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SALUTE (: TERRITORIO

RICERCA E SOSTEGNO
ALLE FAMIGLIE

Contro la morte improvvisa giovanile per Cardiomiopatia
Aritmogena del ventricolo destro ¢’e Geca Onlus

a Cardiomiopatia Aritmogena del

ventricolo destro era pressoche sco-

nosciuta fino agli Anni 80. Veni-
va considerata una displasia del ventricolo
destro e fu merito di E Marcus e G. Fon-
taine segnalarne I'importanza clinica (Cir-
culation, 1982). E stata riconosciuta come
possibile causa di morte improvvisa gio-
vanile alcuni anni dopo (Thiene, Nava,
et al., New England Journal of Medici-
ne, 1988). Da allora numerosi ricercatori,
in primis quelli dell'ateneo patavino, han-
no cercato di delinearne il quadro patolo-
gico e clinico. Si scopri che la malattia ha
un’origine genetica e che i soggetti affet-
ti presentano prevalentemente una muta-
zione dei geni che regolano le connessioni
intercellulari. Questo difetto porta ad una
progressiva morte dei miociti; si crea un‘a-
trofia miocardica e il tessuto malato viene
sostituito da una cicatrice fibro-adiposa.
La malattia non colpisce solo il ventrico-
lo destro ma, in maniera piti 0 meno mar-
cata, anche il ventricolo sinistro. Non tut-
ti 1 soggetti che presentano una mutazione
si ammalano: la trasmissione della malat-
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Informadoni medico-scientifiche

inerenti le patologie cardiache ai itmiche

ed indicarioni comportamentall

l  clinici € genetist! si ;
¢ sul plica e

tia ¢ infatti, di tipo dominante anche se un
30% circa dei pazienti sono portatori sani.
Questi soggetti sono chiamati “a rischio”
perché possono ammalarsi in ogni mo-
mento della loro vita. Compito del clinico
¢ distinguere i portatori sani dai malati e
stabilire, in questi ultimi, I'entita della ma-
lattia; per questo lo studio delle famiglie ¢
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una tappa fondamentale per stratificare il
rischio e individuare, tra i soggetti affet-
ti, quali avranno bisogno di terapia far-
macologica e/o elettrica e quali andranno
solo periodicamente controllati. La mor-
te improvvisa puo essere prevenuta attra-
verso una diagnosi precoce, la limitazione
dell’attivita fisica, una terapia corretta. La
complessita dei problemi da affrontare e il
mosaico di situazioni all'interno dei nu-
clei familiari (soggetti non portatori del-
la mutazione, portatori sani e soggetti cli-
nicamente malati) ha indotto le famiglie a
riunirsi in Associazioni per avere un aiuto
clinico e psicologico soprattutto se ci sono
stati casi di morte improvvisa. A Padova ¢
sorta nel 2000 “Giovani e cuore aritmico
onlus - Geca onlus”, che raccoglie oggi ol-
tre 400 famiglie, e si offre come punto di
riferimento per consulenze mediche, ge-
netiche e psicologiche. Il 2015 non ¢ un
punto di arrivo, ma di partenza per nuove

ricerche cliniche e genetiche.
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