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Presentazione clinica
• Paziente maschio, anni 59• Storia familiare di morte cardiaca improvvisa(madre a 45 anni circa).• 2007: pregresso infarto miocardico a coronarieindenni (MINOCA?). All’epoca acinesia inferiorecon FEVS 50%.• Stabilità clinica negli anni seguenti• Gennaio 2020: sincope alla guida con accesso al PS.Alla telemetria riscontro di TVNS.• ECG: ritmo sinusale, conduzione AV nei limiti,frammentazione QRS in aVF e V1, T negativeinferiori.• Ecocardiografia: acinesia inferolaterale, FEVS 47%.• Ripetuta coronarografia: indenne da lesionicritiche.









• Eseguito impianto di ICD durante il ricovero.• Analisi genetica: riscontro di variante non descrittain letteratura a carico del gene SCN5A (c.5072T>G)con interessamento di un dominio funzionalmenteimportante• Sulla base del risultato del test genetico eseguitotest con flecainide risultato negativo.• Segnalate associazioni tra varianti del gene SCN5A einsorgenza di cardiomiopatia dilatativa confenotipo aritmico.• Possibili meccanismi: aritmogenesi mediata daalterata conduzione e rientri, alterazioni e dannodel citoscheletro e dei dischi intercalati perpresenza di canali Nav 1.5 alterati.• A 6 mesi di follow up multipli interventi dell’ICD(ATP e shock) per tachicardie ventricolarisostenute.
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