ Anamnesi: storia clinica di affezioni associate,

familiarità

➢ Segni o sintomi

➢ Esami di laboratorio alterati

➢ Alterazione ECG
➢ Reperto di imaging (ECO, RM cardiaca)





RED FLAGS IN 
CARDIOLOGIA: Segni e 
Sintomi
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Parete Inferiore

Parete Laterale

Punto di vista 
del nodo SA















R <5mm derivaz. Periferiche; R<10mm derivaz. precordiali





Criteri per Ipertrofia Vsx



Criterio per Ipertrofia Vdx

R/S >1 in V1-V2





Pattern di 
strain 
ventricolare

Pattern di 
strain ventricolare



Blocco di Branca Dx





Blocco di Branca Sx





Anomalie della Ripolarizzazione (ST-T)



ECG nella Cardiopatia Ischemica

NECROSI

LESIONE

ISCHEMIA



ECG: red 
flags per il 
sospetto 
clinico











ECG e 
Malattia di 
Anderson-

Fabry











Tachicardia ventricolare polimorfa 
catecolaminergica (CPVT)
• La tachicardia ventricolare polimorfa catecolaminergica (CPVT) è una

malattia su base genetica, caratterizzata dall'insorgenza di aritmie
(battito cardiaco irregolare) in occasione di esercizio fisico o emozioni
improvvise.





ECG nelle 
Cardiomiopatie



Esami di 
laboratorio 

nelle 
Cardiomiopatie



Agenda

1. Malattia rara: Definizione

2. Malattie rare con manifestazioni cardiovascolari

3. Red flags clinici

4. Red flags all’ECG

5. Red flags all’imaging



Potenzialità informative dell’ecocardiografia



Ecocardiografia 
nelle 

Cardiomiopatie



Principio della RM magnetica

➢La RM cardiaca sfrutta le proprietà elettromagnetiche del nucleo
dell’idrogeno, un elemento ampiamente rappresentato nel corpo
umano in quanto contenuto nell’acqua.

➢Il nucleo di idrogeno è costituito da un protone che agisce come un
piccolo magnete e che ruota intorno al proprio asse (si dice che ha
uno spin).

➢Normalmente i protoni sono orientati in modo casuale in tutte le
direzioni e pertanto danno origine ad un vettore magnetico nullo.

➢Se sottoposti ad un campo magnetico esterno si orientano lungo la
direzione del campo magnetico esterno.





Campo magnetico terrestre, campo magnetico 
statico in RM a 1,5 Tesla ed atomi di idrogeno



Rilassamento

➢Alla scomparsa della radiofrequenza i protoni tendono a
ritornare nella posizione di equilibrio allineata al campo
magnetico principale (rilassamento ) secondo tempi
caratteristici per ciascun tessuto.

➢Tali tempi seguono un andamento esponenziale e sono
definiti:

1. rilassamento longitudinale o T1 (spin-reticolo) che definisce
la rapidità con cui viene recuperata la magnetizzazione
longitudinale. Il tempo T1 è il tempo richiesto per il recupero
del 63% della massima magnetizzazione longitudinale;

2. rilassamento trasversale o T2 (spin-spin) che definisce la
rapidità con cui decade la magnetizzazione trasversale per la
desincronizzazione dei movimenti di precessione. Il tempo
T2 è il tempo richiesto per la riduzione al 37% della massima
magnetizzazione trasversale.



➢In base alla loro composizione chimica i tessuti hanno
diversi tempi T1 e T2 che possono essere utilizzati per
consentire la caratterizzazione tessutale.

➢Ad es. i tessuti ricchi di lipidi hanno un tempo T1
breve dovuto alla possibilità di cedere energia
rapidamente e ritornare allo stato di base.

➢I tessuti a ricco contenuto d’acqua hanno invece
tempi T1 e T2 più lunghi.





Sequenze a sangue nero T1 pesate



Sequenze a sangue bianco





Mezzi di contrasto in RM
➢ In RM cardiaca vengono comunemente usati mezzi di contrasto a base di

gadolinio, un metallo pesante a forti proprietà paramagnetiche che riduce il
tempo T1 dei tessuti in cui è contenuto.

➢ Il gadolinio è tossico e viene somministrato sotto forma di chelati (0,1-0,2
mmol/kg).

➢ Il gadolinio è un mezzo di contrasto extracellulare che non è in grado di
entrare nelle cellule intatte.

➢ Inoltre il gadolinio non trova spazio nel miocardio dove in condizioni
fisiologiche lo spazio extracellulare è estremamente limitato ed il tessuto è
fittamente stipato da miociti.

➢ In presenza di aumentato spazio extracellulare (edema, necrosi o fibrosi), il
gadolinio si accumula nel tessuto e riduce il tempo T1 producendo un
segnale iperintenso.



Sequenze contrastografiche precoci
(EGE= Early Gadolinium Enhancement)



Sequenze T2-pesate e LGE



T1 e T2 mapping

➢Il mappaggio T1 consente di acquisire una mappa
parametrica dove il valore di T1 è codificato in ciascun
pixel.

➢Il mappaggio T1 può essere eseguito prima
(mappaggio T1 nativo) e dopo il mezzo di contrasto.

➢Il gadolinio è un mdc extracellulare che si distribuisce
in sede intravascolare ed interstiziale, ed accorcia il T1
dei tessuti.

➢Il mappaggio può essere eseguito anche per T2.

➢Anche in questo caso la quantificazione diretta del T2
mediante sequenze specifiche consente la costruzione
di mappe parametriche, dove l’intensita del segnale
esprime in termini quantitativi.







Eco e RM nella Cardiomiopatia Ipertrofica



Eco e RM 
nell’Amiloidosi 
Cardiaca



ECG, Eco e RM nella Malattia di Anderson-Fabry



RM cardiaca 
nelle 

cardiomiopatie





TAC Coronarica
➢La TAC coronarica è una esame diagnostico di

radiologia che permette una valutazione dettagliata
dello stato di salute e la pervietà delle coronarie.

➢Grazie alla TAC coronarica è possibile diagnosticare la
presenza di malattia coronarica e individuare le
anomalie anatomiche delle arterie coronarie.









Cardiac imaging modalities

European Heart Journal (2019) 40, 553–558 



Echo
CT/X-ray

MRIPET/
SPECT

Patient-centered
Multimodality imaging
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