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Attualmente una classificazione morfologica e funzionale € ancora
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and management
Contrast-enhanced CMR should be considered for

the serial follow-up and assessment of therapeutic

fesponse in patients with cardiac amyloidosis, -
Anderson-Fabry disease, sarcoldosis, inflammatory
cardiomyopathies, and haemochromatosis with

aardac involvement 152

In familles with cardiomyopathy in which a

disease-causing variant has been identified,
contrast-enhanced CMR should be considered in
genotype-postivelphenotype-negative family

members to aid diagnosi

disease 0T IIBIN I 13145153159

In cases of familal cardiomyopathy without a genetic
diagnosis, contrast-enhanced CMR may be

considered in phenotype-negative family membersto

aid diagnosis and detect early disease.'*'2®

FSI Class® Levet  Contrast-enhanced CMR should be considered in
patients with cardiomyopathy during follow-up to. ™ @

Contrast-enhanced CMR is recommended in e et

patients with cardiomyopathy at inital 5010172127129, 36-147

cvallation10%016:113-143
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RM e cardiomiopatie: mapping

Diffuse fibrosis
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1 Mapping and ECV in clinical practice

Extra cellular volume (ECV)

e Resanance scus)
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Cardiomiopatia Ipertrofica

comune con una, nella

* E una patologia generale pari allo 0.2% ¢

Clinicamente si definisce come la presenza di jpertrofia ventricolare con spessore di parete > 15 mm
in assenza di dilatazione ventricolare.

+ Sono da escludersi quei casi di [pertrofig econdarip a sovraccarico pressorio o
volumetrico, cosi come I'incremento dello spessore di parete in presenza di patologia da accumulo.

* La CMI & secondaria alla presenza di

proteine che costituiscono i miofilamenti contrattili

Nel 70% dei casi sono presenti mutazioni a carico di Beta-miosing catena pesante (MYH7) e della

acoteina Clegante |2 miosing (MYBPC3).

* Ad ogei alle singole mutazioni genatiche non & possibile attribuire un oreciso valore D102NOSLICO,
pertanto la principale utilita di effettuare un test genetico & individuare precocemente la patologia i
un membro familiare di un probando che attualmente non ha ancora sviluppato ipertrofia ventricolare

in circa 11 geni codificanti

N Engl J Med 2011;364:1643-56
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» Importante & |a_diagnosi

yventricolare secondaria_ad
ipertensione arteriosa e con
la presenza di altre
patologie come la malattia
di Fabry o le patologia da
accumulo.

Soprattutto in presenza di
ipertrofia borderline (tra 13
mm e 15 mm) la

dallipertrofia__ventricolare
vita fisi

v

deve essere

Cardiomiopatia Ipertrofica: Diagnosi
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Focal pattem of eftventricular
iypertrophy
Lefeventricuar cavity <45 mm
Leftventricular cavity ~55 mm
Leftatriom enlargement
Bizarre £CG pattems

Abnorma left ventricular filing

Famil nstory of yperrophic
rdiomyopathy.

Decreased thicknesswith
deconditioning
VO, increase >110%

Late gadolinium enhancement
Pathogenic sarcomere mutation

ECG=clectrocardiogram VO,-peak axygen consumption. +-present. O=absent.

Pathological  Physiological
left-ventricular left-ventricular
hypertrophy  ypertrophy.
(rypertrophic (athiete's heart)
cardiomyopatty)

- )

. o

o .

. o

. o

° .

° .

. o

. o

(thickness, 13-15 mm in males and 11-12 men in females)

Lancet 2013, 381 242
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Cardiomiopatia Ipertrofica: RM

» Gold standard nella valutazione della massa, volumi e funzione

tagging)
» Studio accurato del LVOT e valutazione dell’anatomia e delle misure dei flussi a livello del tratto di
efflusso e medio-ventricolare
» Diagnosi e valutazione di differenti pattern di HCM
- apicale
- confinata alla parete inferolaterale

> fll i fi
m@mdm&m Mu velocita :fwmmdm ico, volume atriale, flusso

> Fibrosi e necrosi intramiocardica

> pre e post del setto (cine e fibrosi)
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Spessori parietali
Massa
Ostruzione
Fibrosi

Choudhury et al, JACC 2002
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Cardis: Magnetic Resonance kmaging
Toward Clinical Risk Assessment in
Hypertrophic Cardiomyopathy With
Gadolinium Cardi i

nna, FACC, FESC.1 Jane A. McCrobuom, FRACT, P

[ A: Diffuse hyperenhancement | [__B: Confluent hyperenhancement |
13

[ trmsscpml || RVsepal | [ Ventricular junction ][ Multifocal ][ Subendocandial |
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Differenti forme di HCM

HCM Variants: Asymmetric HCM
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© 2 Differenti forme di HCM

HCM with Midventricular Obstruction
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© s Differenti forme di HCM o sz

Apical HCM
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Differenti forme di HCM

Masslike HCM
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Ostruzione all’efflusso VS

- Quantificazione spessori in sede di ostruzione (LVOT,
medioventricolare).

- Anatomia e dinamica lembi mitralici (SAM)

- Quantificazione rigurgito mitralico

- Quantificazione del flusso a livello dell'ostruzione

19
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Mitral Valve Abnormalities Identified by Cardiovascular
Magnetic Resonance Represent a Primary Phenotypic
Expression of Hypertrophic Cardiomyopathy
Martin S. Maron. MD: Tacopo Olivotto, MD: Caitlin Harrigan, BA: Evan Appelbaum, MD:

C. Michael Gibson, MD: John R. Lesser, MD: Tammy S. Haas, RN: James E. Udelson, MD:
Warren J. Manning, MD: Barry J. Maron, MD

Figure 5. Relation between the ratio of
anterior mitra leaflet (AML) length to eft
ventricular (LV) outflow ract (LVOT)
Trvee-
chamber diastolic cardiac magnelic res-
onance frames from a 26-year-o
‘woman with (A) greatly elongated AML.
m; arrows) and relatively mid ven-
ricular septal thickening (VS: 17 mm). In
o same patient, an end-systolc image
(B) demonsirates a small L
transverse diameter of 15 mm (brackes;
AML length/LVOT diameter, 23
systolic anterior mofion with mitral-septal
[ | —  contact (amow). The LVOT gradient was
90 mm Hg, and the greatly elongated

T | AMLwas pleated at sugery to recuce
q excursion and ystolc anieir molon
"g%} . Bar graph showing the relation of

% HCM Patients with
AML:LVOT Diameter >2.0
cezmmnzasss

i

%, LVOT gradient to the ratio of AML length
to LVOT diameter >2.0. AQ indicates
W

" aorta; LA, let atrum; and
HCM Patient Groups trophic cardiomyopahy.
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Anderson—Fabry disease

HCM: differential diagnosis

Fabry disease is an X-linked recessive storage disorder with

although the subendocardial portion was usually spared.
However, for the final diagnosis of Fabry disease additional
testing such as biopsy or genotyping is obviously needed.

21
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© 2202 Anderson-Fabry

Raro disordine metabolico ereditario Xzlinked con carenza o assenza dell'enzima_alfa-
idasi A, che porta all'accumulo di gli ipidi in varie cellule e organi,

compreso il cuore.

Il coinvolgimento cardiaco & comune e si traduce ininfiammazione, ipertrofia ventricolare

sinistra e fibrosi miocardica.

Lo spettro clinico comprende jnsufficienza cardiaca,

di aritmia, che & la causa piu comune di morte in questi pazienti.

A differenza di altre cardiomiopatie infiltrative, ha il potenziale di essere trattata con

ferapia enzimatica sostitutiva, determinando miglioramento dei sintomi e della qualita di

vita.

Una volta diagnosticata, la decisione di iniziare il trattamento si basa solitamente sulla

presenza di segni e sintomi clinici, soprattutto in assenza di fibrosi

ittiva ed episodi
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Protocollo 3. Ipertrofia concentrica del Vsn
+ Anatomia * Manifestazione relativamente tardiva della

+ Funzione Vsn malatta (3' decade nelfuomo, 4° decade nella
+ T1 Mapping
- 16e

+ Pattem diipertrofia spesso indistinguibile da
quello di M

] « Ipertrofia del Vsn associata a progressiva fbrosi

Toreone - miocardica

(©ATI color mapofa

steady-sate free precession.
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SAPIENZA . . . . AN STORROUNNERSTAA SAPIENZA
% mnasiow HCM: differential diagnosis + % Amiloidosi

In cardiac amyloidosis, CMR shows a

Cardi Magnetic in Cardiac Amyloidosis Characteristic ~ pattern ~ of  global
Alicia Mria Maccira, MD: Jayshree Johi, BSc: Sajay Kurmar Prasad, MD, MRCPs subendocardial  late  enhancement
James Charles Moon, MB. MRCP: Enica Peugin, MD: s Rading. BSc. - "
Mary Noell Sheppard. MD, FRCPath: Pl Alosander Posle-Wilson, MD, FRCP coupled with abnqmal myoca_rdlal and
Pl Nige Havkins. PhD. FRCP. Dudley John Penel, MD. FRCP blood-pool  gadolinium  kinetics. The

AL ATTR
l_|_|

ereditaria  wild-type

findings agree with the transmural
histological ~ distribution of amyloid
protein and the cardiac amyloid load
and may prove to have value in
diagnosis and treatment follow-up.

« Concentric and
biventricular
Hypertrophy
without Hypertension

+ Reduction in EF «Subendocardial

« Restrictive flow pattern

late enhancement

he first 8 Epanded ECV
in the first 8 minutes ypertophy Gmydoss)
« Atrial enlargement [ cvwecro |
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‘Amiloidosi AL Amiloidosi ATTR
v Sionn
_» . BASE o N Lievemente * Marcatamente aumentata e eovrups Tiana £V gt
Score QU estrittiva delVsn (ventrcolo non diatat) aumentata >100g/m?
—> @ wovenmoLe inpreserata, patten di empimento <100 g/m?

diatazone Asn/Adk) ¢ perrai gobale Spesiore Normal

No LGE ~ . e Mexinim VLo & Setto in AL < Setto in ATTR

ot scr o e i main ook Lockerla avt i miocarci el setto —

i anolo 2o (appaiona er) o momenti + LGEmenoesteso  * LGE pil esteso i

' “stante una buona tecnica LGE subendocardico transmurale

o e ) X X - . fane prevlentemente subendocardica (slobale) ——
noLisnes Chrumrrtol Ay Crssmprtl Nopcheuossl HolGE essre present it attern LGt ad e - OQAlEscore<13  + QALEscore213 e
L T T cardicaschiaze o transmurse
. ! taE R0 frinsmced L2 lelsettointeratiale >6mm (n <20% dei T1 Nativo >1050-1150 ms
ransmural
S ( wavice o 040
Circumferentic N ECVy < ECVyrg
¢ + Chemioterapia + Nuovi trattamenti TTR-
Terapia ol
specifici (Fase Il iy 512 Co i i s o LG n s o i, 9 o
id ventice « Peggiore LGE 11 ang ECV e i > m
. [T 2018 320072
Prognosi (nonostante LGE N
g pil esteso)
Cetectbl AV LG5 scoes 16 W meno esteso
(gbal arsmurel L LGE ot -3 el pls Y ivohement,
.l O, Py M, G50 Ramari . ST o LA 0 skt A Gmere 1. koG e P Aaderse U CH e et of a0 ATTRcrdn s ACE AL- amiloidosi a catene leggere
g e I oidaci s

27 28



@ SAPIENZA [T ——

Displasia Aritmogena del Ventricolo Destro

E’ una patologia che si caratterizza pe
aumentata incidenza di eventi arit,

la presenza di accumulo fibroadiposa a carico del miocardio associata ad

E’ una patologia familiare in circa il 50% dei casi e presenta
variabile.

La prevalenza nella popolazione generale & paria 1 su 1000 e 1 su 5000.

> La patologia si caratterizza per un
progressivo

a partenza epicardica che si
estende fino a diventare transmurale.

> Tale sovvertimento porta
allassoutgliomento  della  parele

ventricolare che diventa aneurismatica.

> Le alterazioni sono spesso localizzate alla
parete inferiore, apicale ed
infundibulare, ad identificare una
regione chiamata
displasia”.
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% SAPIENZA - ARVD: Valutazione Prognostica

> Si associano a incremento del
rischio di morte improvvisa
— Pregresso arresto cardiaco
— Tachicardia ventricolare
instabile/FV
— Sincope
Disfunzione ventricolare destra
Insorgenza dei sintomi a meno di
35 anni

v

In un registro di 84 pazienti
con 5 anni di follow-up sono
risultati predittori di intervento
appropriato dell'lCD:

~ SEF positivo

- NsTV ¢z & & & 0 %
~ >1000 BEV/ 24 h allECG Holter Folow up(ears)

- lo stato di probando

00| Log Rank (Nantelox)p <0001
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sed by steady-state

Biventricular ARVC

STIR}

STIR|
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Mutazione nella codifica della
desmoplachina
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Arrnythmogonic Caraiomyopatny
Left. i Ar i

An Under-Recognized Clinical Entity

Srijita Sen-Chowdhry, MBBS, MD (Cantab), MRCP,F Petros Syrris, PHD,*
Sanjay K. Prasad, MD, MRCP} Sian E. Hughes, MBBS, PiiD, MRCPATIL |

Robere Merrifield, PHD,§ Deirdre Ward, MBBS, MRCPL? Dudley J. Pennell, MD, FACC ¢
William J. McKenna, MD, DSe, FACC*

Tamdon. United Kinodom

Clinical Diagnostic Features of LDAC*

€6 Unelied v vrsinn s, Vs, | and .
Ayt

Fequent ventriulr etasystoles (888 morpholgy)
Imagig W aneunsms
i LU ilationan/or sysoe impimen vith ahythic peseaton)*
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Cardiomiopatia Dilatativa

< C & la dilatazione di uno o entrambi i ventricoli, che tuttavia

pattern morfologico comune agli stadi terminali di diverse ).

In circa il 50% dei casi non & possibile identificare una specifica eziologia.

Ha una prevalenza pari a 1/2500 individui e un'incidenza pari a 7 casi/100,000/anno nella popolazione
generale

- La cardiomi dilatativa non-isch
comune causa di trapianto cardiaco

la terza causa di scompenso cardiaco la pil

Bopy O Moot s i oty st on sy
Braunwald’s Heart Disease: ninth edition
SAPIENZA [ —— SAPIENZA P —
Cardiomiopatia Dilatativa: Eziologia Cardiomiopatia Dilatativa: Eziologia
L . . = o [
» Nel 50% dei casi € idiopatica. » Puo presentare anche o oo o Gt
N N - T . v ; = s as hae e
» Ci sono quattro quadri nosologici specifici il cui riconoscimento ha un frasmissione genetica (piu di 40 e i e
importante impatto nella gestione clinica del paziente: geni identificati, prevalentemente a = o Somen e
_ iomiopati 5 ._comune tra le donne in post- trasmissione autosomica s = s e
) L “ Saopn o
menopausa, secondaria verosimilmente a forte stress emotivo; si presenta come STEMI dominante), pertanto & importante o o " -
a coronarie |nde‘nn|: spesso si assiste afrecuperoI dflla normale dfunzu:n;e ventno(;lare o valutare la storia familiare. ez E S e
— Cardiomiopatia periparto: si manifesta tra I'ultimo mese di gravidanza e fino al . . . . g o o ==
mese post-parto. Ottima prognosi se la paziente sopravvive alla fase acuta d genll rrlggg(;;ormente‘ Intertetssa(;! T
— Cardiomiopatia tachicardia indotta: secondaria al manifestarsi di ripetuti e Sono legati ad un ampio spettro di e O o
prolungati episodi di tachicardia (fibrillazione atriale o tachicardia sopraventricolare); proteine _costituenti _elementi e —
si assiste a marcato recupero quando le aritmie sono controllate. strutturali della cellula (es. cascata wess s Mgt i
_ iomiopati - ._legata all'eccessivo consumo di alcol (dose eccitazione-contrazione della e e
correlato). miocellula) 1 S
sint ™ sapmpin e
e e
Braunwald’s Heart Disease: ninth edition Lancet 2010; 375: 752-62
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IMAGING

1) Valutazione morfologica dettagliata dei ventricoli

» Camere cardiache dilatate e pareti miocardiche di
spessore ridotto

+ Trombi murali

7/12/24
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2) Valutazione funzionale dei ventricoli

AZIENDA OSPEDALIERGUNIVERSITARIA
SANTANDREA

« Le sequenze Cine di solito mostrano ipocinesia ventricolare e aumento dei
volumi.

Usando le sequenze stady state free precession (SSFP), la diagnosi della
dilatazione del ventricolo sinistro (LV) & fatta quando il diametro interno in
asse corto della camera del ventricolo sinistro € superiore a 5,0 cm o
quando il volume telediastolico del ventricolo sinistro supera i 235 mL o 112
mL/m 2 nei maschi e 174 mL o0 99 mL/m 2 nelle femmine.

+ Rilevamento della cinesi regionale delle pareti

41

[

3) Caratterizzazione del tessuto miocardico

AZIENDA OSPEDALIERGUNIVERSITARIA
SANTANDREA

+ La sequenza piu importante nell'iter diagnostico
Late Gadolinium Enhancement (LGE)

!

Queste possono mostrare aree di fibrosi all'interno del miocardio, tipicamente in sede
intramurale o subendocardica, consentendo la differenziazione della cardiomiopatia
dilatativa post-ischemica da quella idiopatica.

42
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Differentiation of Heart a

Cardiomyopathy and Coron rtery Disease Using
Gadolinium Enbanced Cardiovascular Magnetic Resonance

14 MeCbon, FRACP, D, LC.C. Moon MB, BS, MRCS
SK Prsd D, VACF W), Mcknns, VD, FRCP. FESC. C B Lorenz. FaD:
"475. o DN, FRCP FEGC. D1 Pemel MD, FACP. FESC

Diagnostic targets for CMR in DCM include progressive LV
dilation, LV systolic dysfunction, and regional midwall
myocardial fibrosis.

No CAD No CAD

43
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Imaging Forme Idiopatiche senza LGE Imaging Forme Idiopatiche senza LGE

« | pazienti con cardiomiopatia dilatativa idiopatica non mostrano alcun LGE o un
LGE lineare intramurale.

* L'LGE midwall indica una prognosi peggiore, sono a maggior rischio di morte
cardiaca improvvisa e aritmie.

FFEIM
SI1/Phl/0ms

Vista a 4 camere di un paziente con cardiomiopatia idiopatica

La sequenza LGE non mostra alcun enhancement.
Notare il rigurgito mitralico, una caratteristica comune della CMD Ci6 & compatibile con una cardiomiopatia dilatativa

idiopatica...

45 46

[ [ — © i = —
Imaging Forme Idiopatiche con LGE mid-wall La cardiomiopatia dilatativa & stata

associata alla formazione di trombi
murali a causa della stasi del
sangue in caso di significativa
dilatazione e disfunzione delle

camere (VS).

Sequenze di perfusione a riposo

Sequenze Early Contrast Enhancement (a ]
1 minuto da iniezione del mdc) per
escludere massa

Sequenze Late Gadolinium Enhancement

LGE > i del setto, significativo della presenza di fibrosi.

47 48
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Nei pazienti con cardiomiopatia dilatativa & importante determinare la frazione di eiezione
Secondo le linee guida di ACC / AHA / HRS 2008 esiste un'indicazione per un defibrillatore
cardioverter impiantabile automatico (AICD) se la frazione di eiezione <35%

y v
FFEIM % »

SI1/Ph1/0ms s16 7 Phaffo ms
Vista 4 camere di un paziente con cardiomiopatia dilatativa Stesso paziente con cardiomiopatia dilatativa idiopatica (vista asse corto).
idiopatica. Notare la scarsa contrazione.

La frazione di eiezione ¢ stata misurata pari al 28%

7/12/24
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La misura di T2* si basa sull'acquisizione di una serie di immagini con differente tempo di eco TE e
osservando che esiste una relazione di tipo esponenziale tra l'intensita di segnale misurata
sull'immagine ed i valori di TE e T2*.

| tempo di
una relazione

Il segnale & legato a
TE e T2* da

esponenziale
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Myocardial T2* (ms)
>20

ot onowoad 1420

o 10-14

<10

Hepatic T2* (ms)
>154
45-154
2145
<21

Fig.5.18
of T2

Resonance 2014, 16:40. Open ccess (per soveaccario cpaico)
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Degree of iron overload
Absent

Mild

Moderate

Severe

Degree of iron overload
Absent

Mild

Moderate

Severe
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* Causa potenzialmente reversibile di scompenso
cardiaco se efficacemente trattato
+ Fenotipo dilatativo — maggior parte dei
pazienti, disfunzione sistolica
Fenotipo restrittivo - ventricoli non dilatati,
funzione sistolica preservata, disfunzione
diastolica, atri dilatati
2. Rischio di sviluppare scompenso car
« T2*> 20 ms: basso
* T2*10-20 ms: intermedio
. T2*<10ms:

FrotaEeIR) 3. Altrisegni diagnosti
1. Anatomia e funzione Vsn/Vdx + Perdita di segnale focale nelle immagini T1 e T2
2 T2 pesate
. T + Fegato eccessivamente “scurc’
T 35A), e funti 4. Follow-up seriato dell'accumulo di ferro per guidare
imensioni, massa (corrtta per BSA), e funzione o tarasis helants
+ Vsn: VTD, VTS, SV, FE, funzione longitudinal I . N
o g possibile
* Vdx: VTD, VTS, SV, FE, funzione longitudinale
2. T2 (ms), R2* Ly ot o .
ferro (mg/g) del cuore ¢ del fegato poiché la deposizione di ferro & simile in tutti i
Punti Chiave segmenti del Vsx
1 Ca patia da accumulo di ferro 2. Elevata correlazione tra i valori T2* e i valori T1

nativi (T2, T1 nativo 4)

T2* contorni: le ROI sono posizionate nel setto
Ito interventricolare (A) e nel fegato (B).
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LV concentic tickening,
A Patchy mid-myocartial LGE in basal andor mid nferolateral wll
Lownatve T1 and normal ECY

TRIVERSITA DHROMA
Tabe 1
Condition Main CMR findings Markers of worse prognosis in CMR
‘Asymmetri sepal wll hickeaing >15
Diffuse,mid-caviy, and apical variants LGE 215%of the LV mass
Hom Elongatedleafles of mitrsl vave and sboormal papillary muscles
w
Mildly slvaied T1 and ECV.
Lok
effsion
ca
LGE paten (diffse, subendocardi,or ransmmural)
Markedly clevated mtive T1 and ECV Higher ECV frction
Abnoma gadoinm kineties
[ Conlse T2+ <20ms Candae 12° <10ms

LGE

Global 3 regonal RV dilation and dysiuncion
Itramyocardial fat
1GE
Focalwll hinming

‘Any CMR abnormalty

e veniealar; RV, sight venriculr
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SAP! Az LEROUNIV y
§\ APIENZA o RGO IR TANA

GRAZIE!!!

Luca Pugliese, MD PhD
l.pugliese88@gmail.com
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