
Dr.ssa Francesca Bodega
Dr.ssa Maria Grazia Gorgoglione

UOC Cardiologia
 Ospedale San Leopoldo Mandic Merate

Cardiomiopatia ipertrofica ostruttiva - 
informazione e opportunità 

di cura per una migliore qualità di vita  



CUORE DI NORMALI SPESSORI/
LIEVE IPERTROFIA PARIETALE DI NDD

IPERTROFIA PARIETALE SOSPETTA PER 
CARDIOMIOPATIA IPERTROFICA



IPERTENSIONE ARTERIOSA

VALVULOPATIE

Nell’adulto CMPI è definita da uno spessore ≥15 mm 
non dovuta da condizioni di carico o spessore di ≥13 mm nei familiari 

o in associazione ad altre caratteristiche 
(storia familiare, ritrovamenti genetici, alterazioni ECG)

Nel bambino è necessario uno spessore di più di 2 DS (z-score > 2)



Le malattie del muscolo cardiaco si possono presentare in diversi modi in base allo spessore 
delle pareti, della grandezza del ventricolo, alla presenza di cicatrici (fibrosi) nelle pareti



              Le cause delle cardiomiopatie

Sarcomero, il motore contrattile 
del cuore. Modifiche nella sua 
funzione possono creare una 
contrazione poco efficiente o 

troppo vigorosa

Citoscheletro, l'impalcatura 
strutturale del cuore. 

Modifiche nella sua funzione possono 
creare una contrazione poco 

efficiente e la dilatazione del cuore

Il nucleo della cellula e 
le giunzioni tra le cellule.

Modifiche nella loro funzione possono 
alterare la funzione meccanica ed 

elettrica del cuore



              Tante forme di ipertrofia cardiaca



              Cause più o meno rare di ipertrofia cardiaca

Cardiomiopatia Dilatativa
Geni del citoscheletro, 

nucleo o sarcomero

Cardiomiopatia Ipertrofica
Geni del sarcomero

Cardiomiopatia 
Aritmogena

Geni dei 
desmosomi



              Forme rare ma…spesso curabili se riconosciute 



                   Iter diagnostico-clinico nelle cardiomiopatie



              Sintomi

PALPITAZIONI

LIPOTIMIA/SINCOPE

ANGINA

DISPNEA



Come identificarle?
L'approccio "investigativo" dell'esperto 
in Cardiomiopatie 



unrome

www.escardio.org/guidelines
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2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies
(European Heart Journal; 2023 – doi:10.1093/eurheartj/ehad 194)

Cardiomyopathy 
phenotype Adults Children

HCM Prevalence: 0.2% Childhood incidence: 0.002–0.005%
Childhood prevalence: 0.029%

DCM Prevalence: 0.036–0.400%
Childhood incidence: 0.003–0.006%
Childhood prevalence: 0.026%
Infantile incidence: 0.038–0.046%

NDLVC To be determined To be determined

ARVC Prevalence: 0.078% Very rare in infancy and early childhood; to be 
determined in older children and adolescents

RCM Rare Childhood incidence: 0.0003%

Key epidemiological metrics in adults and children for the different 
cardiomyopathy phenotypes

Come identificarle?
L'importanza dell'età di comparsa



Come identificarle?
Dobbiamo capire come si trasmettono 
nelle famiglie
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2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies
(European Heart Journal; 2023 – doi:10.1093/eurheartj/ehad 194)

Level HCM DCM NDLVC ARVC RCM

Second

Alpha-galactosidase 
A levels (males) and 
lyso-Gb3
Carnitine profile
Free fatty acids
Immunofixation and 
free light chains
Lactic acid
Myoglobinuria
Pyruvate
PTH
Urine and plasma 
protein
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids 

Carnitine profile
Free fatty acids
Lactic acid
Organ- and non–
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme
Thiamine
Viral serology
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids

Organ- and non-
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Viral serology

- Organ- and non–
organ-specific 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme

First-level (to be performed in each patient) and second-level (to be performed in selected patients 
following specialist evaluation to identify specific aetiologies) laboratory tests, grouped by 
cardiomyopathy phenotype (2) Come identificarle?

Un semplice prelievo di sangue
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2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies
(European Heart Journal; 2023 – doi:10.1093/eurheartj/ehad 194)

Level HCM DCM NDLVC ARVC RCM

Second

Alpha-galactosidase 
A levels (males) and 
lyso-Gb3
Carnitine profile
Free fatty acids
Immunofixation and 
free light chains
Lactic acid
Myoglobinuria
Pyruvate
PTH
Urine and plasma 
protein
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids 

Carnitine profile
Free fatty acids
Lactic acid
Organ- and non–
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme
Thiamine
Viral serology
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids

Organ- and non-
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Viral serology

- Organ- and non–
organ-specific 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme

First-level (to be performed in each patient) and second-level (to be performed in selected patients 
following specialist evaluation to identify specific aetiologies) laboratory tests, grouped by 
cardiomyopathy phenotype (2)















              Come comportarsi con I familiari di un pazienti con CMI?

Esami di primo livello

Consente di identificare 
alterazioni del tracciato ECG 

e/o disturbi aritmici

Consente di identificare
La morfologia e la

Funzione del cuore

ECOCARDIOGRAFIA ELETTROCARDIOGRAMMA

NEGLI ADULTI OGNI 3-5 ANNI

TEST GENETICO 
SE MUTAZIONE 
NEL PROBANDO

Si attende almeno fino ai 10-12 anni, 
a meno che non compagnato 

segni clinici/imaging



              Come comportarsi con I familiari di un pazienti con CMI?

2020 AHA/ACC Guideline for the Diagnosis and Treatment of Patients With
Hypertrophic Cardiomyopathy: Executive Summary: A Report of the American 
College of Cardiology/American Heart Association Joint Committee on
Clinical Practice Guidelines. J Am Coll Cardiol. 2020 Dec 22;76(25):3022-
3055.



              Approndimento: CMPI ostruttiva/non ostruttiva

Gradiente LVOT ≥ 50 mmHg 
sia a riposo che dopo test provocativo 



              Approndimento: CMPI ostruttiva/non ostruttiva

Gradiente LVOT ≥ 50 mmHg 
sia a riposo che dopo test provocativo 



              Approndimento: terapia CMPI ostruttiva/non ostruttiva

Dispnea/palpitazioni LVOTO
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2023 ESC Guidelines for the management of cardiomyopathies
(European Heart Journal; 2023 – doi:10.1093/eurheartj/ehad 194)

Level HCM DCM NDLVC ARVC RCM

Second

Alpha-galactosidase 
A levels (males) and 
lyso-Gb3
Carnitine profile
Free fatty acids
Immunofixation and 
free light chains
Lactic acid
Myoglobinuria
Pyruvate
PTH
Urine and plasma 
protein
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids 

Carnitine profile
Free fatty acids
Lactic acid
Organ- and non–
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme
Thiamine
Viral serology
Urine organic acids 
and plasma amino 
acids

Organ- and non-
organ-specific 
serum 
autoantibodies
Viral serology

- Organ- and non–
organ-specific 
autoantibodies
Serum angiotensin-
converting enzyme

First-level (to be performed in each patient) and second-level (to be performed in selected patients 
following specialist evaluation to identify specific aetiologies) laboratory tests, grouped by 
cardiomyopathy phenotype (2)



              Approndimento: Mavacamten

TTE prima dell'inizio del 
farmaco

Controllo con TTE ogni 4 settimane per 
12 settimane nella fase di titolazione

Controllo con TEE ogni 12 settimane 
nella fase di mantenimento



              Approndimento: amiloidosi cardiaca

CHEMIOTERAPIA O 
TRAPIANTO AUTOLOGO CELLULE STAMINALI

STABILIZZATORI TTR 
(ES. TAFAMIDIS)



              Approndimento: amiloidosi cardiaca

Wild-type
(wt)

Ereditaria 
(ATTRv)

Per distinguere le due forme 
è necessario il test genetico



              Approndimento: amiloidosi cardiaca

TEST SALIVARE 
c/o Amb SCC



              Rischio aritmico/SCD: quando indicato ICD? 



              L’importanza di un approccio multidisciplinare

Ambulatorio Cardiomiopatie
c/o H Merate
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