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           CARDIOMIOPATIA ARITMOGENA: WHAT’S NEW?



Correlazione genotipo-fenotipo

Corrado et at, Heart 2021 

Asatryan et al, 2021



Bariani et al, Heart Rhythm 2022

?



Circulation 2025

Tot 295 relatives 
• 110 (37%) affetti 
• 68 (23%) bordeline  
• 117 (40%) G+/F-

62 (21%) con diagnosi 
durante FU di 8.5 anni 

Tot 172 affetti (58%) 



Età dei pazienti G+/F-







Instabilità elettrica nei pz G+/P-





Fattori rilevanti nello screening



Age of patients  at time of ARVC diagnosis (black bars) and at time of onset of arrhythmias (gray bars)



Patients with a 
DSP variant 

N= 112, 100%

P/LP variants 
N= 73, 65%

VUS 
N=21, 19%

Benign variants 
carriers  

N= 18, 16% 

No phenotype 
N= 11, 15%

ARVC 
N= 16, 22%

ALVC 
N= 26, 36%

BIV  
N= 20, 27%

Heart Rhythm 2022



JACC 2024

Tot 628 pts 
▪ 337 (54%) con diagnosi ARVC 
▪ 106 (17%) diagnosi bordeline/ 
      possible 
• 185 (29%) non affetti 



Caso clinico
• Maschio, 21 anni 

• Anamnesi familiare: madre e nonno paterno con diagnosi di Cardiomiopatia Aritmogena  
    Non familiarità per morte improvvisa 

• Madre con impianto di ICD in prevenzione primaria a 55 anni e presenza di variante genetica 
PKP2 (classe 4) 

• Non pratica attività sportiva 

• Screening cardiologico 2008: 
• Paziente asintomatico, classe NYHA I^, buon compenso emodinamico 
• ECG: normale 
• Ecocardiogramma: nei limiti di norma 
• RM cardiaca: ventricoli di normali dimensioni e funzione, non LGE 
• ECG Holter: rari BEV monomorfi 
• Test genetico: variante PKP2 presente anche nella madre e nel nonno  

• Terapia: bisoprololo 1,25 mg/die



RM cardiaca 2011







Valutazione Cardiologica 2022
• Età paziente: 32 anni 

• Riferisce saltuario cardiopalmo; terapia: bisoprololo 2,5 mg/die



Eta’ 21 anni (2011) Eta’ 32 anni (2022)



• Ecocardiogramma:  
• ventricolo destro di normali dimensioni e funzione sistolica 

complessiva conservata, dilatazione tratto di efflusso ed alterazioni 
della cinetica regionale in regione sottotricuspidalica 

• ECG Holter: alcuni BEV monomorfi



Test da sforzo





Consigliato metoprololo 100 mg/die



                                                  RM CARDIACA





Follow-up nei pz G+/F-



Paziente G+/F- nella ACM
• Nella Cardiomiopatia Aritmogena la presenza di una variante genetica è rilevata nel 50-60% dei casi 
• Nei familiari portatori di varianti P/LP del gene PKP2, i familiari più giovani presentano un rischio 

maggiore di progressione della malattia 
• Le anomalie correlate alla malattia sono generalmente rilevate per la prima volta all’ECG e al 

monitoraggio Holter 
• Il follow-up dei pazienti va programmato in base all’età ed alla presenza di sintomi






