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Conosciamo le malattie cardiache congenite per capire quale
sara il percorso di vita del nostro bambino.

FonpaAzIONE @ Asm

per la salute dell’infanzia
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PRESENTAZIONE

Questo libretto e dedicato soprattutto av genitors dei nostri bimbe, ed e il frutto di una
collaborazione multidisciplinare fra colleghi di varie esperienze e luoght, che
condwwidono Uamore e la passione per © nostri piccoly pazients.

Carissima tutts, ricordate per favore che il vostro bambino & un grande ed eroico com-
battente. E venuto purtroppo al mondo con un difetto al cuore. Ciononostante,
affronta coraggiosamente, con tenacia, ogni grorno della sua vita appena
wmeomnciata e st guadagna ogni successo raggeunto. Per il suo piceolo organismo é
un compito molto impegnativo. Augurateqli dunque, con piena fiducia e dv cuore, un
caldissimo benvenuto e siate partecipi dev suoi sforzi!

Per la vostra bambina o vl vostro bambino l'inizio della vita non ¢ stato molto facile.
Per questo occorre ol massvmo sosteqno da parte dv tutti: la famiglia in primis, e pov @
medict specialisti che lo sequiranno. Ginecologr, pot cardiologi, cardiochirurgh,
pediatri, neonalologe e infine psicologi, una squadra coordinata impegnata per
cercare di garantirgli una vita ottimale e fargli apprezzare tutle quelle piceole
conquiste che ogni bambino, in ogni giorno della sua vita, ha 1l diritto dv raggiungere.

Intorno a lur deve essere costrurto un nido che lo difenda e lo avuti nel cammino che
dovra percorrere. Ricordate che anche il personale infermieristico ed 1 terapisti si
impegneranno al massimo per il vostro piccolo, insteme ai suov genitort affettuosi, che
gia fanno e faranno di tutto affinché lo aspetti una vita quanto piir possibile piena.

Come potrete leggere in questa pubblicazione, ogqi, grazie av progressi della medicina,
le prospettive sono nettamente migliors che in passato. Anche bambini con difetti
cardiacy particolarmente grave, che pochi decennt fa avevano probabilita di
sopravvivere molto ridotle, ora possono sperare vn una vita dv buona qualila.

Questo opuscolo vi accompagnera nelle prossime tappe del cammino della vita del
vostro bimbo. Vi spieghera che cosa significa avere wna malattia cardiaca congenita
(altriments detta cardiopatia congenita), quali problemi é possibile che st presentino,
ma soprattutto quale sono le prospettive per il prosiequo della vita dei vostri figls,
awutando la vostra famiglia e le persone a voi prossime ad affrontare insieme questa
grande sfida.

Vi stamo tutt vicing, ricordatevelo, per i vostri bambing, ora un po’anche nostri,

ed anche per voi, per trovare quella forza che mar vi dovra abbandonare in questo
cammano, a volte difficile ma costellato di tante braccia amiche che vi sorreggeranno e
vt guideranno.

Stefano Marianeschi,
Domenico Arduine



ASM E LA SALUTE DEI BAMBINI:
UN IMPEGNO CHE DURA DA OLTRE 40 ANNI

L'Associazione Italiana per lo Studio delle
Malformazioni (ASM) & sorta nel 1981 per
opera di un gruppo di autorevoli medici e
studiosi, con lo scopo di affrontare un pro-
blema di vasta portata sanitaria, umana
e sociale, quello delle malattie congenite.
Oggi ASM, forte di un qualificato ed ar-
ticolato Comitato Scientifico, rappresenta
un punto di riferimento a livello nazionale
per I'informazione, la ricerca scientifica e
la cura nell’ambito di questa complessa e
articolata galassia di malattie, che afflig-
gono tanti piccoli fin dall’inizio della loro
vita. ASM & un’organizzazione senza fini

di lucro, e tutte le sue attivita vengono so-
stenute esclusivamente grazie ai contri-
buti volontari di cittadini, aziende ed enti.
Nel 1996 le si ¢ affiancata la Fondazione
ASM per la salute dell’infanzia.

La prevenzione e I'informazione

Uno degli obiettivi principali di ASM é
quello di divulgare nell’opinione pub-
blica le conoscenze scientifiche pil
aggiornate sulla gestazione e su cio
che la precede e la segue, anche al
fine di attuare una prevenzione primaria
pill incisiva nei confronti delle malattie
congenite, in modo da determinare una
riduzione della loro incidenza. A tale sco-




po I’Associazione ha attivato, dal 1988,
il Filo Rosso, un servizio telefonico e
telematico di consulenza medica gratui-
ta sulla salute in gravidanza e nella fase
preconcezionale, sul rischio riproduttivo e
sull’allattamento, offerto da specialisti in
ostetricia e genetica. Decine di migliaia di
donne si sono rivolte nel corso degli anni
alle diverse postazioni del Filo Rosso, ot-
tenendone indicazioni e consigli preziosi
per tutelare la loro salute e quella dei loro
nascituri. Oggi il Filo Rosso dispone di
tre strutture: a Milano, nel Presidio Ospe-
daliero San Paolo (tel. 02-89.10.207); a
Roma, presso il Policlinico Universitario
Tor Vergata (tel. 06-20.90.55.66); a Va-
rese, nel Laboratorio di Genetica Medica
dell’Universita dell’Insubria (tel. 0332-
21.71.00, dedicato alle problematiche
genetiche). Gli orari e gli aggiornamen-
ti riguardanti il servizio si trovano sul
sito www.asmonlus.it. ASM ha inoltre
messo a punto e diffuso su larga scala
il Decalogo per una maternita serena,
un opuscolo redatto da autorevoli spe-
cialisti che, con rigore scientifico unito
ad un linguaggio chiaro ed accessibile,
fornisce alle gestanti un agile compendio
delle informazioni di base necessarie per
vivere una gravidanza sicura. L'Associa-
zione pubblica il periodico d’informazione
e divulgazione medica “Educazione alla
Salute” e ha iniziato nel 2024 ad orga-
nizzare Convegni scientifici e divulgativi
biennali dedicati alle malattie congenite
che possono interessare i diversi appa-
rati dell’organismo. Ma I'attivita svolta da
ASM fa ormai parte della storia della pre-

venzione: negli anni Ottanta, una ricerca
patrocinata dall’Associazione ha portato
all’elaborazione di un esame oggi comu-
nemente diffuso, la villocentesi.

Laricerca, la diagnosi e la cura

ASM incoraggia, con premi assegnati in
occasione dei pill importanti congres-
si scientifici, giovani studiosi impegnati
in progetti di ricerca innovativi riguar-
danti le cause, la diagnosi e la terapia
delle malattie congenite. L’Associazione
acquista apparecchiature tecnologica-
mente all’avanguardia, da destinare ad
ospedali pubblici, per ecografie ed esami
prenatali, allo scopo di individuare piu
precocemente e con maggiore precisione
le eventuali anomalie presenti nel feto,
consentendo cosi ai medici di intervenire
con le opportune terapie durante e dopo
la gestazione. In particolare, ha arricchi-
to alcune Sale Parto di diversi ecografi
portatili molto avanzati. Due di questi
apparecchi sono stati destinati ai Reparti
Maternita delle zone colpite dai terremo-
ti del 2016 in Umbria e nel Lazio. Inoltre
ASM raccoglie fondi per I'acquisto di re-
spiratori ad alta tecnologia, in grado di
aumentare le possibilita di sopravvivenza
dei bambini prematuri e ultraprematuri:
i primi due apparecchi sono stati con-
segnati ai reparti di neonatologia di due
importanti ospedali di Milano e di Roma.
In precedenza erano state donate in tutta
Italia cinque incubatrici da trasporto di
ultima generazione per la terapia inten-
siva dei neonati prematuri.



Capitolo 1

MALATTIE

NON TROPPO RARE

In Italia circa un neonato su cento nasce
con una malattia cardiaca congenita, men-
tre I'incidenza mondiale si attesta su circa 8
neonati ogni mille (lo 0,8 per cento). Si tratta
di un difetto riguardante il cuore o i grandi
vasi sanguigni che & presente fin dalla vita
prenatale, con un rischio di complicanze
ed esiti che cambia in base alla severita e
alla complessita del difetto. Le cardiopatie
congenite costituiscono circa il 40% di tutte
le malformazioni congenite ed hanno un ri-
schio di mortalita del 4% nei primi 28 giorni
di vita. Alcune di queste malformazioni, con
una stima di un caso ogni mille nati vivi,
sono considerate critiche per la possibilita
di scompenso cardiaco o cardiopolmonare
acuto, e richiedono un intervento chirurgico
entro il primo mese di vita. Queste cardio-
patie includono cardiopatie complesse, qua-
li la sindrome del cuore sinistro ipoplasico,
cardiopatie con ostruzione all’efflusso sini-
stro, come la stenosi aortica severa, alcune
forme di coartazione aortica, I'interruzio-
ne dell’arco aortico, ma anche cardiopatie
con ostruzione all’efflusso destro, come la

stenosi polmonare critica, I'atresia della val-
vola polmonare a setto intatto, la Tetralogia
di Fallot estrema, alcune trasposizioni delle
grandi arterie e il ritorno venoso polmonare
anomalo totale. Analizziamo in dettaglio I'in-
cidenza delle malattie cardiache congenite
pitl frequenti, rimandando al capitolo 7 per
un esame dettagliato di ogni patologia.

Il dotto arterioso pervio ha un’incidenza
in Italia del 5-10% dei neonati con cardiopa-
tie congenite, esclusi naturalmente i neonati
prematuri, in cui la pervieta del dotto arte-
rioso ¢ fisiologica.

Il difetto interatriale rappresenta uno dei
difetti piu frequenti, essendo presente nel
30-50% dei neonati con malattie cardiache
congenite.

Il difetto interventricolare si riscontra in
circa il 20% dei bambini con cardiopatie
congenite ed & leggermente prevalente nel
sesso femminile.

Il canale atrioventricolare completo co-
stituisce circa il 3% delle malattie cardiache
congenite, ed & frequentemente associato a
pazienti con Sindrome di Down.
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La stenosi valvolare aortica compare in
circa il 3-6% dei pazienti affetti da cardio-
patie congenite, con una lieve prevalenza
nel sesso maschile.

La sindrome del cuore sinistro ipoplasico
pesa per I'1-2% di tutte le malattie cardia-
che congenite, e presenta un certo grado di
ricorrenza familiare.

La coartazione istmica dell’aorta si veri-
fica nel 6-8% di tutte le cardiopatie conge-
nite ed ha una lieve prevalenza nel sesso
maschile.

Linterruzione dell’arco aortico & una
patologia abbastanza rara: si tratta di un’e-
mergenza chirurgica, rappresenta circa
I'1,5% di tutte le malattie cardiache con-
genite ed & frequentemente associata alla
sindrome di DiGeorge.

La stenosi polmonare colpisce I'8-10 %
dei neonati con cardiopatie congenite, e
nella sua variante caratterizzata da displa-
sia valvolare & frequentemente associata
alla sindrome di Noonan.

La tetralogia di Fallot assomma al 3-9%
delle malattie cardiache congenite, & lieve-
mente pili frequente nei maschi ed é talvol-
ta associata alla sindrome di DiGeorge.
Latresia della tricuspide, spesso associa-
ta ad altri difetti quali il difetto interatriale, il
difetto interventricolare ed il dotto arterioso
pervio, & rilevata nell’1-3% delle cardiopatie
congenite.

Latresia della valvola polmonare a set-
to integro & una patologia abbastanza rara,
essendo riscontrata soltanto nell’'1% circa
della totalita delle malattie cardiache con-
genite.

La trasposizione delle grandi arterie co-

stituisce il 5% delle cardiopatie congenite,
con una prevalenza maschi/femmine di cir-
cadal.

Il tronco arterioso comune compare
nell’1-4% dei soggetti affetti da una malat-
tia cardiaca congenita.

Il ritorno venoso anomalo nella sua forma
“totale” si verifica nell’1% di tutte le cardio-
patie congenite, con una prevalenza ma-
schi/femmine di 4 a 1. Per quanto concerne
la forma “parziale”, & difficile fare una stima
della prevalenza, in quanto spesso questo
tipo di difetto rimane non diagnosticato per-
ché poco significativo da un punto di vista
sintomatologico.

Il ventricolo destro a doppia uscita pesa
per meno dell'1% di tutte le malattie car-
diache congenite, ed € frequentemente
associato a sindromi, quali la sindrome ete-
rotassica.

Lanomalia di Ebstein, che colpisce la
valvola tricuspide, rappresenta lo 0,5%
delle cardiopatie congenite e non eviden-
zia importanti differenze di prevalenza tra
i due sessi.
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Capitolo 2

CAUSE E POSSIBILITA

DI PREVENZIONE

Le cause delle malattie cardiache congenite,
chiamate cosi perché gia presenti nella vita
intrauterina, non sono ancora completamen-
te note. La loro origine risiede in un’anomalia
nella formazione, e di conseguenza nello svi-
luppo, del cuore durante la vita embrionale e
fetale. Tutto questo avviene tra la seconda e
la nona settimana di gestazione, momento in
cui il cuore si modifica, iniziando il suo svi-
luppo come una semplice struttura tubolare
per poi raggiungere una forma piu simile a
un cuore completamente formato. Queste
malformazioni sono nella maggior parte dei
casi ben tollerate durante la vita prenatale:
per questo motivo cominciano a manifestar-
si ed a provocare problemi soltanto dopo la
nascita.

Cerchiamo di fare chiarezza sulle diverse
cause e su quali possano essere i fattori di
rischio, individuabili anche tra le abitudini dei
genitori, cosi che sia possibile, in tali casi, ri-
durre le probabilita che il nascituro sviluppi
una cardiopatia congenita. Esiste una serie di
fattori che pud aumentare le probabilita che

un bambino abbia un difetto cardiaco con-
genito: tra questi figurano le anomalie gene-
tiche, che possono essere ereditarie 0 non
ereditarie. C'¢ una possibile ereditarieta in
alcuni tipi di malattie cardiache congenite,
e pertanto vi & una maggiore probabilita, per
soggetti con tali anomalie cardiache conge-
nite, di concepire figli a loro volta malati. Fra
le cardiopatie trasmissibili geneticamente ci
sono la cardiomiopatia ipertrofica e la car-
diomiopatia dilatativa familiare. Anche la
consanguineita puo essere causa di anoma-
lie cardiache congenite.

Inoltre, le cardiopatie congenite sono asso-
ciate a molteplici sindromi, quali la sindro-
me di Charge: questa condizione pud essere
trasmessa mediante trasmissione autoso-
mica dominante oppure avere origine “de
novo”, cioé durante la formazione dell’'em-
brione. Lo stesso meccanismo puo essere
attribuito alla sindrome di Noonan e a quella
di DiGeorge, che nella maggioranza dei casi
non & ereditaria ma talvolta, sebbene rara-
mente, viene trasmessa con meccanismo
autosomico dominante. Alla categoria delle
cause genetiche non ereditarie appartengo-
no anomalie cromosomiche quali alcuni tipi
di trisomia 21, o sindrome di Down (asso-
ciati a cardiopatie quali canale atrioventri-
colare, difetto del setto interatriale, difetto
del setto interventricolare), o la sindrome
di Turner, che in alcuni casi pud essere
associata a malattie cardiache congenite.
Tutto questo ci spiega come le patologie
sindromiche possono avere caratteri di ere-
ditarieta, con frequenza variabile in base al
tipo di sindrome, oppure essere causate da
“errori” in alcune delle fasi di organogenesi,
conseguenza dell’eta avanzata dei genitori,



dell’esposizione a sostanze tossiche, inqui-
nanti, e cosi via.

Un’altra possibile causa di cardiopatia con-
genita & la fenilchetonuria, una rara condi-
zione genetica presente fin dalla nascita, in
cui il corpo non € in grado di scomporre una
sostanza chimica chiamata fenilalanina, che
si accumula nel sangue e nel cervello. La
fenilchetonuria di solito puo essere trattata
efficacemente con una dieta a basso con-
tenuto proteico e con integratori alimentari.
Le gestanti affette da questa patologia che
non seguono tali indicazioni hanno maggiori
probabilita, rispetto alla popolazione gene-
rale, di dare alla luce un bambino con una
malattia cardiaca congenita.

Esistono poi cause metaboliche, come il dia-
bete pregestazionale, che espone maggior-
mente al rischio di concepire prole portatrice
di cardiopatie congenite. Da alcuni studi &
emerso che liperglicemia durante la for-
mazione iniziale dell’embrione pud portare
ad un’alterazione dell’espressione di alcuni
elementi fondamentali per lo sviluppo del
cuore.

Il consumo di alcol in gravidanza € asso-
ciato alla sindrome feto-alcolica che, tra le
varie malformazioni, & responsabile anche di
quelle a carico del sistema cardiovascolare.
Lo stesso discorso vale per il consumo di so-
stanze stupefacenti e per il fumo di sigaretta,
che aumenta addirittura del 25% il rischio di
malattie cardiache congenite.
Assolutamente da evitare, nei nove mesi
dell’attesa, anche I'esposizione ai solven-
ti organici, presenti in un’ampia gamma di
prodotti e sostanze, come vernici, smalti e
colle. Gi sono poi alcune infezioni che, seb-
bene siano innocue in una donna che non

sia incinta, possono causare gravissime

complicanze durante la gravidanza, tra le

quali malformazioni cardiache congenite.

Importante, tra queste, la rosolia. Ci sono

tuttavia alcune semplici accortezze per

ridurre il rischio di contrarle, per esempio

lavandosi le mani non appena si rientra a

casa e prima di mangiare, ma anche evi-

tando il consumo di specifici alimenti, e

cosi via. Il ginecologo che segue la futura

mamma, a seqguito degli opportuni esami,
potra essere pili preciso in proposito.

Infine, occorre sottolineare che esistono

diversi farmaci collegati ad un aumento

del rischio che un bambino nasca con una
cardiopatia congenita.

Tra questi menzioniamo:

e alcuni medicinali anticonvulsivanti —
come le benzodiazepine (per esem-
pio, il diazepam);

e alcuni farmaci contro I'acne - come
I'isotretinoina e i retinoidi topici;

e |'ibuprofene: le donne che assumo-
no I'antidolorifico ibuprofene quando
sono alla 30m settimana di gravidan-
za 0 in quelle successive corrono un
rischio maggiore di avere un bambino
con problemi cardiaci. Il paracetamo-
lo & un’alternativa piu sicura all’ibu-
profene quando si aspetta un bambi-
no, anche se idealmente si dovrebbe
evitare di assumere qualsiasi medi-
cinale, in particolare durante il primo
trimestre di gestazione.

Ricordiamo comunque che, sebbene sia

noto come alcuni fattori accrescano il ri-

schio di malattie cardiache congenite, nel-
la maggior parte dei casi non viene identi-
ficata alcuna causa evidente.



Capitolo 3

LA DIAGNOSI?

GIA PRIMA DELLA NASCITA

Per evidenziare eventuali anomalie della
funzione e/o della struttura cardiaca gia
nel corso della gravidanza si puo effettuare
un’ecocardiografia fetale.

Come viene analizzato il cuore del feto?

Mediante una sonda ecografica appoggiata
sul’addome della gestante, o piu raramente
per via transvaginale, I'operatore ricerca le
scansioni idonee allo studio del cuore del
nascituro. Sono ricercati i ritorni delle vene
al cuore, la connessione fra atri e ventricoli e
traiventricoli e 'aorta e I'arteria polmonare,
nonché i loro rapporti spaziali. Mediante il
colordoppler vengono poi indagate le moda-

lita e la direzione del flusso sanguigno nelle
cavita cardiache e sono misurate le velocita
con il Doppler spettrale, ove necessario.

Quando si esegue I'ecocardiografia fetale?

L'esame ecocardiografico viene effettuato
in genere dopo la 20ma settimana di gra-
vidanza. Peraltro, potra essere eseguito
anche prima nel caso in cui venga sospet-
tata una malattia cardiaca congenita nel
nascituro a seguito di un esame del primo
trimestre (per esempio, la translucenza
nucale aumentata), oppure in presenza di
altre indicazioni: per esempio, se la futura
mamma ha gia avuto un figlio affetto da

Ecocardiografia del feto, ecco quando farla

Indicazioni

Familiarita per Cardiopatie Congenite (parentela di | grado)
Malattie genetiche ereditarie associate a Cardiopatie Congenite (quando non escluse da test

familiari
genetici prenatali)

Indicazioni  Diabete (tipo 1 e 2) pregestazionale

materne Fenilchetonuria (donne con valori di fenilalanina >10 mg/dl pregestazionali o nel | trimestre)
Positivita autoanticorpi anti-Ro/SSA o anti-La/SSB in caso sospetto di Blocco Atrio-Ventricolare
(BAV), miocardite e fibroelastosi endocardica. Monitoraggio ecocardiografico da 16 a 26 setti-
mane in donne con anamnesi positiva per BAV congenito
Infezione materna da Rosolia nel | trimestre di gravidanza
Assunzione di farmaci in gravidanza (litio, paroxetina, fluoxetina, ACE-inibitori, acido retinoico,
gabapentin in monoterapia o politerapie con anticonvulsivanti, assunti nel | trimestre; FANS
assunti nel lll trimestre di gravidanza)

Indicazioni

fetali
Malformazione extracardiaca fetale
Idrope fetale

Feti con aneuploidie (alterazioni nel numero dei cromosomi) o microdelezione 22q11 (o su
indicazione del genetista). Sospetta cardiopatia agli esami ecografici di screening

Aritmie fetali persistenti (non sono incluse forme episodiche di bradicardia, tachicardia o

extrasistolia)

NT (translucenza nucale) >3,5 mm (>99°centile)

Rigurgito della tricuspide nel | trimestre

Reverse del dotto venoso nel | trimestre solo se associato a NT aumentata. Gravidanze

gemellari monocoriali



cardiopatia congenita. Inoltre, nel caso di un
rischio specifico per cardiopatie evolutive
puo essere opportuno effettuare un ulteriore
esame ecocardiografico nel terzo trimestre
della gestazione.

Lecocardiografia fetale si esegue
solo nelle gravidanze a rischio?

Si, & un esame indicato soltanto nelle gra-
vidanze a rischio. Non vi sono evidenze che
estendere questo esame alla popolazione
generale abbia dei vantaggi rispetto all’e-
cografia di screening del secondo trimestre.
Le indicazioni per la sua esecuzione sono
elencate nella tabella seguente, come da li-
nee-guida della SIEQG, la Societa Italiana di
Ecografia Ostetrica e Ginecologica.

Quanto é attendibile

I’esito di questo esame?

Si ritiene che tale esame sia in grado di indi-
viduare, in condizioni ideali, I'80% delle car-
diopatie fetali maggiori: quindi, soltanto una
parte sono identificate. L'esame & soggetto
alle limitazioni comuni a tutte le indagini

diagnostiche che impiegano
gli ultrasuoni: la possibilita
di individuare un’anomalia
cardiaca non & sempre cor-
relata alla sua gravita anato-
mica, ma dipende dalla piu
0 meno evidente alterazio-
ne dell'immagine ecografi-
ca che essa induce. Pertan-
to, non sempre & possibile
raggiungere validi risultati
diagnostici: possono emer-
gere difficolta nell'ottenere
una buona visualizzazione del cuore del
feto, dovute a cause materne (eccessivo
spessore del pannicolo adiposo, cicatrici da
chirurgia addominale, presenza di miomi
uterini) 0 a motivazioni connesse alla gesta-
zione (posizione sfavorevole del nascituro,
liquido amniotico ridotto, presenza di due
o pit gemelli). Inoltre, alcuni difetti cardiaci
possono non essere evidenziati in utero per
diversi motivi connessi alla loro struttura:
1) per le loro ridotte dimensioni (difetti del
setto interventricolare, anomalie parziali del
ritorno venoso polmonare, anomalie del cir-
colo coronarico);
2) perché consistono nella non chiusura di
tratti vascolari che nel feto sono normal-
mente aperti (per esempio, mancata chiu-
sura del dotto di Botallo, difetti del setto
interatriale);
3) per la loro evolutivita, che li pud rende-
re non evidenziabili a 20-22 settimane, ma
farli sviluppar in epoche successive della
vita intrauterina o renderli manifesti solo
dopo la nascita (per esempio, coartazione
aortica, cardiomiopatia).



Capitolo 4

LE PROSPETTIVE

13

DELLE TERAPIE PRENATALI

Per quanto concerne la terapia prenatale
delle malattie cardiache congenite, sia che
si tratti di terapie farmacologiche sia che
si esegua I'accesso al cuore per via percu-
tanea, gli studi e i risultati per I'approccio
alla cardiopatia congenita nel feto hanno
fatto nell’ultimo ventennio, sebbene anco-
ra a livello sperimentale, passi da gigante.

Gli sviluppi nell’imaging, dovuti al miglio-
ramento delle tecniche, degli apparecchi
ecografici, e ai progressi nell’uso della Ri-
sonanza Magnetica fetale hanno infatti mi-
gliorato la diagnosi e la caratterizzazione
delle cardiopatie congenite in utero. Tut-
tavia, continua ad esserci bisogno di studi
pill ampi e di maggiore esperienza in que-
sto campo altamente
impegnativo. La col-
laborazione tra vari
Centri per avere un
approccio pit unifor-
me circa il manage-
ment farmacologico,
insieme al coordi-
namento con alcune
strutture che hanno
esperienza di inter-
vento  percutaneo,
aiutera a raggiungere
con il tempo risultati
ottimali. La ricerca
volta a migliorare la
comprensione  del-
la fisiologia fetale
e dell’embriologia
avanzata  potrebbe
indirizzare lo svilup-
po di nuovi interventi.
Inoltre, I'espansione
degli approcci far-
maceutici e la loro
applicazione in popo-
lazioni pit ampie po-
trebbero allargare gli
orizzonti delle terapie
non interventistiche.



Capitolo 5

TUTTI GLI ACCERTAMENTI

SUL NEONATO

La diagnosi di una malattia cardiaca conge-
nita sul neonato non sempre & tempestiva:
il motivo € che, anche in presenza di difetti
cardiaci, il nuovo nato puo risultare asinto-
matico in relazione al tipo di patologia. Du-
rante la gravidanza il feto ha una circolazio-
ne del sangue diversa da quella postnatale,
per cui, in molti casi, la patologia si mani-
festa solo dopo il parto, quando la circola-
zione acquisisce le caratteristiche tipiche
della vita extrauterina. | sintomi possono
rendersi evidenti a distanza di ore, di giorni
0 anche di mesi dalla nascita, con I'insor-
genza di segni clinici quali il respiro veloce
o difficoltoso, la cianosi (ossia il colorito blu
della pelle), i polsi femorali deboli o0 assenti,
la presenza di soffi cardiaci all’auscultazio-

ne, le difficolta ad alimentarsi, il deficit di
crescita. In caso di sospetto di cardiopatia
congenita I'auscultazione del cuore e I’eco-
grafia cardiaca risultano fondamentali.

Se la diagnosi non & nota, un esame clinico
del neonato ed una corretta anamnesi della
neomamma (infezioni, diabete, assunzione
di farmaci), possono aiutare il pediatra a
sospettare una malattia cardiaca congenita
nei primi giorni di vita del piccolo paziente.
Vediamo pertanto nel dettaglio in cosa con-
sistono i diversi esami diagnostici.

Ecocardiografia: € I'esame diagnostico
per eccellenza nella diagnosi delle car-
diopatie congenite. Non & invasivo ed € in
genere ben tollerato dal neonato: si esegue
poggiando una piccola sonda ecografica
sul torace del bambino. Attraverso I'utilizzo
di ultrasuoni, consente di studiare I'anato-
mia e la funzione del cuore e di verificare
i flussi al suo interno. Raramente, soltanto
se il piccolo si presentasse particolarmente
agitato e la sua frequenza cardiaca risultas-
se troppo alta, potrebbe essere necessario
somministrare una minima dose di seda-
zione per poter effttuare pit correttamente
I'esame.

Elettrocardiogramma (in sigla, ECG): &
I'esame fondamentale per la diagnosi del-
le aritmie neonatali e pediatriche, che tal-
volta sono conseguenza di un difetto car-
diaco. Si tratta, anche in questo caso, di un
esame non invasivo e ben tollerato, che si
avvale dell’utilizzo di elettrodi che vengono
appoggiati sulla pelle del piccolo paziente
per registrare I'attivita elettrica del cuore.



Pulsossimetria: & un esame che misura
la quantita di ossigeno presente nel san-
gue. Il test prevede il posizionamento di uno
speciale sensore sul polpastrello, sull'orec-
chio o sulla punta del piede: tale sensore
emette onde luminose che vengono assor-
bite e lette in maniera diversa in base alla
quantita di ossigeno presente nel sangue.
Il pulsossimetro o saturimetro, analizzando
poi i risultati, pud determinare rapidamen-
te quanto ossigeno & presente nel sangue.
Levidenza di una scarsa ossigenazione del
sangue, puo essere indice della presenza di
una malattia cardiaca congenita.

RX del torace: una radiografia del torace

puod essere utilizzata per verificare se c'é
una quantita eccessiva di sangue nei pol-
moni, oppure se il cuore € pill grande del
normale. Entrambi possono essere segni di
cardiopatie congenite.

TC cardiaca: la Tomografia Computerizza-
ta & un esame diagnostico non invasivo, che
consente di studiare immagini di sezioni
anatomiche del cuore, delle coronarie e dei
grossi vasi attraverso i raggi X, ottenendo
immagini tridimensionali delle strutture che
interessano lo specialista e che gli permet-
tono di valutarne I'anatomia e il decorso.
Quasi sempre ci si avvale dell’'utilizzo del
mezzo di contrasto, una sostanza in grado
di evidenziare le cavita cardiache ed i vasi
con accuratezza e definizione, permetten-
do uno studio ottimale delle strutture e una
loro differenziazione rispetto ai tessuti cir-
costanti.

Risonanza magnetica cardiaca: € una
tecnica diagnostica basata sull’applicazio-
ne di un campo magnetico ad elevata in-

tensita diretto verso il distretto corporeo da
esaminare, nel nostro caso il cuore. Rispetto
alla TC presenta il vantaggio di non esporre
il paziente alle radiazioni ionizzanti, ma la
differenza sostanziale tra le due metodiche
e che la risonanza magnetica consente di
ottenere immagini di altissimo dettaglio
anatomico relative alla struttura del mu-
scolo cardiaco ed alla sua funzione. Queste
caratteristiche la rendono indicata in deter-
minate patologie, in cui & un fattore decisivo
conoscere la qualita del muscolo cardiaco e
la sua capacita funzionale per pianificare al
meglio I'iter terapeutico.

Cateterismo cardiaco: consente di otte-
nere maggiori informazioni, rispetto a quel-
le che si possono desumere da un’ecocar-
diografia, su come esattamente il sangue
venga pompato attraverso il cuore e su
quali siano le pressioni presenti nelle diver-
se camere cardiache. Durante la procedura
una piccola guida flessibile, chiamata ca-
tetere, viene inserita in un vaso sanguigno,
solitamente attraverso un'arteria e/o una
vena con ingresso dall'inguine, dal collo o
dal braccio. Il catetere viene introdotto nel
cuore guidato dai raggi X, e consente di
effettuare misurazioni della pressione in di-
verse parti della struttura cardiaca. Nel ca-
tetere puo anche essere iniettato un mezzo
di contrasto visibile ai raggi X. Ne risultera
un angiogramma in cui il mezzo di contra-
sto puo essere studiato mentre si muove
attraverso il cuore, consentendo di valutare
la forma e la funzione di ciascuna camera
cardiaca, dei vasi e del polmone. Si tratta di
una procedura indolore, perché effettuata
in anestesia generale.
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Capitolo 6

I CONTRACCOLPI EMOTIVI:
UN AIUTO PER GESTIRLI

| pazienti affetti da cardiopatie congenite
e i loro familiari si trovano ad affrontare,
nel loro percorso di cura, numerosi ricoveri
e diversi interventi chirurgici. Essi speri-
mentano intensi vissuti emotivi e devono
fronteggiare numerosi fattori stressanti,
mettendo alla prova la loro capacita di
adattamento.

L'intensita dell’esperienza di malattia coin-
volge diverse dimensioni dell’esistenza del
paziente e dei suoi familiari, attraverso le
diverse fasi del ciclo di vita. A seconda del-
la fase in cui il paziente si trova, la malattia
e il relativo processo di cura assumono Si-
gnificati molto diversi, influenzati dal tem-
peramento, dalle risorse psicologiche e
dalla rete relazionale che
circonda il paziente. La
malattia & un’esperienza
che tocca le profondita
dell'identita del paziente
e il suo mondo di relazio-
ni: tutto cio & ancora piu
vero per il paziente con
cardiopatia  congenita,
trattata chirurgicamente,
e per i suoi familiari.

Per far fronte a questi
complessi bisogni di cura,
nell’ottica della presa in
carico multidisciplinare,
la Struttura Semplice Di-
partimentale di Psicologia
Clinica, in collaborazione
con le SSD di Cardio-
chirurgia Pediatrica e di
Cardiologia  Pediatrica
del’Ospedale  Niguarda
di Milano, ha avviato, dal
marzo del 2022, un nuo-
vo progetto indirizzato a
questi pazienti e ai loro
familiari. Lintervento
psicologico si inserisce e
si integra all’interno del



percorso di cura, mantenendosi in conti-

nuo dialogo con le discipline medico-chi-

rurgiche, in modo da poter intercettare i bi-
sogni e le criticita sperimentati da pazienti

e familiari, nella fase del processo di cura

in cui si trovano. Il progetto si prefigge di:

e strutturare e consolidare un’adeguata
capacita di adattamento del paziente
e dei familiari;

e prevenire e trattare eventuali disturbi
emotivi o condizioni di sofferenza psi-
copatologica;

e mantenere un’adeguata aderenza alle
cure.

Lo psicologo incontra il paziente e/o i fa-

miliari nei diversi luoghi che caratterizzano

I’esperienza dell’ospedalizzazione in vista

di un intervento chirurgico. Sono effettuati

colloqui con i genitori in Terapia Intensiva

Neonatale, in Pediatria e in Rianimazione.

A partire dei 3 anni di eta, anche il paziente

viene coinvolto in attivita, adatte alle sue

capacita, che favoriscano I'espressione
dei vissuti emotivi e la loro rielaborazione,
oltre che supportare |'adattamento alla de-
genza. Piu di recente, si sta inserendo la
presenza dello psicologo presso gli ambu-
latori di Ginecologia e Ostetricia, in occa-
sione della comunicazione multidisciplina-
re di una diagnosi prenatale di cardiopatia
congenita complessa. Il progetto prevede
uno screening con un colloquio rivolto al
paziente e ai familiari, cui si aggiunge una
valutazione, tramite un test, indirizzata
esclusivamente ai genitori, da effettuarsi
in fase di prericovero. Nel primo colloquio
si introducono il paziente e la sua famiglia

all’esperienza del ricovero e si effettua un
primo intervento psicoeducativo sui vissuti
emotivi e i fattori stressanti connessi alla
degenza. In un secondo momento, si pre-
vedono dei colloqui di monitoraggio nelle
fasi piu critiche del ricovero, in un’ottica
di prevenzione e trattamento di eventuali
esordi di sintomatologia ansioso-depressi-
va. Qualora se ne ravvisi la necessita, sono
previsti due collogui di controllo, rispettiva-
mente a tre e a sei mesi dalle dimissioni.
Lo psicologo partecipa altresi alle équipe
multidisciplinari in cui vengono discussi i
casi clinici e le modalita di intervento.

| primi dati raccolti dalle valutazioni rivolte
ai genitori ed effettuate prima dell’inter-
vento psicologico, dopo il primo anno di
applicazione del progetto, indicano una
percentuale importante (42%) di soggetti
con valori superiori ai test per la valuta-
zione dell’ansia generalizzata. Questo
dato sottolinea la vulnerabilita dei genitori
ospedalizzati con il figlio cardiopatico con-
genito, fragilita che potrebbe diventare un
elemento critico rispetto al supporto all’a-
dattamento del minore, all’adempimento
nei confronti delle terapie e alle comunica-
zioni con I'équipe curante.

| dati riportati confermano la necessita di
un intervento psicologico a favore dell’a-
dattamento di pazienti cardiopatici con-
geniti, trattati chirurgicamente, e dei loro
familiari. Le linee di sviluppo future preve-
dono di strutturare un intervento sempre
pill inserito nei percorsi di cura, nell’ottica
di una presa in carico multidisciplinare dei
pazienti e dei loro familiari.
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Capitolo 7

GLI IDENTIKIT

PER SAPERNE DI PIU

Le malformazioni all’apparato cardiocir-
colatorio possono essere semplici 0 com-
plesse, ossia di entita minima, e pertanto
non condizionare in alcun modo la vita del
bambino, oppure manifestarsi con difetti
importanti e gravi, a volte in forme piutto-
sto rare, tali da richiedere, immediatamen-
te dopo la nascita, un intervento chirurgico
per consentire la sopravvivenza stessa del
bambino. Per meglio descrivere in detta-
glio le differenti tipologie di cardiopatie
congenite e consentire un piu facile inqua-
dramento della gravita della patologia, se-
guendo un criterio di tipo funzionale, par-
leremo di cardiopatie congenite semplici e
complesse. Le prime si possono ulterior-
mente suddividere in forme con iperafflus-
so polmonare per shunt (passaggio) dalla
parte cardiaca sinistra a quella destra ed in
forme con ostruzione all’efflusso.

Le cardiopatie complesse annoverano per
lo pit le malformazioni cardiache deno-

minate cianogene, che si accompagnano
cioé alla presenza di cianosi, il colorito
blu-violastro di labbra e mucose, ed in
generale della pelle, dovuto ad un minore
contenuto di ossigeno nel sangue arterioso
(il cosiddetto “bambino blu”).

Per maggiore chiarezza, riepiloghiamo in
una tabella la classificazione delle cardio-
patie congenite.

CARDIOPATIE SEMPLICI (CARDIOPATIE
CON IPERAFFLUSSO E CARDIOPATIE
CON OSTRUZIONE AGLI EFFLUSSI)

Difetto interatriale (DIA)

Difetto interventricolare (DIV)

Dotto arterioso pervio (DAP)

Canale atrio-ventricolare (CAV)

Ritorno venoso anomalo polmonare (RVAP)
Stenosi aortica

Stenosi polmonare

Coartazione istmica dell’aorta
CARDIOPATIE COMPLESSE

Tetralogia di Fallot

Atresia polmonare a setto interventricolare
integro

Trasposizione delle Grandi Arterie (TGA)
Atresia della tricuspide

Tronco arterioso

Ventricolo unico

Anomalia di Ebstein

Ventricolo destro a doppia uscita
Anomalia dell’arteria coronarica

Finestra aortopolmonare

Sindrome del cuore sinistro ipoplasico



LE CARDIOPATIE
CON IPERAFFLUSSO POLMONARE
PER SHUNT SINISTRO-DESTRO

Le cardiopatie che rientrano in questa
categoria hanno in comune un passaggio
anomalo di sangue (che in cardiologia vie-
ne denominato shuni) dalla parte sinistra
del cuore (atrio sinistro, ventricolo sinistro
ed aorta) alla parte destra (atrio destro,
ventricolo destro ed arteria polmonare)
mediante una comunicazione nelle pareti
che dividono le due sezioni, che sono inve-
ce separate in un cuore normale. Lo shunt
si verifica perché nelle sezioni di sinistra
la pressione € pil alta rispetto alle sezioni
di destra: in presenza quindi di una comu-
nicazione, il sangue si dirige dalla parte a
maggior pressione verso quella con pres-
sione minore. Lo shunt sinistro-destro &
in grado di provocare un incremento della
quantita di sangue che arriva dalle sezioni
di sinistra del cuore alle sezioni di destra e
da queste ai polmoni: questa ¢ la ragione
per cui si parla di iperafflusso polmonare.
Queste cardiopatie non danno luogo nelle
fasi iniziali a cianosi poiché il sangue ve-
noso passa normalmente dal ventricolo
destro ai polmoni attraverso I'arteria pol-
monare per essere riossigenato. Lo shunt
sinistro-destro, se generato da un difetto
dimensionalmente importante, & in gra-
do invece di causare un carico di lavoro
maggiore per il cuore, che aumenta come
dimensioni sino alla manifestazione di
uno scompenso cardiaco con gravi diffi-
colta nella respirazione e nella ritenzione
di liquidi. Il primo segnale della presenza
di queste cardiopatie & il soffio cardiaco,

che induce generalmente il medico a pre-
scrivere al bambino una visita specialistica
presso un centro cardiologico pediatrico.

Difetto interatriale (DIA)

Il difetto interatriale, in termini di inciden-
za, & la seconda cardiopatia congenita piu
comune (10-15% di tutte le cardiopatie
congenite diagnosticate). Consiste in una
comunicazione in sede di setto interatriale,
la parete che separa i due atri, attraverso
la quale il sangue, in quantita dipendente
dalle dimensioni del difetto, passa dall’a-
trio sinistro all’atrio destro: si tratta di san-
gue gia ossigenato che viene reindirizzato
nuovamente ed inutilmente ai polmoni,
passando successivamente dall’atrio de-
stro al ventricolo destro: ai polmoni arriva
cosi una quantita di sangue superiore al
normale.

Il difetto interatriale pud manifestarsi as-
sociato ad altre cardiopatie, come ad
esempio il difetto interventricolare, la ste-
nosi aortica, il ritorno venoso anomalo pol-
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monare parziale, il dotto di Botallo pervio
ed alcune cardiopatie complesse. | difetti
interatriali vengono normalmente classifi-
cati in ragione della posizione del difetto
nel setto interatriale. Nel caso dell’ ostium
secundum il difetto si trova nella parte
centrale (fossa ovale) del setto interatria-
le; & il pit comune tra tutti i difetti inte-
ratriali, con un’incidenza di circa ’80%.
Questo tipo di DIA si presenta nel 10% dei
casi associato ad altre cardiopatie conge-
nite. Neonati e bambini sono in molti casi
completamente asintomatici, e la diagnosi
del difetto avviene soltanto in eta scolare
o successivamente. Circa il 20% di questo
tipo di difetto interatriale tende a chiudersi
spontaneamente nel corso del primo anno
di vita. Nell’ostium primum il difetto & lo-
calizzato nella parte pit bassa del setto in-
teratriale. Frequentemente a questo difetto
sono associate disfunzioni delle valvole
cardiache (in particolare la valvola mitra-
le). Diversamente dall’ ostium secundum, i
sintomi clinici della presenza della pervieta
interatriale sono riscontrabili in epoca pre-
coce. Non vi sono in genere possibilita di
chiusura spontanea del difetto, per cui &
necessario ricorrere alla correzione chi-
rurgica. |l Forame ovale nasce invece dalla
mancata fusione tra il septum primum (la
parte piu sottile del setto) e il septum se-
cundum (la parte pil spessa), vale a dire le
due strutture embriologiche il cui normale
sviluppo € determinante per la formazione
della zona centrale del cuore: in situazione
normale, i due setti si avvicinano gradual-
mente per poi sovrapporsi e dare origine a
quella porzione di setto denominata fossa

ovale. La loro mancata fusione da luogo a
questo difetto interatriale, che tuttavia non
ha particolari significati fisiologici.

Nel caso del Seno venoso, il difetto & posi-
zionato nella parte piu alta del setto inte-
ratriale, posteriormente. Esso rappresenta
circa il 5%-10% dei casi di DIA. Questo
difetto & spesso associato ad un ritorno
venoso anomalo parziale (v. Capitolo de-
dicato), in quanto il difetto & individuabi-
le nella parte posteriore del setto dove le
vene polmonari confluiscono nell’atrio si-
nistro. Anche in questo caso non vi sono
possibilita di chiusura spontanea: il tratta-
mento del Seno venoso € esclusivamente
chirurgico. Qualora venga diagnosticato
il Seno coronarico, il DIA & localizzato nel
tetto del seno coronarico, legato ad un’a-
nomalia di sviluppo della parete tra il seno
coronarico e I’atrio sinistro: il passaggio di
sangue avviene quindi tra atrio sinistro ed
atrio destro attraverso un drenaggio nel
seno coronarico. Con I'Atrio comune, ci
troviamo in presenza di una camera unica
atriale, legata al totale mancato sviluppo
del setto interatriale.

| sintomi piu frequenti

Anche nel caso in cui il difetto interatriale
sia di dimensioni importanti, alla nascita
ed anche durante I'infanzia, i sintomi cli-
nici sono poco significativi in quanto atrio,
ventricolo destro e polmoni compensano
adeguatamente il maggiore afflusso di
sangue: non e infatti raro che alcuni DIA
vengano scoperti ben oltre la nascita. Tal-
volta i bambini portatori di un DIA di di-
mensioni notevoli possono manifestare al-
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cuni sintomi di maggior evidenza, che sono
visibili in un intervallo di tempo pit ampio,
quando il sovraccarico di volume del ven-
tricolo destro € evidente. La sintomatologia
pitl comune comprende diverse condizioni.

Affaticamento: in presenza di una cardio-
patia, nel lattante si manifestano segnali
di affaticamento, in particolare durante il
pasto, che in epoca neonatale rappresenta
I'attivita caratterizzata dal maggiore sforzo
fisico. Durante la poppata il bambino inter-
rompe la suzione per riposarsi, e Spesso
impiega piu di mezz'ora per terminare un
biberon di latte, perdendo interesse per il
cibo e manifestando un appetito in conti-
nuo calo.

Crescita rallentata: non riuscendo ad
alimentarsi sufficientemente in base ai
quantitativi previsti dalle normali tabelle
nutrizionali, si ha un rallentamento della
crescita del bambino, fino ad un arresto
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dell'incremento del peso corporeo (incapa-
cita di mantenere il medesimo percentile
di crescita).

Difficolta respiratorie: il respiro, in parti-
colare durante un esercizio fisico od uno
sforzo, tende ad accelerare sino a diventa-
re affannoso, con un sensibile incremento
degli atti respiratori e con tosse.

Sudorazione: & piu elevata rispetto al nor-
male e si associa ad un colorito della car-
nagione pallido: in particolare, dopo uno
sforzo il bambino tende ad avere la fronte
imperlata di gocce di sudore, ma & possibi-
le anche trovarlo al risveglio dal sonno con
gli indumenti umidi.

Infezioni respiratorie: il bambino, a causa
delliperafflusso polmonare provocato dal-
la patologia, & pill soggetto ad infezioni ai
bronchi ed ai polmoni, poiché I'incremento
del flusso polmonare mina i naturali mec-
canismi di difesa dell’apparato respiratorio.

Scompenso cardiaco: non € escluso che in
alcuni pazienti affetti da difetto interatriale
possano manifestarsi anche precocemen-
te i sintomi di uno scompenso cardiaco.
Si tratta di un insieme di manifestazioni
cliniche dovute al fatto che il cuore non &
pil in grado di pompare una quantita suf-
ficiente di sangue agli organi del nostro
corpo: I'attivita muscolare risulta pertanto
alterata, con aumento dell’affaticamento
durante sforzi fisici (nel lattante rigurgito
durante e dopo i pasti), stanchezza diffusa,
mancanza di respiro, affanno, difficolta re-
spiratoria (frequenza respiratoria superiore
ai 60 atti/minuto per bambini di eta infe-



riore ai 2 anni e superiore ai 40 atti/minuto
per bambini di eta uguale o maggiore di 2
anni) soprattutto in posizione sdraiata (si
avverte un miglioramento nella posizione
seduta oppure utilizzando piu cuscini sotto
latestaela schiena per consentire un sol-
levamento del torace), ritenzione di liquidi
(il bambino fa meno pipi), con accumulo
di liquidi nei tessuti e nel sangue. L'incre-
mento della pressione venosa e la ritenzio-
ne di liquidi & causa, a livello polmonare, di
edema e di gonfiore nei tessuti molli delle
gambe (edema periferico). Laumento della
pressione nella sezione destra del cuore e
I’accumulo di liquidi provoca un ingrossa-
mento del fegato (epatomegalia).

La correzione

In DIA di piccole-medie dimensioni (2-5
mm) puo verificarsi una chiusura spon-
tanea nel giro di qualche mese. In ogni

caso, i piccoli difetti non hanno grande
rilevanza dal punto di vista emodinamico:
sussiste naturalmente un minimo rischio
di endocardite batterica. Lincremento del
flusso di sangue pud provocare un’alte-
razione dimensionale dell’atrio destro, del
ventricolo destro e dell’arteria polmonare.
Tra gli effetti a lungo termine di un difetto
interatriale non trattato chirurgicamente
vi sono aritmie atriali, disfunzioni ventri-
colari, ipertensione dell’arteria polmona-
re, vasculopatia polmonare: alcuni studi
hanno dimostrato che circa il 14% degli
adulti affetti da DIA & destinato ad uno
scompenso cardiaco, mentre il 20% circa
manifestera aritmie. Per queste ragioni &
preferibile provvedere alla chiusura del
difetto interatriale in genere in eta pre-
scolare (o prima, nel caso si manifestino
sintomi clinici tali da richiedere interventi
precoci) al fine di evitare I'insorgere di



complicazioni in futuro. Il difetto intera-
triale puo infatti essere chiuso chirurgi-
camente: nel caso in cui il DIA si presenti
come unica malformazione, interventi di
natura correttiva sono gia possibili dalla
primissima infanzia, con risultati ottimi e
bassissimo rischio. Lintervento cardio-
chirurgico tradizionale prevede la chiusu-
ra del DIA a cuore aperto in sternotomia
mediana o toracotomia destra in circo-
lazione extracorporea, mediante sutura
diretta o, qualora le dimensioni del difetto
siano elevate, applicazione di una toppa
(chiamata patch) di materiale sintetico,
oppure biologico. Dopo l'intervento car-
diochirurgico il bambino verra trasferito
nel reparto di Terapia Intensiva. Nel cor-
so degli ultimi anni I’evoluzione in campo
cardiologico ha consentito, in sostituzione
dell’intervento tradizionale, il ricorso al
cateterismo interventistico nel trattamen-
to del difetto interatriale: attraverso un
catetere intracardiaco viene posizionato
nella sede del difetto un dispositivo (de-
vice) che lo chiude completamente. Mol-
ti sono i fattori che possono comunque
influire sulla tipologia dell’intervento da
eseguire, tra cui le dimensioni del difetto,
il suo posizionamento lungo il setto inte-
ratriale, I'eta del paziente.

GCome vivra il paziente?

Una larghissima maggioranza di bambini
sottoposti a correzione chirurgica vive in
condizioni di assoluta normalita. Il car-
diologo pediatrico potra, per alcuni casi,
prescrivere la profilassi per I'endocardite
batterica.
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Difetto interventricolare (DIV)

Il difetto interventricolare & la malforma-
zione cardiaca piu diffusa: consiste in
un foro nel setto che separa il ventricolo
destro dal ventricolo sinistro. Talvolta il di-
fetto interventricolare si manifesta come
malformazione isolata, mentre in altri casi
si associa o € parte di cardiopatie conge-
nite complesse. Attraverso il foro presente
nel setto interventricolare ha luogo il co-
siddetto shunt sinistro-destro: la maggior
pressione presente nel ventricolo sinistro
spinge il sangue oltre che in aorta, come
avviene normalmente, anche nel ventricolo
destro, in quantita dipendenti dalle dimen-
sioni del DIV, e da qui in arteria polmonare.
Un difetto di piccole dimensioni presenta
resistenze al passaggio di sangue, gene-
rando uno shunt sinistro-destro moderato,
che non compromette la situazione emo-
dinamica. Un DIV ampio causa invece un
abbondante passaggio di sangue, tale da
comportare un significativo iperafflusso
polmonare ed una ipertensione polmona-
re, ossia un incremento della pressione
del sangue in arteria polmonare. Per au-
mentare le resistenze polmonari e limitare
I'ipertensione polmonare, il cuore spesso
“inventa” alcuni adattamenti, con un’im-
mediata dilatazione delle dimensioni delle
camere cardiache, del tronco polmonare e
degli stessi rami polmonari.

Esistono differenti tipologie di DIV, classifi-
cate in base al posizionamento del difetto
lungo il setto interventricolare: quest’ulti-
mo si compone di quattro sezioni: il setto
membranoso, la parte inlet (in prossimita
dell'ingresso del sangue nella camera



ventricolare), la parte outlet (in prossimita
della zona di uscita del sangue dalla ca-
mera ventricolare), il setto muscolare. E’
possibile individuare i seguenti tipi di DIV.

Difetto interventricolare perimembranoso:
e posizionato in prossimita della porzione
fibrosa che comprende I'aorta e le valvole
mitrale e tricuspide. Come difetto isolato, &
il caso clinico piu frequente, in quanto rap-
presenta circa I'80% di tutti i casi di DIV.

Difetto settale interventricolare tipo canale:

in questo caso (che prende anche il nome
di difetto del setto inlef) il setto del cana-
le atrio-ventricolare & assente, in misura
totale o parziale. Il difetto & posizionato in
prossimita della tricuspide e della mitrale.

Difetto del setto conale o sottopolmonare:

si tratta di un difetto localizzato nella par-
te outlet del setto, al di sotto dell’anulus
dell’aorta.

Difefto interventricolare muscolare: in
questo caso il foro che costituisce il difetto
presenta bordi di natura esclusivamente
muscolare. In base alla sua localizzazione
lungo il setto, sara denominato apicale,
muscolare anteriore 0 mediomuscolare.
Frequentemente questo tipo di difetto €
multiplo; qualora sia posizionato nella par-
te apicale del setto, pud esserne difficile
I'individuazione in sede diagnostica, in-
quanto oscurato dai fasci di fibre muscolari
e dal setto stesso.

| sintomi piu frequenti

| bambini portatori di DIV di dimensioni no-
tevoli possono manifestare alcuni sintomi

di maggiore evidenza. | pill comuni sono,
con intensita pil marcata, gli stessi del
difetto interatriale, con un rallentamento
della crescita (incapacita di mantenere
il medesimo percentile di crescita) ed un
affaticamento maggiore. Con il passare del
tempo, nel corso degli anni, la pressione
nei polmoni tende a diventare eccessiva,
comportando un’inversione nel passaggio
del flusso sanguigno attraverso il difetto
interventricolare: in questo caso il sangue
povero d’ossigeno defluisce dal ventricolo
destro al ventricolo sinistro e da qui, at-
traverso I'aorta, all’organismo, causando
cianosi. Si tratta di un fenomeno caratte-
rizzato dal colorito blu-violastro della pelle,
delle mucose (labbra e lingua in partico-
lare) e della cute al di sotto delle unghie,
causato dal calo di ossigeno nel sangue
arterioso: I’emoglobina contenuta nei glo-
buli rossi, a cui € demandato il compito di
trasportare ossigeno nel nostro corpo, ha
infatti un colore blu se non ossigenata, ros-
s0 quando € invece ossigenata.

La correzione

In un’alta percentuale di casi (20%-50%),
piccoli difetti muscolari e membranosi pos-
sono chiudersi spontaneamente: raramente
richiedono un trattamento chirurgico e la
presenza di questo tipo di DIV viene se-
gnalata unicamente dal cosiddetto soffio
cardiaco. Le DIV di piccole dimensioni com-
portano comunque un rischio di endocardite
e richiedono I'effettuazione di controlli pe-
riodici. In presenza di un DIV ampio la cor-
rezione & esclusivamente chirurgica. Dopo
I'intervento il bambino verra trasferito nel



reparto di Terapia Intensiva. Se possibile,
P’intervento viene di norma pianificato entro
il primo anno di vita e consiste in una ster-
notomia mediana in circolazione extracor-
porea con chiusura del DIV mediante appli-
cazione di un patch sintetico o biologico. Nei
bambini di peso molto basso, in genere al di
sotto dei 2 Kg., frequentemente con difetti
settali multipli e ad alto rischio di infezioni
polmonari, la correzione chirurgica puo av-
venire in due tempi: il primo passo consiste
infatti in un intervento palliativo, attraverso
il bendaggio dell’arteria polmonare. Con
il termine palliativo si indica un intervento
che non consente una correzione chirurgi-
ca del’anomalia cardiaca, ma produce un
beneficio immediato per il bambino, che si
traduce in termini di crescita e che consen-
tira di posticipare I'intervento correttivo in
epoca successiva, con ovvia riduzione dei
rischi. Con il bendaggio dell’arteria polmo-
nare, quest’ultima viene stretta a tutti gli ef-
fetti con un laccio al fine di ridurne il calibro
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per limitare I'afflusso di sangue ai polmoni:
diminuisce cosi il sovraccarico del ventrico-
lo sinistro e quindi la comparsa dei sintomi
dello scompenso cardiaco, con conseguen-
te ripresa della crescita e miglioramento del
quadro clinico. Quando il bambino avra rag-
giunto gli 8-12 kg. di peso, sara necessario
procedere ad un nuovo intervento, per la
rimozione del laccio dell’arteria polmonare
e per effettuare la chiusura del DIV. Il miglio-
ramento delle tecniche cardiochirurgiche
ed il grado di maggiore sofisticazione rag-
giunto dalle apparecchiature tecnologiche
suggerisce tuttavia una correzione chirur-
gica precoce, in epoca sempre pill vicina a
quella neonatale.

Come vivra il paziente?

Lintervento chirurgico ha risultati eccel-
lenti nel 98% dei casi, con il ripristino di
un’anatomia intracardiaca normale: & un
intervento correttivo che, in presenza di
una totale interruzione dello shunt e con
la normalizzazione della pressione polmo-
nare, consente il ritorno ad un completo
stato di normalita, con una qualita di vita
sovrapponibile a quella dei soggetti nor-
mali e con lo svolgimento anche di atti-
vita fisica agonistica. Tra le piu frequenti
complicazioni del postoperatorio, vi sono la
chiusura incompleta del difetto (DIV resi-
duo), I'ipertensione polmonare ed il blocco
atrio-ventricolare, che richiede il ricorso
ad un Pace Maker. E sempre raccomanda-
ta la profilassi per I'endocardite batterica.
Sono previsti controlli periodici successivi,
in particolare durante I’accrescimento, sia
per monitorare I'eventuale comparsa di



complicazioni postoperatorie (soprattutto
di aritmie atriali) sia per consentire al pa-
ziente di poter svolgere le attivita sportive
in totale sicurezza.

Dotto arterioso pervio (DAP)

Tutti i bambini nascono con il dotto di Bo-
tallo pervio, cioé aperto: si tratta di un dot-
to arterioso che durante la vita fetale met-
te in comunicazione I'arteria polmonare e
I’aorta. La pervieta del dotto costituisce
uno dei tre shunts attraverso i quali si re-
alizza la particolare circolazione in utero,
dove & la placenta a provvedere all’ossi-
genazione del sangue e non i polmoni, ai
quali giunge una modesta quantita di san-
gue. Alla nascita, nel momento in cui per
i polmoni ha inizio la funzione respiratoria
ed intervengono cambiamenti ormonali e
di ossigenazione, il dotto di Botallo ten-
de a chiudersi spontaneamente nell’arco
di 24-48 ore: si pud anche verificare che
la chiusura avvenga successivamente nel
corso dell'infanzia, generalmente entro il
primo anno di vita. Trascorso questo tem-
po, se il dotto sara ancora pervio (6-8%
dei casi) potra essere chiuso esclusiva-
mente con una correzione chirurgica o in-
terventistica. In caso di mancata chiusura
spontanea del dotto, infatti, ha luogo uno
shunt sinistro-destro con un passaggio
di sangue dall’aorta (dove la pressione
& maggiore) nell’arteria polmonare: dal
punto di vista emodinamico, cio comporta
un sovraccarico di lavoro per il cuore, in
particolare del ventricolo sinistro, con un
aumento della pressione in arteria polmo-
nare. Il DAP si pud presentare come mal-

formazione isolata od associata a cardio-
patie congenite complesse.

I sintomi piu frequenti

Se il DAP & di piccole dimensioni, lo shunt
& ben tollerato e non vi sono manifestazio-
ni di rilievo. Invece, in presenza di un dotto
di notevoli dimensioni, il quadro clinico dal
punto di vista dei sintomi & molto simile
a quello di un DIV, arrivando anche allo
scompenso cardiaco in presenza di edema
polmonare. In questo caso i sintomi pil
frequenti sono gli stessi del difetto inter-
ventricolare.

La correzione

Se il DAP ¢ di piccole dimensioni, lo shunt
e ben tollerato e si chiude normalmente
con un procedimento emodinamico duran-
te un cateterismo. In presenza invece di un
dotto di notevoli dimensioni si ricorre quasi
sempre all'intervento, che & extracardiaco




in toracotomia sinistra senza I'utilizzo della
circolazione extracorporea.

Come vivra il paziente?

| risultati dell'intervento chirurgico sono
strettamente correlati all’eta del bambino,
in particolare se nato prematuro ed in pre-
senza di altre patologie. Nei bambini nati a
termine ed operati per DAP i risultati sono
molto buoni e si registra nella quasi tota-
lita dei piccoli pazienti il ritorno alla piena
normalita.

Canale atrioventricolare (CAV)

Il canale atrioventricolare pud presentarsi
come una malformazione isolata, oppure
associata ad altre cardiopatie che rendono
ancora pit complesso il quadro clinico, e
nei bambini affetti da sindrome di Down
presenta un’elevata ricorrenza (circa il
25%). Si tratta di una cardiopatia congenita
che assume diverse forme in ragione della
complessita delle malformazioni anatomi-
che: si parla generalmente di canale atrio-
ventricolare parziale quando ci troviamo in
presenza di un foro nella parte inferiore del
setto interatriale (ostium primum) associa-
to ad un'insufficienza della valvola mitrale
(cleft mitralico), la cui incontinenza gene-
ra un rigurgito di sangue in atrio destro. Il
cosiddetto canale atrioventricolare totale
si realizza invece quando, oltre a queste
due anomalie, si ha un foro nella parte alta
del setto interventricolare in presenza di
una valvola atrioventricolare comune: la
comunicazione da atri a ventricoli & quindi
unica e, dal momento che questa valvola &
generalmente incontinente, si realizza un
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passaggio di sangue negli atri durante la
contrazione dei ventricoli. Si parla inoltre di
canale atrioventricolare intermedio quan-
do le due valvole atrioventricolari risultano
incomplete, con adesioni alla cresta del
setto interventricolare, oppure quando ad
un canale parziale & associato un difetto
interventricolare.

| sintomi piul frequenti

| bambini affetti da CAV possono manife-
stare i sintomi dell’iperaflusso gia menzio-
nati in precedenza.

La correzione

Questa cardiopatia viene generalmente
operata entro gli 8-12 mesi di vita. L'inter-
vento cardiochirurgico prevede la chiusura
con patch del difetto interventricolare, la
separazione delle valvole, la riparazione
del cleft della mitrale e la chiusura dell’o-
stium primum. Dopo I'intervento il bambino
trascorrera un periodo in Terapia Intensiva.
La correzione chirurgica ha buoni risultati
con aspettative di vita soddisfacenti.

Come vivra il paziente?

In genere, se la correzione & precoce e ri-
sulta completa l'interruzione dello shunt, si
ha gradualmente una normalizzazione della
pressione polmonare, con una sopravviven-
za dei soggetti operati molto buona. Molti
bambini operati conducono una vita soddi-
sfacente: & raccomandata la profilassi per
I'endocardite batterica. Il bambino sara sot-
toposto a visite e controlli periodici futuri. In
fase postoperatoria possono sussistere del-



le anomalie alle valvole mitrale o tricuspide,
per la cui correzione puo rendersi necessa-
rio in futuro un nuovo intervento.

Ritorno Venoso Anomalo
Polmonare (RVAP)

Si tratta di una cardiopatia congenita rara
(meno dell'1% di tutte le malattie cardiache
congenite) che coinvolge le vene polmonari:
nel cuore normale sono in numero di quatiro
(due per il polmone destro e due per il pol-
mone sinistro) e portano il sangue ossige-
nato dai polmoni all’atrio sinistro. Nel caso
di RVAP le vene polmonari (ed in particolare
le vene polmonari destre) si connettono non
all’atrio sinistro, ma all’atrio destro, oppu-
re con le vene cave, con il risultato che in
atrio destro confluisce sia il sangue venoso
proveniente dalle vene cave sia il sangue
arterioso proveniente dalle vene polmonari,
con ritorno ai polmoni. Se una o pill vene
polmonari sono connesse all’atrio destro si
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parla di ritorno venoso anomalo polmonare
parziale, mentre nel caso in cui la malfor-
mazione coinvolga tutte le vene polmonari
siamo in presenza di ritorno venoso anoma-
lo polmonare totale. Quest’ultima tipologia
¢ generalmente associata ad un difetto del
setto atriale. Si individuano tre tipi di ritorno
venoso anomalo polmonare totale: nel tipo
sopracardiaco, tutte le vene polmonari con-
fluiscono direttamente nella vena cava su-
periore attraverso un’unica vena verticale,
che funge da ponte; nel tipo intracardiaco,
le vene polmonari confluiscono nell’atrio
destro atiraverso il seno coronarico; nel tipo
infracardiaco, le vene polmonari confluisco-
no nella vena cava inferiore tramite il dotto
Venoso.

I sintomi piu frequenti

Sono sempre quelli della congestione e
dell'iperaflusso polmonare.

La correzione

La correzione & esclusivamente chirurgica,
ed avviene entro i 6-12 mesi di vita. Lin-
tervento & in circolazione extracorporea e Si
realizza con il riposizionamento corretto delle
vene polmonari in connessione con ['atrio
sinistro. Dopo I'intervento il bambino verra
trasferito nel reparto di Terapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

| risultati dell’'intervento sono molto buoni,
con il ripristino di un quadro di vita ge-
nerale soddisfacente. Tra le piu frequenti
complicazioni postoperatorie si registrano
ipertensione polmonare ed aritmie: circa
il 20% dei pazienti registrano tachiaritmie



sopraventricolari. E sempre necessaria
la profilassi per I’endocardite batterica. Il
bambino sara sottoposto a controlli suc-
Ccessivi.

LE CARDIOPATIE
CON OSTRUZIONE AGLI EFFLUSSI

Sono cardiopatie generate da una stenosi,
ossia da un restringimento che impedi-
sce il normale efflusso del sangue. Il po-
sizionamento di questi restringimenti pud
avvenire nelle valvole cardiache oppure
all'interno del ventricolo (sottovalvolari), o
nell’arteria al di sopra della valvola (sopra-
valvolari). Le stenosi possono interessare
anche aree differenti dalle valvole, come
per la coartazione dell’aorta. La presenza
di una stenosi comporta un superlavoro
per il ventricolo, che si vede costretto ad
aumentare la pressione con cui pompa il
sangue per consentire I’efflusso oltre il re-
stringimento.

Stenosi aortica

Si tratta di una malformazione piuttosto
rara, presente nel 3-6% circa dei casi di
cardiopatia congenita. La valvola aortica
mette in comunicazione il ventricolo sini-
stro con 'aorta: la stenosi aortica consiste
in un restringimento della valvola aortica
tale da non consentire il normale efflusso
di sangue dal ventricolo sinistro all’aorta
stessa. La stenosi pud essere presente
al di sotto della valvola aortica (stenosi
sottovalvolare), per la presenza di mem-
brane fibromuscolari che impediscono il
passaggio del sangue in uscita dal ventri-
colo, oppure pud essere riscontrata sulla
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valvola (stenosi valvolare) o sopra la val-
vola (stenosi sopravalvolare) Quest’ultima
e una forma piuttosto rara, a volte con
carattere di familiarita. Come accennato, il
ventricolo sinistro, per pompare il sangue
in aorta attraverso il restringimento, deve
produrre una pressione piu alta del norma-
le e piu alta di quella presente nell’aorta
stessa, che in genere lavora alla medesi-
ma pressione del ventricolo: si genera cosi
una differenza di pressione tra I'aorta ed
il ventricolo (gradiente di pressione) tanto
maggiore quanto & piu severa la stenosi.
Generalmente di parla di stenosi aortica
lieve se la differenza di pressione & intor-
no ai 30-40 mmHg3, modesta se si aggira
tra i 40-60 mmHg, severa intorno ai 60-70
mmHg. La situazione & grave se il gradien-
te di pressione & maggiore di 90 mmHg:
in questi casi subito dopo la nascita & ne-
cessario ricorrere ad un intervento chirur-
gico. Il problema maggiore & generato dal
superlavoro del ventricolo sinistro che, in
caso di mancato trattamento della malat-
tia, provoca un ispessimento del miocardio
del ventricolo (ipertrofia).

| sintomi piul frequenti

Questo tipo di cardiopatia da sintomi mo-
desti per un periodo pill 0 meno lungo: nei
casi piu lievi di stenosi aortica il bambino
deve essere sottoposto a controlli frequen-
ti per controllare I'evoluzione della stenosi
e del ventricolo, al fine di determinare la
tipologia di trattamento della malformazio-
ne. Nei casi pill gravi, nel bambino posso-
no invece manifestarsi tre sintomi. Il primo
e costituito dal dolore toracico: sono for-



me di angina pectoris, ossia di dolore che
compare all’altezza del torace per la non
sufficiente ossigenazione del miocardio,
in particolare durante il gioco o uno sforzo
fisico in quanto, durante episodi che com-
portano fatica, aumenta sia la pressione
nel ventricolo sinistro che il fabbisogno di
ossigeno da parte del miocardio. In questi
casi & necessario procedere ad una limi-
tazione dell’attivita fisica, che a volte deve
essere completamente evitata. Il secondo
sintomo sono i giramenti di testa, con fe-
nomeni di perdita di coscienza. Un terzo
sintomo & lo scompenso cardiaco.

La correzione

Nel trattamento delle stenosi aortiche &
possibile fare ricorso a tecniche di cate-
terismo interventistico, con l'introduzione
nell’arteria femorale di un catetere a pal-
loncino (valvuloplastica aortica con pal-
loncino), che verra gonfiato a pressione
crescente per allargare il restringimento
della zona stenotica: i risultati sono sod-
disfacenti, anche se non cosi validi come
nel trattamento della stenosi polmona-
re. Questa tecnica & utile per posticipare
P’intervento cardiochirurgico, che talvolta
si rende necessario in epoca successiva,
e che consiste nell’apertura della valvola
0 nella sostituzione della valvola aortica
compromessa con una protesi meccanica
0 con la valvola polmonare nativa (inter-
vento di Ross), cioé dello stesso paziente:
in questo caso sara la valvola polmonare
ad essere sostituita da una valvola prote-
sica. Lintervento di Konno prevede invece
una ricostruzione aortoventricolare con in-

gresso nell’anello aortico ed incisione del
setto: si procede con I'applicazione di un
patch tale da consentire 'ampliamento
dell’efflusso del sangue e con il posiziona-
mento della valvola aortica. All'intervento
cardiochirurgico si fara invece sempre
ricorso nel caso di stenosi sottovalvolari
(asportazione delle protuberanze firbro-
muscolari) o sopravalvolari (ampliamento
dell’aorta associata talvolta ad un amplia-
mento dell’arteria polmonare). Dopo I'in-
tervento cardiochirurgico il bambino verra
trasferito nel reparto di Terapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

Molti bambini operati per stenosi aortica
conducono una vita pressoché normale,
con crescita in linea con i normali livelli.
Puo accadere che, con la crescita del pa-
ziente, la valvola trattata con valvuloplasti-
ca aortica possa nuovamente presentare
un restringimento: in questo caso sara



necessaria una nuova procedura. Occorre
sempre la profilassi per I'endocardite bat-
terica, e il bambino sara sottoposto a con-
trolli successivi.

Stenosi polmonare

Si tratta di una malformazione piuttosto
diffusa (circa il 6-7% delle cardiopatie
congenite diagnosticate) ed & la pill co-
mune tra quelle caratterizzate da stenosi,
anche se di frequente & associata a mal-
formazioni congenite complesse. La valvo-
la polmonare € interposta tra il ventricolo
destro e I'arteria polmonare ed & preposta
al controllo del percorso del sangue pro-
veniente dal ventricolo destro, aprendosi
per consentirne il passaggio e chiudendosi
per bloccare eventuali ritorni: quando par-
liamo di stenosi polmonare, ci troviamo in
presenza di un restringimento di questa
valvola. Gli effetti di una stenosi polmona-
re sono tanto pil gravi quanto maggiore &
il restringimento: il ventricolo destro deve
sostenere un lavoro maggiore per pompa-
re il sangue ai polmoni attraverso la zona
stenotica. Il ventricolo destro va cosi in-
contro ad un ispessimento per I'aumento
della pressione determinato dal superlavo-
ro, ipertrofizzandosi.

| sintomi piu frequenti

| sintomi di una stenosi polmonare pos-
sono essere gravi fin dalla nascita oppure
modesti, in ragione della severita del difet-
to: nei casi pil lievi si registra una modesta
ipertensione del ventricolo destro, in pre-
senza pero di un flusso e di una pressione
nell’arteria polmonare normale. Nei casi
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piu gravi la pressione del ventricolo destro
pud aumentare sino a superare quella del
ventricolo sinistro: si possono quindi avere
le diverse manifestazioni. In primo luogo,
I'affaticamento: nel lattante si manifesta-
no segnali di affaticamento in particolare
durante il pasto, che in epoca neonatale
rappresenta I'attivita che richiede maggio-
re sforzo fisico. Durante la poppata il bam-
bino interrompe la suzione per riposarsi e
spesso impiega pit di mezz’ora per termi-
nare un biberon di latte, perdendo interes-
se per il cibo, con sempre minor appetito.
Un secondo sintomo & la crescita rallen-
tata: non riuscendo ad alimentarsi suffi-
cientemente in base ai quantitativi previsti
dalle normali tabelle nutrizionali, si ha un
rallentamento della crescita sino ad un
arresto dell’incremento del peso corporeo
(incapacita di mantenere il medesimo per-
centile di crescita). Un’altra conseguenza
di questa patologia sono le difficolta re-
spiratorie: il respiro, in particolare durante
un esercizio fisico 0 uno sforzo, tende ad
accelerare sino a diventare affannoso, con
un sensibile incremento degli atti respira-
tori e la comparsa di tosse. E ancora, nel
bambino affetto da stenosi polmonare la
sudorazione & pi elevata rispetto al nor-
male e si associa ad un colorito della car-
nagione pallido: in particolare, dopo uno
sforzo il bambino tende ad avere la fronte
imperlata di gocce di sudore, ma é possibi-
le anche trovare il bambino al risveglio dal
sonno con indumenti umidi. Un altro sinto-
mo & rappresentato dallo scompenso car-
diaco: se il difetto & importante, il rischio
di scompenso cardiaco € alto. Lo scom-



penso cardiaco si manifesta in genere in
eta adulta, laddove la stenosi non sia stata
corretta. La stenosi polmonare neonatale
e poi frequentemente associata a pervieta
del setto interatriale: nel caso di stenosi
severa, la pressione del ventricolo destro
e destinata ad aumentare sino a superare
in alcuni casi la pressione del ventricolo
sinistro. Dal punto di vista emodinamico,
in questo contesto si avra uno shunt de-
stro-sinistro attraverso il difetto intera-
triale: se da un lato questo decomprime il
cuore, dall’altro provoca una mescolanza
di sangue venoso ed arterioso, che giunge
in aorta e da qui all’organismo, provocan-
do cianosi. Si tratta di un fenomeno ca-
ratterizzato dal colorito blu-violastro della
pelle, delle mucose (labbra e lingua in
particolare) e della cute al di sotto delle
unghie, causato dalla diminuzione dell’os-
sigeno nel sangue arterioso: I'emoglobina
contenuta nei globuli rossi, a cui & deman-
dato il compito di trasportare ossigeno nel
nostro corpo, ha infatti un colore blu se
non ossigenata, rosso quando € invece
ossigenata. Nel bambino affetto da ciano-
si si assiste inoltre ad una manifestazione
clinica definita ippocratismo digitale, cioé
la presenza di un gonfiore nelle falangi
terminali delle dita delle mani e dei pie-
di, con unghie che risultano piu convesse
rispetto al normale. Gli attacchi di cianosi
possono presentarsi durante la giorna-
ta ed in particolare al mattino, quando
piu frequentemente si registrano le crisi
anossiche (per mancanza di ossigeno nel
sangue e nei tessuti), con gravi difficolta
respiratorie, pianto, atteggiamento ipoto-

nico (il bambino si abbandona sulla spalla
della mamma) e perdita di conoscenza.

La correzione

La correzione & chirurgica, ed oggi & pos-
sibile anche con il ricorso all’emodinamica
interventistica, in alternativa alla chirurgia
tradizionale: I'angioplastica percutanea
consente sia I'impiego di un catetere con
palloncino che produce una dilatazio-
ne della stenosi gonfiando un palloncino
a pressione crescente (valvuloplastica
polmonare con palloncino), sia il posi-
zionamento di stents. Nel caso di stenosi
sottovalvolare & necessaria I'asportazione
del tessuto eccedente oppure, qualora at-
traverso il cateterismo non si siano ottenuti
gli effetti desiderati, sara necessario inter-
venire con un intervento in circolazione
extracorporea, con apertura della valvola
polmonare. Dopo I'intervento cardiochirur-
gico il bambino verra trasferito nel reparto
di Terapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

| risultati dell’intervento sono molto buo-
ni. E sempre necessaria la profilassi per
I'endocardite batterica, e il bambino sara
sottoposto a controlli periodici per seguire
I’evoluzione della stenosi e del ventricolo
destro.

Coartazione istmica dell’aorta

Questa malformazione presenta un’inci-
denza del 4-5% in rapporto alle cardio-
patie congenite diagnosticate: consiste in
un restringimento dell’aorta presente nella
quasi totalita in sede di istmo aortico, os-



sia quella porzione tra I'arco aortico e la
porzione discendente dell’aorta, al di sotto
della succlavia, I'arteria che va al braccio
sinistro. Il restringimento della principale
arteria del nostro corpo rende difficoltoso
il passaggio del sangue nella parte inferio-
re dell’organismo. La pressione degli arti
superiori e della testa & invece destinata
ad aumentare: le pulsazioni nella meta su-
periore del corpo sono forti, mentre quelle
della meta inferiore appaiono molto deboli
0 addirittura assenti. Il cardiologo riscontra
infatti 'assenza dei polsi arteriosi in sede
inguinale. Il ventricolo sinistro viene sot-
toposto ad uno sforzo maggiore rispetto
al normale per mantenere la circolazione,
con un innalzamento della pressione nel
ventricolo sinistro tale da causare ipertro-
fia. Alla coartazione aortica si associano
frequentemente altre anomalie cardiova-
scolari, caratterizzate da ostruzione all’ef-
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flusso ventricolare sinistro, oppure in pre-
senza di difetti del setto interventricolare
o anomalie dei grandi vasi. La severita di
questa cardiopatia varia in funzione del
grado di ostruzione e della presenza di
altre malformazioni associate: alterazioni
emodinamiche si generano quando il ca-
libro dell’aorta presenta una riduzione di
circa un terzo.

| sintomi piul frequenti

La maggior parte dei bambini portatori
di coartazione aortica non ha sintomi di
rilievo. Nei neonati invece, in presenza di
forme piu gravi, & possibile rilevare affa-
ticamento, crescita rallentata e difficolta
respiratorie, fino allo scompenso cardia-
co se il difetto & importante. Si tratta di un
insieme di manifestazioni cliniche dovute
al fatto che il cuore non & pit in grado di
pompare una quantita sufficiente di san-
gue agli organi del corpo.

La correzione

La correzione della malformazione avviene
chirurgicamente, con differenti tecniche di
intervento, che verranno via via applicate
per ottenere i migliori risultati. L'interven-
to pit frequente consiste nella resezione
del tratto coartato e nel ricongiungimento
(anastomosi) termino-terminale dell’aorta,
ossia nella sutura dei due monconi: I'inter-
vento non avviene a cuore aperto, in quanto
il cardiochirurgo opera all’esterno del cuo-
re. Altre tecniche di intervento prevedono
il cosiddetto flap di succlavia standard,
ossia I'utilizzo della prima parte dell’arte-
ria succlavia sinistra per allargare la zona



coartata e I'istmo aortico. Un’altra opzione
& costituita dall’aortoplastica con patch,
qualora la coartazione interessi un lungo
tratto dell’aorta, oppure dall’aortoplastica
con condotto, che consiste nell’interposi-
zione tra i due segmenti dell’aorta sottopo-
sta a resezione di un condotto artificiale (in
Dacron o in Gore-Tex) in sostituzione del
tratto aortico coartato. Talvolta & possibile
anche il ricorso ad un’angioplastica con
palloncino, che produce un allargamento
del tratto interessato dal restringimento.

Come vivra il paziente?

In una piccola percentuale di casi, ed in
particolare nei bambini sottoposti ad in-
tervento in epoca neonatale, possono ve-
rificarsi delle recidive (ricoartazione), per
le quali sara necessaria una nuova corre-
zione, con ricorso in genere all’angiopla-
stica mediante catetere con palloncino.
L'eta ottimale per la correzione chirurgica
e considerata tra 1 e 3 anni, quando I'aorta
presenta un discreto sviluppo ed il rischio
di ricoartazione si riduce. Lesecuzione
dell’intervento in eta pill adulta aumenta
i pericoli di ipertensione. | risultati dell’in-
tervento sono ottimi, e dopo I'operazione il
bambino pud essere considerato perfetta-
mente normale.

LE CARDIOPATIE COMPLESSE

In questa sezione tratteremo alcune forme
di cardiopatie definite complesse, in quanto
presentano piu anomalie cardiache tra loro
associate: esse sono caratterizzate preva-
lentemente dalla cosiddetta cianosi, ossia
dal colorito blu-violastro della pelle, delle

mucose (labbra e lingua in particolare) e
della cute al di sotto delle unghie, causato
dalla diminuzione dell’ossigeno nel sangue
arterioso. Lemoglobina contenuta nei glo-
buli rossi, a cui & demandato il compito di
trasportare ossigeno nel nostro corpo, ha
infatti un colore blu se non ossigenata, ros-
s0 quando € invece ossigenata. La cianosi
puo avere due cause: una cardiaca, quando
il sangue povero d’ossigeno viene pompato
in aorta e nelle alire arterie senza il normale
transito nei polmoni per il necessario pro-
cesso di ossigenazione; una causa di natura
polmonare, quando & invece compromessa
la funzione dei polmoni stessi.

Tetralogia di Fallot

La Tetralogia di Fallot & la cardiopatia piu
diffusa tra quelle definite cianotiche: si
manifesta con un’incidenza tra il 5-6%
rispetto alla totalita delle cardiopatie con-
genite diagnosticate. Questa patologia si
compone di piu malformazioni associate:
un ampio difetto interventricolare ed una
stenosi polmonare molto severa, presente
sia a livello valvolare sia sottovalvolare, a
cui si aggiunge uno spostamento dell’aor-
ta, a cavaliere sul setto interventricolare.
Il quarto aspetto della tetralogia & rappre-
sentato dall’ipertrofia del ventricolo destro
conseguente alla stenosi polmonare. All’in-
terno di questo quadro clinico, I'efflusso in
arteria polmonare & fortemente ostruito ed
il sangue dal ventricolo destro, attraverso
il difetto interventricolare, trova meno re-
sistenze e tende a defluire direttamente in
aorta: i due ventricoli si comportano fun-
zionalmente come un’unica camera. San-
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gue quindi non ossigenato proveniente dal
ventricolo destro viene solo parzialmente
inviato ai polmoni per il normale processo
di ossigenazione e si dirige invece in aorta,
sia per l'ostruzione all’efflusso generata
dalla stenosi polmonare sia per lo shunt
presente a livello di difetto interventrico-
lare. Al’intero organismo, al cervello ed ai
muscoli in esercizio fisico giunge sempre
meno 0ssigeno, con manifestazione ciano-
tiche che sono tanto piu premature, come
nel lattante, quanto maggiore & la gravita
del quadro clinico, che comunque tende
sempre ad aggravarsi.

| sintomi piul frequenti

Nel bambino affetto da cianosi, fenomeno
illustrato prima, si assiste anche ad una
manifestazione clinica definita ippocrati-
smo digitale, ossia la presenza di un gon-
fiore nelle falangi terminali delle dita delle
mani e dei piedi, con unghie che risultano

piu convesse rispetto al normale. Gli at-
tacchi di cianosi possono presentarsi in
particolare al mattino, quando piu frequen-
temente si registrano le crisi anossiche
(per mancanza di ossigeno nel sangue e
nei tessuti), con gravi difficolta respiratorie,
pianto, atteggiamento ipotonico (il bambino
si abbandona sulla spalla della mamma) e
perdita di conoscenza. Durante uno sforzo
I'organismo ha necessita di maggiore ossi-
geno, ed il cuore di un bambino affetto da
una Tetralogia di Fallot non puo soddisfare
questa richiesta inviando pill sangue ai pol-
moni. Sotto sforzo la cianosi tende quindi
ad aumentare, ed il bambino pud essere
in pericolo di vita: nel bambino di circa 2-3
anni affetto da Tetralogia di Fallot ¢ tipico
osservare il cosiddetto fenomeno dell’ac-
covacciamento (squatting), la posizione
che istintivamente il bambino assume per
ridurre la cianosi: in questa posizione sem-
brerebbe ridursi lo shunt del sangue ed



aumenterebbe il flusso polmonare, con mi-
glioramento dell’ossigenazione. Oltre alla
cianosi, I'agitazione, lirritabilita, I'iperp-
nea, ossia I'aumento della ventilazione
polmonare per maggiore frequenza e pro-
fondita degli atti respiratori, le convulsioni
e la sincope (perdita di coscienza) sono
segnali di un quadro clinico grave che, se
frequente o non trattato adeguatamente,
puo provocare la morte.

La correzione

Di fronte ad una risposta refrattaria al trat-
tamento farmacologico e in presenza di
sintomi gravi, & necessario fare immedia-
tamente ricorso all’'intervento chirurgico,
che avviene in circolazione extracorporea
e prevede la chiusura del difetto interven-
tricolare con un patch e I'apertura della
valvola polmonare con I'asportazione del
tessuto fibromuscolare che ostruisce I'ef-
flusso. Talvolta si procede all’applicazione
di un patch d’ampliamento della via di
efflusso del ventricolo destro qualora I'a-
nello valvolare sia molto stretto. In genere
I'intervento cardiochirurgico viene pianifi-
cato entro il primo anno di vita. In presen-
za di situazioni particolarmente critiche,
con pazienti molto piccoli, & possibile il
ricorso a tecniche palliative (interventi di
Blalock-Taussig, Waterstoon, Potts) che
hanno come primo beneficio il miglio-
ramento dell’ossigenazione del sangue,
con positivi ritorni in termini di crescita e
posticipazione dell’intervento correttivo in
un’eta che presenta rischi inferiori: questi
interventi si propongono infatti di aumen-
tare il flusso polmonare. Il pili comune

intervento palliativo a cui si fa ricorso & il
Blalock-Taussig modificato, che prevede la
creazione di una comunicazione fra arteria
succlavia, un’arteria che origina dall’aorta,
e arteria polmonare mediante I'applicazio-
ne di un tubo in Gore-Tex. La tendenza at-
tuale, anche grazie al miglioramento delle
tecniche chirurgiche e del funzionamento
della macchina cuore-polmone, & perd
quella di realizzare I'intervento correttivo
piu precocemente, evitando il passaggio
iniziale dell’intervento palliativo. Dopo I'o-
perazione il bambino verra trasferito nel
reparto di Terapia Intensiva. Vi sono infine
bambini che presentano una stenosi pol-
monare lieve, con un’ostruzione minima al
flusso polmonare: in questi casi il quadro
clinico & molto simile ad un ampio shunt
sinistro-destro per la presenza del difetto
interventricolare. E" invece pressoché nullo
lo shunt destro-sinistro, ed in questo con-




testo si parla infatti di Fallot rosa, ossia non
caratterizzato da cianosi grave.

Come vivra il paziente?

Il rischio operatorio € contenuto, con buoni
risultati e con una qualita di vita sovrap-
ponibile a quella di soggetti normali: la
presenza di alterazioni residue valvolari
pud tuttavia non consentire il ripristino
di un’attivita intracardiaca perfettamente
normale. E’ sempre necessaria la profilassi
per I'endocardite batterica (v. Capitolo re-
lativo), e il bambino sara sottoposto a con-
trolli successivi.

Atresia polmonare
a setto interventricolare integro

Si tratta di una cardiopatia piuttosto rara,
che incide per circa il 3% di tutte le car-
diopatie congenite. In questa malattia
cardiaca congenita la valvola polmonare
e atresica, ossia si presenta come un tap-
po membranoso imperforato (chiuso) che
crea una completa ostruzione al passaggio
di sangue dal ventricolo destro ai polmoni:
non vi & infatti alcuna comunicazione tra
il ventricolo destro e I'arteria polmonare,
ed il sangue che arriva al ventricolo destro
viene rigurgitato nell’atrio destro attraver-
so la valvola tricuspide, che si presenta
insufficiente. La malformazione coinvolge
quindi la valvola polmonare, il ventricolo
destro, la valvola tricuspide e la circolazio-
ne coronarica E’ sempre presente anche
un difetto del setto interatriale, in genere
ampio, attraverso il quale il sangue giun-
to nell’atrio destro dalle vene cave passa
direttamente nell’atrio sinistro (shunt de-
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stro-sinistro a livello atriale), mescolandosi
con il sangue ricco di ossigeno provenien-
te dalle vene polmonari. Sangue rosso e
sangue blu vengono inviati al ventricolo
sinistro e da qui in aorta: il bambino af-
fetto da Atresia polmonare a setto integro
e quindi cianotico dalla nascita. Il dotto di
Botallo, che si presenta pervio, & pertan-
to 'unica via attraverso la quale il sangue
giunge ai polmoni (circolazione polmona-
re dotto-dipendente): il dotto di Botallo &
tuttavia fisiologicamente destinato a chiu-
dersi nel giro di poche ore o giorni dopo
la nascita, ed il quadro clinico costituisce
quindi un’emergenza tale da richiedere un
trattamento medico e chirurgico immedia-
to. Allo scopo di mantenere il dotto arte-
rioso aperto, il bambino viene sottoposto
alla somministrazione di prostaglandine:
si tratta di una terapia che ne consente
la sopravvivenza e permette la program-
mazione dell’intervento chirurgico in una
situazione di maggiore controllo.

| sintomi piu frequenti

Il bambino affetto da questa patologia con-
genita presenta difficolta respiratorie: il
respiro, in particolare durante un esercizio
fisico od uno sforzo, tende ad accelerare
sino a diventare affannoso, con un sensi-
bile incremento degli atti respiratori e la
presenza di tosse. Inoltre, la sudorazione
e pil elevata rispetto al normale e si asso-
cia ad un colorito della carnagione pallido:
in particolare, dopo uno sforzo il bambino
tende ad avere la fronte imperlata di gocce
di sudore, ma € possibile anche trovarlo al
risveglio dal sonno con indumenti umidi.



Come si & visto per altre condizioni cardia-
che, nel piccolo paziente si riscontra ciano-
si: si tratta di un fenomeno caratterizzato
dal colorito blu-violastro della pelle, delle
mucose (labbra e lingua in particolare) e
della cute al di sotto delle unghie, causato
dalla diminuzione nel sangue arterioso di
ossigeno. Infatti I'emoglobina contenuta nei
globuli rossi, a cui & demandato il compito
di trasportare ossigeno nel nostro corpo,
ha un colore blu se non ossigenata, rosso
quando ¢ invece ossigenata. Nel bambino
cianotico si assiste inoltre ad una manife-
stazione clinica definita ippocratismo digi-
tale, ossia la presenza di un gonfiore nelle
falangi terminali delle dita delle mani e dei
piedi, con unghie che risultano piti conves-
se rispetto al normale. Gli attacchi di cianosi
possono presentarsi durante la giornata ed
in particolare al mattino, quando pit fre-
quentemente si registrano le crisi anossiche
(per mancanza di ossigeno nel sangue e nei
tessuti), con gravi difficolta respiratorie,
pianto, atteggiamento ipotonico (il bambino
si abbandona sulla spalla della mamma) e
perdita di conoscenza.

La correzione

Il bambino interessato da Atresia polmona-
re a setto integro viene in ogni caso sot-
toposto ad intervento chirurgico nei primi
giorni di vita: la correzione prevede I'aper-
tura della valvola polmonare atresica per
ripristinare la connessione tra ventricolo
destro ed arteria polmonare. Al fine di as-
sicurare un flusso polmonare che non sia
dotto-dipendente, si puo fare ricorso pre-
ventivamente ad un intervento palliativo

(Blalock-Taussig), creando una comunica-
zione tra arteria polmonare e arteria suc-
clavia. Dopo l'intervento il bambino verra
trasferito nel reparto di Terapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

Le prospettive sono variabili da caso a
caso: il cardiologo pediatrico sara in grado
di delineare il quadro specifico. E' sempre
necessaria la profilassi per I'endocardite
batterica, e il bambino sara sottoposto a
controlli successivi.

Trasposizione delle Grandi Arterie (TGA)

Si tratta di una grave malformazione car-
diaca rilevabile nel 3-5% dei casi. E’ ca-
ratterizzata dalla connessione invertita tra
le due arterie che nascono dai ventricoli:
l'aorta € connessa al ventricolo destro,
mentre 'arteria polmonare & connessa al
ventricolo sinistro. Il sangue non ossige-
nato proveniente dalle vene cave defluisce
direttamente in aorta, mentre il sangue os-
sigenato proveniente dalle vene polmonari
viene inviato nuovamente ai polmoni attra-
verso l'arteria polmonare. Questa cardio-
patia & incompatibile con la vita del bam-
bino: la mortalita & del 90% dei casi non
trattati entro il primo anno di vita, poiché
la circolazione polmonare e quella sistemi-
ca sono in parallelo e non in serie, senza
alcun punto di contatto tra loro. Tuttavia,
la sopravvivenza del neonato & in genere
assicurata per alcuni giorni dalla presen-
za alla nascita di alcune comunicazioni (a
livello di forame ovale, per la presenza di
un difetto interatriale, oppure per la per-
vieta del dotto arterioso in presenza di set-



to integro) che consentono il passaggio di
sangue tra le due circolazioni: queste co-
municazioni evitano I’esposizione del neo-
nato a rischi immediati poiché, grazie alla
loro presenza, il sangue ossigenato, che
viene di continuo ed inutilmente pompato
in arteria polmonare, si mescola al san-
gue venoso, dando vita ad una sufficiente
ossigenazione per il mixing intracardiaco,
seppure parziale. Esiste inoltre una forma
di Trasposizione corretta delle grandi arte-
rie, che presenta una duplice discordanza
atrio-ventricolare e ventricolo-arteriosa:
I"atrio destro & in connessione con il ven-
tricolo sinistro, da cui ha origine I'arteria
polmonare, mentre I'atrio sinistro & in con-
nessione con il ventricolo destro, da cui ha
origine l'aorta. Un elettrocardiogramma
consente di individuare la presenza di que-
sta cardiopatia, non identificata dalla sola
valutazione clinica. Questa malformazio-
ne assicura una sopravvivenza piu lunga,
poiché il sangue venoso viene indirizzato
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comunque ai polmoni anche se pompato
dal ventricolo opposto.

| sintomi piul frequenti

Il neonato portatore di Trasposizione delle
grandi arterie & caratterizzato da ciano-
si grave: gli attacchi di cianosi possono
presentarsi durante la giornata ed in par-
ticolare al mattino, quando piu frequen-
temente si registrano le crisi anossiche
(per mancanza di ossigeno nel sangue e
nei tessuti), con gravi difficolta respira-
torie, pianto, atteggiamento ipotonico (il
bambino si abbandona sulla spalla della
mamma) e perdita di conoscenza. Un altro
sintomo possono essere le difficolta respi-
ratorie: il respiro, in particolare durante un
esercizio fisico 0 uno sforzo, tende ad ac-
celerare sino a diventare affannoso, con un
sensibile incremento degli atti respiratori
e la presenza di tosse. Si rilevano infine
un’accelerazione del battito cardiaco e le
estremita del corpo fredde.




La correzione

All'ecocardiografia, necessaria per I'ac-
certamento della diagnosi, segue general-
mente un cateterismo intracardiaco che, al
di 1a degli aspetti diagnostici, si propone,
attraverso I'angioplastica con palloncino,
di dilatare il forame ovale per ampliare
la comunicazione tra i due atri cardiaci,
con conseguente miglioramento dell’os-
sigenazione del sangue. L'intervento viene
eseguito generalmente entro le prime tre
settimane di vita, ed & seguito dal trasfe-
rimento nel reparto di Terapia Intensiva.
Attualmente le tecniche cardiochirurgiche
optano per una correzione di tipo anato-
mico (intervento di Jatene), che prevede il
cosiddetto switch arterioso: viene rimessa
in connessione I'arteria polmonare con il
ventricolo destro e 'aorta con il ventrico-
lo sinistro, consentendo cosi il ripristino di
una normale struttura cardiaca, reimpian-
tando le coronarie sulla neoaorta. Linter-
vento di Jatene, che offre esiti molto validi,

con ottimi risultati a lungo termine e con
una mortalita inferiore al 5%, viene oggi
preferito all'intervento di Mustard-Sen-
ning, che aveva come obiettivo la corre-
zione fisiologica (switch venoso) attraver-
so linversione dei flussi all’interno degli
atri con la creazione di una sorta di tunnel
interatriale, senza tuttavia modificare le
connessioni della polmonare e dell’aorta.

Come vivra il paziente?

Molti bambini operati per questa cardio-
patia conducono una vita normale, ma le
prospettive sono variabili da caso a caso:
il cardiologo pediatrico sara in grado di
delineare il quadro specifico. E* sempre
necessaria la profilassi per I’endocardite
batterica, e il bambino sara sottoposto a
controlli successivi.

Atresia della tricuspide

Si tratta di una rara malformazione (1-3%
delle cardiopatie congenite diagnosticate),
che consiste nell’assenza della valvola
tricuspide, ossia la valvola

di apertura tra I'atrio ed il
ventricolo destro: pertan-
to, il sangue venoso non
passa nel sottostante
ventricolo destro come
avviene  normalmente.
Nell'atresia della tricu-
spide, il ventricolo destro
& poco sviluppato, ed &
generalmente in comu-
nicazione con il ventri-
colo sinistro mediante
un difetto interventrico-



lare, che assume la denominazione di fo-
rame bulbo-ventricolare. Il sangue venoso
defluisce prima nell’atrio sinistro, dove si
mescola al sangue ossigenato per la pre-
senza di un difetto interatriale, e poi nel
ventricolo sinistro: da qui il sangue giunge
sia nell’'aorta sia nell’arteria polmonare,
anch’essa poco sviluppata, attraverso il
difetto interventricolare che mette in co-
municazione i due ventricoli.

| sintomi piu frequenti

La cianosi persistente che, nella maggior
parte dei casi, caratterizza il neonato por-
tatore di Atresia della tricuspide & dovu-
ta al fatto che nella circolazione aortica
e presente sangue non ossigenato e al
fatto che generalmente il flusso di san-
gue indirizzato ai polmoni ¢ ridotto. Nei
bambini che presentano forme di Atresia
polmonare associate ad ampio difetto in-
terventricolare, & possibile che il sangue
giunga ai polmoni in eccesso, generando
un iperafflusso polmonare: in un contesto
di questo tipo il bambino si presenta poco
cianotico, ma puo manifestare sintomi tipi-
ci dello scompenso cardiaco. Lincremen-
to della pressione venosa e la ritenzione
di liquidi & causa, a livello polmonare, di
edema e di gonfiore nei tessuti molli delle
gambe (edema periferico). Laumento della
pressione nella sezione destra del cuore e
I'accumulo di liquidi provoca un ingrossa-
mento del fegato (epatomegalia).

La correzione

L'assenza della valvola tricuspide e lo
scarso sviluppo del ventricolo destro ren-

41

dono di fatto impossibile il recupero della
normalita anatomica del cuore: I'intervento
chirurgico definitivo non & infatti di natura
correttiva. La tecnica chirurgica a cui at-
tualmente si fa ricorso si realizza in vari
stadi, dove gradualmente il sangue poco
ossigenato viene ridiretto all’arteria pol-
monare utilizzando il cuore come un unico
ventricolo sistemico (intervento di Glenn e
successivamente di Fontan). In bambini
che presentano forma di Atresia polmona-
re associate ad ampio difetto interventri-
colare con iperafflusso polmonare & pos-
sibile fare ricorso ad interventi palliativi,
riducendo, come nel caso del bendaggio
dell’arteria polmonare, I'afflusso di sangue
ai polmoni e migliorando il quadro clinico,
in attesa dell’intervento di Fontan.

Come vivra il paziente?

Le prospettive sono variabili da caso a
caso: il cardiologo pediatrico sara in grado
di delineare il quadro specifico. E' sempre
necessaria la profilassi per I'endocardite
batterica, e il bambino sara sottoposto a
controlli successivi.

Tronco arterioso

Si tratta di una cardiopatia congenita pre-
sente nell'1% circa dei casi di malformazio-
ni cardiache diagnosticate. Nel cuore nor-
male I’aorta ha origine dal ventricolo sinistro
e l'arteria polmonare dal ventricolo destro.
In presenza del Tronco Arterioso, o truncus,
I'aorta e I'arteria polmonare non sono sepa-
rate e risultano fuse in un unico vaso che ha
origine alla base del cuore ed esce dai due
ventricoli: generalmente € collocato a cava-



liere su un ampio difetto interventricolare.
Questo singolo grande vaso riceve sangue
venoso dal ventricolo destro e sangue arte-
rioso del ventricolo sinistro, che si mescola-
no e vengono entrambi pompati ai polmoni
ed all’organismo.

| sintomi piu frequenti

| neonati affetti da Tronco Arterioso pre-
sentano in genere un aumento dell’afflus-
so0 di sangue ai polmoni ed un sovraccarico
di lavoro per il cuore, che si manifesta con i
sintomi clinici di un’insufficienza cardiaca.
L'aumento della pressione nella sezione
destra del cuore e I'accumulo di liquidi
provoca un ingrossamento del fegato
(epatomegalia). Altri sintomi possono es-
sere: affaticamento, crescita rallentata,
difficolta respiratorie, sudorazione.

La correzione

La chirurgia correttiva si realizza nei primi
sei mesi di vita e prevede la chiusura del di-
fetto interventricolare con un patch, la rimo-
zione dell’arteria polmonare dal Tronco che,
una volta suturato, viene a costituire I'aorta
ascendente, e la ricostruzione dell’arteria
polmonare mediante un condotto valvolato.
Dopo 'intervento il bambino verra trasferito
nel reparto di Terapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

| risultati della correzione chirurgica sono
buoni, anche a lungo termine, se la valvo-
la truncale risulta ben funzionante e conti-
nente: il bambino, una volta cresciuto, avra
la necessita di un nuovo intervento per la
sostituzione del condotto, le cui dimensio-
ni non saranno pill adeguate per gli effetti

della crescita, e che talvolta potra essere
stato lesionato da calcificazioni ed ostruzio-
ni al proprio interno, che possono ostacolare
il flusso del sangue. E sempre necessaria
la profilassi per I'endocardite batterica, ed
il bambino sara sottoposto a controlli suc-
Cessivi.

Ventricolo unico

In questa rara malformazione il cuore & pri-
vo del setto che normalmente separa i due
ventricoli: in presenza di un unico ventricolo,
si aprono la valvola mitrale e la valvola tri-
cuspide. Dalla singola camera hanno origine
I'aorta e I'arteria polmonare, ma pud acca-
dere che una delle due arterie sia connessa
ad una piccola camera accessoria comuni-
cante con il ventricolo. All'interno del ventri-
colo unico si ha una mescolanza di sangue
arterioso e venoso. A questa patologia & as-
sociata, nel 50% dei casi, una stenosi pol-
monare, con conseguente grave cianosi per
il neonato: allo scopo di aumentare il flusso
di sangue nei polmoni e ridurre la cianosi
potra rendersi necessario ricorrere ad un in-
tervento palliativo del tipo Blalock-Taussig.
In assenza di stenosi polmonare il neonato
& solo lievemente cianotico: & possibile pero
che si verifichi un iperafflusso polmonare
con i sintomi dello scompenso cardiaco, per
la cui riduzione si potra fare ricorso ad un in-
tervento palliativo di bendaggio polmonare.

I sintomi piu frequenti

La sintomatologia include affaticamento,
crescita rallentata, difficolta respiratorie,
sudorazione, alle volte cianosi, scompenso
cardiaco.



La correzione

Come per I'Atresia della tricuspide, & im-
possibile ripristinare un quadro anatomico
normale del cuore: la correzione prevede
il recupero della funzionalita attraverso
I'intervento di Glenn/ Fontan, come nell’A-
tresia della tricuspide. Dopo lintervento il
bambino verra trasferito nel reparto di Te-
rapia Intensiva.

Come vivra il paziente?

Le prospettive sono variabili da caso a
caso: il cardiologo pediatrico sara in grado
di delineare il quadro specifico. E sempre
necessaria la profilassi per I'endocardite
batterica, ed il bambino sara sottoposto a
controlli successivi.
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Anomalia di Ebstein

Si tratta di una rara cardiopatia congenita
che interessa la valvola tricuspide: essa
risulta malformata, stenotica, o anche im-
perforata, ed ¢ localizzata sulla parete del
cuore in una posizione pill bassa rispetto
alla norma: la camera ventricolare destra
Si presenta ridotta, molto assottigliata, con
una contrattilita alterata, e viene definita
atrializzata. La valvola ¢ insufficiente ed il
sangue rigurgita in atrio destro, in genere
molto ingrossato. Attraverso un difetto in-
teratriale, associato nel 50% circa dei casi,
il flusso del sangue venoso si dirige in atrio
sinistro, con conseguente cianosi per il
bambino. L'Anomalia di Ebstein talvolta si
presenta anche associata alla pervieta del
dotto arterioso, che nei casi pili gravi ga-
rantisce la sopravvivenza del neonato. Du-
rante la vita fetale, la mortalita per questa
cardiopatia & molto alta ed & strettamente
correlata alle ridotte dimensioni del ven-
tricolo destro: alla nascita, nel caso il ven-
tricolo destro non sia in grado di garantire
una sufficiente gittata cardiaca, ci troviamo
in presenza di un quadro clinico simile ad
un’atresia polmonare. In questi casi la so-
pravvivenza del bambino & legata al ritorno
Venoso con shunt destro-sinistro attraverso
il difetto interatriale ed al flusso polmonare
che puo essere dotto-dipendente. Talvolta
la Sindrome di Ebstein si presenta come
un’anomalia isolata e ben tollerata, al punto
tale che I'intervento chirurgico pud essere
rinviato in epoca successiva all’infanzia.
Lintervento consiste nella sostituzione della
valvola tricuspide con una protesi mecca-



nica o, pitl frequentemente, nella plastica
della valvola tricuspide (anuloplastica), con
I'intervento di Carpentier oppure di Cone. La
sopravvivenza naturale & in funzione della
severita anatomica e funzionale di questa
cardiopatia congenita.

Ventricolo destro a doppia uscita

Si tratta di una rara cardiopatia congenita in
cui le grandi arterie, I'aorta e la polmonare,
nascono dal ventricolo destro: con maggio-
re precisione, si parla di Ventricolo destro a
doppia uscita quando I'arteria polmonare
ed almeno il 50% dell’anello aortico hanno
origine dal ventricolo destro. In presenza di
questo quadro clinico, I'unica via di uscita
del ventricolo sinistro & rappresentata da un
ampio difetto interventricolare. Nel caso in
cui al Ventricolo destro a doppia uscita sia
associata una stenosi polmonare siamo di
fronte ad una situazione molto simile alla
Tetralogia di Fallot, per la quale si rimanda
al paragrafo dedicato.

Anomalia dell’arteria coronarica

In questa malformazione I'arteria corona-
ria di sinistra ha origine dall’arteria polmo-
nare anziché dal seno coronarico aortico
sinistro. Durante la vita fetale, grazie alla
pervieta del dotto di Botallo, le pressioni
nell’arteria polmonare e nell’aorta sono
uguali e la perfusione dell’arteria coronaria
di sinistra ¢ sufficiente: alla nascita la pres-
sione nell’arteria polmonare diminuisce, e
conseguentemente anche la pressione di
perfusione nella coronaria: al minimo sfor-
z0 si manifestano dolori al petto (angina)
sino al rischio elevato di infarto. Linterven-
to chirurgico € urgente, e prevede, se le
condizioni lo consentono, il reinnesto della
coronaria sinistra.

Finestra aortopolmonare

Si tratta di una rara anomalia cardiaca,
che comporta una connessione tra aorta
ascendente e tronco dell’arteria polmona-
re, legato ad un’alterazione nel processo
di sviluppo del setto aortopolmonare: dal
punto di vista emodinamico, questa mal-
formazione agisce come un ampio dotto
arterioso in grado di determinare, nei pa-
zienti non trattati, una grave insufficienza
miocardica ed un grave iperafflusso pol-
monare, che aumenta considerevolmente
il rischio di mortalita. Il quadro generale &
di norma aggravato dalla presenza di ano-
malie associate. La correzione chirurgica
& conseguente alla diagnosi, e prevede
un’incisione all’altezza della finestra, la
chiusura con patch e la ricostruzione della
breccia aortica e di quella polmonare.



Sindrome del cuore sinistro ipoplasico

Si tratta della piu grave forma di cardiopatia
congenita, e comprende una serie di mal-
formazioni che coinvolgono la parte sinistra
del cuore: & molto rara ed ha un’incidenza
inferiore all'1% tra tutti i casi di cardiopatia
congenita. La parte sinistra del cuore pre-
senta uno sviluppo non completo: il ven-
tricolo sinistro & assente o ipoplasico (di
ridotte dimensioni), I'atrio sinistro & piccolo,
le valvole mitrale ed aortica possono essere
stenotiche o atresiche, I'aorta & ipoplasica e
presenta coartazioni. Il sangue proveniente
dalle vene polmonari si dirige dall’atrio sini-
stro all’atrio destro, e dal ventricolo destro
viene inviato nell’arteria polmonare: da
questa una quantita di sangue, attraverso il
dotto di Botallo pervio, giunge nell’aorta. La
pervieta del dotto arterioso garantisce la so-
pravvivenza del neonato, in quanto € I'unica
via attraverso la quale il sangue arriva in
aorta: I'intera perfusione sistemica & quindi
dotto-dipendente. Il dotto di Botallo & desti-
nato per0 a chiudersi, e quando questo av-
viene il neonato va incontro inevitabilmente
alla morte. Per mantenere il dotto arterioso
pervio, subito dopo la diagnosi i neonati
vengono sottoposti a un trattamento con
prostaglandine, che consente la sopravvi-
venza del neonato nell'immediato.

| sintomi piu frequenti

Nel neonato affetto da questa anomalia
congenita si riscontrano cianosi, atteggia-
mento ipotonico (il bambino si abbandona
sulla spalla della mamma) e perdita di co-
noscenza, nonché difficolta respiratorie: il
respiro, in particolare durante un esercizio
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fisico od uno sforzo, tende ad accelerare
sino a diventare affannoso, con un sensi-
bile incremento degli atti respiratori e la
presenza di tosse. Sudorazione ed accele-
razione del battito cardiaco completano il
quadro dei sintomi.

La correzione

Se non operati, i bambini affetti da Sindrome
del cuore sinistro ipoplasico sono destinati
a morire entro la prima settimana di vita.
Lintervento chirurgico secondo la tecnica
di Norwood permette la correzione della
malformazione mediante un percorso di tre
interventi chirurgici nel corso dei primi due
anni di vita del bambino: il trattamento chi-
rurgico si propone di ricostruire il cuore af-
finché la parte destra possa essere utilizzata
per pompare il sangue, aggirando gli osta-
coli presenti sul lato sinistro. Dopo I'inter-
vento il bambino verra trasferito nel reparto
di Terapia Intensiva. | rischi del trattamento
chirurgico sono elevati e la mortalita al ter-
mine di questo percorso & di circa il 25%
dei casi: tra i sopravvissuti si registrano seri
problemi cardiocircolatori, e non & escluso
che, anche a fronte di un risultato positivo al
termine del percorso chirurgico, il bambino
in epoca successiva debba fare comunque
ricorso ad un trapianto. Il trapianto cardiaco
neonatale, che prevede la sostituzione del
cuore gravemente compromesso con un
organo sano proveniente da un donatore in
stato di morte cerebrale, puo rappresentare
una soluzione, che pero il piu delle volte &
soltanto ipotetica, a causa delle difficolta nel
reperire, in un arco di tempo molto limita-
to, donatori per le caratteristiche proprie di
questa cardiopatia. Il trapianto cardiaco puo



comunque essere una via da seguire anche
dopo il percorso chirurgico. Comunque, i
progressi tecnici complessivi, con il ricorso
a materiali @ macchinari sempre piu sofisti-
cati, hanno consentito una riduzione della
mortalita ed un miglioramento della qualita
delle correzioni, permettendo di effettuare
P'intervento in condizioni di maggiore sicu-

Come vivra il paziente?

Le prospettive sono variabili da caso a
caso: il cardiologo pediatrico sara in grado
di delineare il quadro specifico. E' sempre
necessaria la profilassi per I'endocardite
batterica.

rezza rispetto al passato.

Tipologia di cardiopatia e raccomandazioni per il parto

Definizione

Cardiopatie in cui sono
previste cure palliative

Cardiopatie senza rischio
previsto di instabilita
emodinamica nei primi giorni
di vita

Cardiopatie con rischio
minimo di instabilita
emodinamica che richiede
cateterizzazione/intervento
chirurgico postnatale

Cardiopatie con probabile
instabilita emodinamica alla
nascita che richiedono cure
specialistiche immediate per
la stabilizzazione

Cardiopatie con prevista
instabilita emodinamica che
richiede cateterizzazione/
intervento chirurgico
immediato alla nascita per
migliorare le possibilita di
sopravvivenza

Esempi di cardiopatie

Cardiopatie con anomalia
cromosomica grave/fatale o
malattia multisistemica

Difetto interventricolare, canale
atrioventricolare, tetralogia di
Fallot

Patologie dotto-dipendenti

quali cuore sinistro ipoplasico,
coartazione aortica critica, arco
aortico interrotto, stenosi aortica
severa, atresia polmonare a
setto intatto, alcune forme di
tetralogia di Fallot

Trasposizione delle grandi
arterie, aritmie incontrollate

Cuore sinistro ipoplasico a
setto interatriale intatto, alcune
forme di trasposizione delle
grandi arterie, ritorno venoso
polmonare anomalo totale,
tetralogia di Fallot con valvola
polmonare assente

Raccomandazioni
per l'organizzazione del parto

Organizzare servizi di sostegno
familiare/cure palliative. Parto normale
allospedale locale

Organizzare una visita cardiologica.
Parto normale all'ospedale locale

Considerare il parto programmato,
solitamente a termine, in un ospedale
con neonatologo e cardiologo pediatrico

Induzione pianificata del parto,
eventualmente cesareo, a 38-39
settimane in un ospedale in grado di
eseguire il primo soccorso di pazienti
con cardiopatie congenite, comprese le
necessarie procedure di stabilizzazione

Parto cesareo a termine in un
ospedale con team esperto e pronto a
fronteggiare eventuali emergenze
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PER OGNI DOMANDA

Le cardiopatie congenite sono mortali?

La mortalita di una malattia cardiaca con-
genita & proporzionale alla gravita del di-
fetto. Vi sono cardiopatie congenite che, se
non trattate nei primi giorni di vita, possono
determinare la morte del paziente. In alcu-
ni casi, invece, difetti cardiaci meno gravi
possono permettere il normale sviluppo ed
accrescimento del bambino che ne é af-
fetto e venire diagnosticati causalmente in
eta adulta. Tuttavia, & dimostrato che an-
che i difetti piu semplici, come il dotto arte-
rioso pervio o il difetto interatriale, possono
causare un progressivo decadimento delle
condizioni di salute delle persone che ne
sono portatrici, e pertanto influire sulla loro
aspettativa di vita. E bene dunque che ogni
patologia cardiaca congenita sia sempre
valutata da uno specialista.

Si pu6 morire a causa
di un intervento chirurgico?

Qualunque atto invasivo sul paziente, in
alcuni casi anche a scopo diagnostico, puo
portare ad un evento infausto. Gli interven-
ti cardiochirurgici sono procedure molto
complesse, che richiedono una équipe
multidisciplinare per la loro esecuzione e
comportano I'impiego di attrezzature sofi-
sticate. La chirurgia, seppur necessaria e
curativa, € un atto “invasivo” che determi-
na un’alterazione transitoria di numerose
funzioni dell’organismo (funzioni cognitive,
funzione respiratoria, coagulazione). Tutta-
via, oggigiorno I'evoluzione delle tecniche
chirurgiche ha reso il rischio di morte sem-
pre pill basso, circostanza che permette di
trattare anche patologie di elevata com-

plessita, che in passato non sarebbero
state affrontate. Comunque ai genitori,
durante I'atto di consenso, vengono sem-
pre spiegati i rischi ed i benefici di ogni
procedura.

Occorre un solo intervento
oppure sono necessari pill interventi
per correggere un difetto al cuore?

A seconda del difetto in questione, il pa-
ziente potrebbe sottoporsi ad uno o pil
interventi chirurgici. Nel caso di un difetto
interventricolare, generalmente & neces-
sario un solo intervento chirurgico per cor-
reggere il difetto. In altri casi, invece, come
ad esempio per la Tetralogia di Fallot (TF),
il paziente potrebbe avere bisogno di pit di
un intervento chirurgico.




Gli interventi cardiochirurgici
lasciano delle grandi cicatrici?

La maggioranza degli interventi cardio-
chirurgici viene effettuata per sternotomia
mediana. Questo significa che il paziente
presentera una cicatrice retta al centro
del torace, generalmente molto sottile, la
cui guarigione ed esito estetico finale di-
pendono da numerosi fattori. La tecnica
impiegata per la sutura finale della cute
sezionata & definita intradermica ed & a
tutti gli effetti la stessa tecnica utilizzata
dai chirurghi plastici ed estetici. Un ulte-
riore approccio puo essere la toracotomia
destra o sinistra. Le cicatrici, a seconda
delle caratteristiche di ogni paziente, pos-
sono risultare pitl 0 meno visibili dal punto
di vista estetico, indipendentemente dalla
tecnica utilizzata per suturare la cute.

Quanto tempo dovra passare
il mio bambino in ospedale?

La degenza media per la maggior parte
degli interventi di cardiochirurgia pedia-
trica & compresa tra 7 e 10 giorni, ma
ci sono alcune cardiopatie la cui gravita
richiede permanenze in ospedale mol-
to lunghe, anche della durata di mesi,
a causa del fatto che & necessario uno
stretto monitoraggio di alcuni parametri,
come per esempio la saturazione arterio-
sa di ossigeno e I’accrescimento ponde-
rale. Infine, anche per quegli interventi di
routine in cui non esiste una condizione
di urgenza (chiamati “di elezione”), le
degenze possono variare a seconda delle
complicanze che si possono instaurare,
come le infezioni, che sono sempre die-
tro I'angolo. Per lo stesso tipo di difetto,




inoltre, due bambini possono avere tempi
di degenza diversi, e nel caso in cui un
bambino abbia bisogno di piu interventi
chirurgici i tempi di degenza possono va-
riare da intervento ad intervento.

Il mio bambino potra avere una vita
normale dopo l'intervento chirurgico?

Rispondere a questa domanda & molto dif-
ficile, ma la frase che avrete gia letto molte
volte, ovvero “dipende dal tipo di cardiopa-
tia”, rende bene I'idea in questo caso.

A questa considerazione, potremmo acco-
stare una ennesima domanda: “che cosa
significa una vita normale?” Ognuno di noi,
infatti, si darebbe una risposta diversa per
quello che vorremmo come “normale” nel-
la vita dei nostri figli. Tuttavia, per essere
pragmatici, la maggioranza dei difetti car-
diaci congeniti permette di svolgere una
vita “normale”, che comprenda anche la
possibilita di svolgere attivita fisica o quel-
la di procreare.

Come si fa ad avere
una diagnosi precoce di cardiopatia?

Per le malattie cardiache congenite, il
sinonimo di diagnosi precoce ¢, talora,
diagnosi prenatale. La diagnosi prenatale
€ un percorso che generalmente porta la
futura mamma all’attenzione di un car-
diologo pediatrico, nel caso in cui il gine-
cologo curante, durante I’ecografia mor-
fologica del feto (che avviene trale 19 e le
21 settimane di gestazione), osservi delle
sospette anomalie strutturali a livello car-
diaco, meritevoli di approfondimento da
parte di un cardiologo pediatra. A questo
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punto, se la diagnosi di cardiopatia viene
confermata, viene messo in atto un nuovo
percorso che prevede degli esami in serie
per osservare I’evoluzione in utero dello
sviluppo del cuore e del feto in generale,
la tipologia di parto e la sede, poiché in
alcuni casi il bambino viene fatto nasce-
re direttamente nel Centro dove potrebbe
essere operato gia in epoca neonatale.

Se il mio bambino é cardiopatico,
con una successiva gravidanza
potrei avere lo stesso problema?

Si, & possibile. La probabilita di avere al-
tre gravidanze di feti cardiopatici esiste,
ma e soltanto un dato statistico, poiché la
maggior parte delle nostre mamme han-
no anche altri figli perfettamente normali.

Con quale frequenza
dovremo tornare in ospedale
per fare i controlli postoperatori?

| controlli postoperatori permettono ai
medici di monitorare in un arco di tempo
pil 0 meno lungo I'impatto che Iinter-
vento chirurgico e le terapie in atto hanno
sul cuore ed in generale sugli altri organi,
cosi come sull’accrescimento del bambi-
no. | controlli postoperatori generalmente
iniziano con una tempistica molto stretta,
ad esempio una settimana, per diventa-
re poi sempre meno frequenti, ed in al-
cuni casi cessare. Anche questa attivita
dipende dalla cardiopatia in questione.
Ogni controllo potrebbe anche essere
dovuto alla necessita di effettuare esami
strumentali diversi che, qualora fossero
eseguiti tutti insieme, richiederebbero un
ricovero ospedaliero.



Mio figlio potra fare sport?

Lo sport non fa male al cuore, ma sicu-
ramente lo mette in esercizio. Quindi, ai
bambini cardiopatici non & controindicata
un’attivita sportiva ludica. Lo sport ago-
nistico invece puo affaticare il cuore, e
pertanto non € consigliabile per tutti, tal-
volta neppure a coloro che hanno il cuore
perfettamente sano. Ci sono delle tabelle,
che ogni medico sportivo conosce, in cui &
indicano lo sport piu adatto alle varie pato-
logie cardiache, oppure viene evidenziato
se esiste una controindicazione assoluta.
Occorre considerare che la maggior parte
della popolazione non pratica sport agoni-
stici, quindi non pensiamo che nostro figlio
debba diventare un campione olimpico,
ma seguiamolo ed accompagniamolo nella
sua vita.

E colpa mia se ho un figlio
con una cardiopatia congenita?

Assolutamente no. Come avete visto in
questo opuscolo, le cardiopatie si riscon-
trano in una certa quota di nascite, come
tutti gli eventi che si verificano in natura.
Certo, ci possono essere dei fattori che
influiscono sulla formazione del cuoricino
del feto, come ¢ stato esposto nel capitolo
2: possono essere fattori ambientali (inqui-
namento, esposizione a radiazioni), geneti-
ci (cromosomici o frutto dell’eta avanzata
dei genitori), farmacologici (tutti sanno che
certi farmaci sono teratogeni, cioé posso-
no essere dannosi per il feto in gravidan-
za). Tuttavia, la maggior parte delle nostre
mamme e dei nostri papa sono perfetta-
mente sani ed hanno avuto una gravidanza

che ¢ stata regolare: quindi, non attribuite-
vi alcuna colpa.

Vale la pena di portare avanti
una gravidanza se un feto € interessato
da una cardiopatia?

Questa & senz’altro la domanda piu im-
portante, e la risposta é affermativa. Na-
turalmente, ognuno ¢ libero di decidere
quale strada prendere, ma se lo chiedete al
cardiochirurgo pediatrico dira “si”, perché
per ogni cardiopatia, anche se piu 0 meno
complessa, esiste una strada chirurgica. Il
problema non & se nostro figlio soffre, ma
quanto noi genitori soffriamo. E’ vero, in-
fatti, che i genitori soffrono nel vedere un
figlio operato anche piu volte nel corso del-
la sua esistenza, ma pensate al fatto che i
bimbi, tra un intervento e I'altro, hanno una
loro vita anche di relazione e che i genitori,
se sono d’accordo con i medici nel portare
avanti la gravidanza e nell’offrire tutte le
cure necessarie a questi bimbi, potranno
sempre dire che hanno fatto di tutto per
permettere al proprio figlio una vita norma-
le, anche nel caso di insuccesso.

.
. .




Capitolo 9

PICCOLO DIZIONARIO

CARDIOLOGICO

A

Ablazione: tecnica correttiva non invasiva
delle tachicardie ventricolari attraverso un
catetere transvenoso.

Acinesia: assenza di contrazione della pa-
rete del ventricolo.

Allotrapianto: ¢ il trapianto di tessuti tra in-
dividui della stessa specie ma che presen-
tano antigeni diversi, quindi tra due orga-
nismi diversi (é detto anche omotrapianto).

Analgesia: trattamento farmacologico im-
piegato nella terapia del dolore.

Anastomosi sistemico-polmonare: qual-
siasi comunicazione che mette in collega-
mento la circolazione sistemica con quella
polmonare.

Aneurisma: lesione patologica dovuta alla
dilatazione di un’arteria, di una vena, o di
una parte del cuore.

Angina pectoris: sindrome che si manifesta
con dolore al torace dovuta ad un'insuffi-
ciente ossigenazione del cuore.

Angiocardiografia: tecnica diagnostica
eseguita per mezzo di cateteri mediante
iniezione di un liquido di contrasto radiopa-
co, in modo da permettere la visualizzazio-
ne e registrazione su pellicola delle struttu-
re del cuore e dei vasi.

Angioplastica con palloncino: tecnica tran-
scateterale con la quale si ottiene la dilata-
zione di una valvola o di un vaso gonfiando

un apposito palloncino trasportato da un
catetere inserito generalmente in una vena
femorale.

Anossia: mancanza di 0ssigeno nel sangue
e nei tessuti.

Anticoagulante: terapia farmacologica che
diminuisce la coagulazione del sangue e
previene la formazione di trombi veda la
voce dedicata ai trombi.

Anulus: in anatomia identifica, I'anello cioé
i punti di giunzione dei lembi di una valvola.

Aorta: & |a principale arteria dell’organismo,
che origina dal cuore e porta il sangue alla
periferia del corpo.

Apice: indica I'area corrispondente alla
punta del ventricolo.

Aritmia: alterazione del regolare ritmo car-
diaco.

Arteria: vaso che trasporta il sangue os-
sigenato (arterioso, convenzionalmente di
colore rosso) dal cuore ai tessuti ed agli
organi del corpo.

Arteria polmonare: arteria in connessione
con il ventricolo destro che trasporta il san-
gue venoso dal cuore ai polmoni per I'ossi-
genazione.

Asistolia: arresto delle contrazioni cardia-
che.

Atresia: assenza della normale pervieta di
una valvola o di un vaso sanguigno.
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Atrio: cavita del cuore in comunicazione
con il sottostante ventricolo: nel cuore vi &
la presenza di un atrio destro, a cui arriva
dall’organismo il sangue venoso (povero
d’ossigeno, convenzionalmente di colore
blu) per essere pompato ai polmoni dove
avviene il processo di ossigenazione, e la
presenza di un atrio sinistro, che riceve il
sangue ossigenato (arterioso, convenzio-
nalmente di colore rosso) dai polmoni e lo
invia nel ventricolo sinistro affinché, attra-
verso I'aorta, raggiunga i tessuti.

Autologo: dello stesso paziente. Questo ter-
mine viene utilizzato quando, per la corre-
zione chirurgica, viene applicato un tessuto
ricavato dal paziente stesso, per esempio
dal pericardio (I'involucro fibroso che avvol-
ge il cuore), dalla pelle o da un 0sso.

B

Bendaggio dell’arteria polmonare: in-
tervento di natura palliativa che ha come
obiettivo la diminuzione del flusso polmo-
nare. Consiste in una riduzione, mediante
applicazione di un laccio, del calibro dell’ar-
teria polmonare.

Beta-bloccanti: trattamento farmacologico
che riduce la forza di contrazione del cuore
ed abbassa la pressione del sangue dimi-
nuendo la sua richiesta di ossigeno.

Biopsia: esame diagnostico che consiste
nella rimozione di una piccola porzione di
tessuto.

Blalock-Taussig: intervento di natu-
ra palliativa che prevede la creazione di

una comunicazione tra arteria succlavia,
un’arteria che origina dall’aorta, e arteria
polmonare, realizzato per incrementare il
flusso polmonare migliorando I'ossigena-
zione del sangue mediante I’applicazione
di un cilindro, generalmente in Gore-Tex.

Blocco cardiaco: rallentamento o interru-
zione degli impulsi elettrici atrioventricolari.

Bradicardia: rallentamento del ritmo car-
diaco.

By pass cardiopolmonare: individua 1'im-
piego della macchina cuore polmone, che
si sostituisce alle funzioni del cuore e dei
polmoni durante un intervento cardiochirur-
gico.

C

Capillari: sottilissimi vasi sanguigni a cui &
demandata la funzione di scambio gassoso
e nutritizio tra il sangue e i tessuti.

Cardiomiopatia: termine impiegato per
descrivere una patologia del cuore general-
mente conseguente ad un processo dege-
nerativo.

Cardiopalmo: si veda la voce Palpitazione.

Cardioplegia: interruzione della contrazio-
ne cardiaca praticata durante un intervento
cardiochirurgico mediante perfusione di un
liquido cardioplegico ricco di potassio.

Cateterismo: procedura invasiva di caratte-
re diagnostico o interventistico che avviene
mediante I'introduzione in una vena o in



un’arteria di un catetere, ossia un particola-
re tubicino dal diametro variabile a seconda
della zona da esplorare.

Cianosi: colorito blu-violastro di labbra e
mucose, ed in generale della pelle, dovuto
ad un minor contenuto di ossigeno nel san-
gue arterioso (il cosiddetto “morbo blu”).

Circolazione extracorporea: condizione
che si rende necessaria durante un inter-
vento cardiochirurgico per consentire di
arrestare il battito cardiaco ed effettuare la
correzione assicurando la circolazione del
sangue all'esterno dell’organismo, median-
te I'impiego della macchina cuore-polmone.

Clampaggio: manovra compiuta su un vaso
mediante pinzettatura per ottenerne il bloc-
co temporaneo.

Coartazione: restringimento di un vaso
sanguigno.

Congenito: descrive una condizione pre-
sente gia al momento della nascita.

Coronarie: vasi che hanno origine dall’aorta
e che provvedono all’apporto di sangue al
miocardio.

D

Dacron: materiale sintetico impiegato in
cardiochirurgia. Per esempio, & il materiale
da cui & costituito un condotto artificiale.

Destrocardia: situazione in cui il cuore &
localizzato nella meta destra del torace, an-
ziché nella parte sinistra.
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Diastole: fase del ciclo cardiaco contraddi-
stinta dal rilassamento della muscolatura
dei ventricoli, che vengono cosi riempiti con
il sangue proveniente dagli atri.

Digitale: farmaco cardiocinetico impiegato
nel trattamento delle cardiopatie congenite,
che produce un incremento della capacita
di contrazione del cuore.

Dispnea: difficolta nella respirazione con la
caratteristica “fame d’aria”.

Diuretici: medicinali che favoriscono la pro-
duzione di urina limitando gli effetti di una
ritenzione di liquidi nei tessuti.

Dofto arterioso: altrimenti conosciuto con il
nome di Dotto di Botallo, & un piccolo con-
dotto che mette in comunicazione I'aorta
con |'arteria polmonare: nella vita intrau-
terina & funzionale alla circolazione fetale
poiché la funzione dei polmoni non € ancora
attiva, ma, in condizioni di normalita, & de-
stinato a chiudersi dopo la nascita.

E

Ecocardiografia: esame diagnostico che
utilizza ultrasuoni per investigare sull’ana-
tomia e sulla funzionalita del cuore.

Edema periferico: gonfiore, in genere agli
arti inferiori, per la presenza in eccesso di
liquidi.

Edema polmonare: accumulo di liquidi nei
polmoni.

Elettrocardiogramma dinamico (Holter):
esame diagnostico che, attraverso un pic-



colo registratore portatile collegato al pa-
ziente per mezzo di alcuni elettrodi adesivi
applicati sul torace o sulla schiena, registra
per 24 ore I'elettrocardiogramma.

Elettrocardiogramma: altrimenti individua-
to con la sigla ECG, & un esame diagnostico
per valutare I'attivita del cuore, fornendo
informazioni circa il numero di battiti al mi-
nuto (frequenza cardiaca), la regolarita del
ritmo, la contrazione atriale e ventricolare,
la dilatazione delle camere del cuore, I'e-
ventuale ispessimento della parete atriale e
ventricolare.

Emodinamica: studio dei meccanismi e dei
principi che regolano la funzione cardiaca
ed il flusso del sangue.

Emoglobina: pigmento di colore rosso,
contenuto nei globuli rossi, che trasporta
I'ossigeno.

Endocardio: rivestimento interno del cuore.

Endocardite batterica: infezione batteri-
ca delle strutture interne del cuore e delle
grosse arterie dovuta alla penetrazione di
microbi (batteriemia) nel sangue.

Epatomegalia: ingrossamento del fegato.
Si veda la voce Scompenso cardiaco.

Eterotrapianto: trapianto tra specie diverse
(animale-uomo).

F

Fontan: tecnica cardiochirurgica che con-
siste nella connessione dell'arteria polmo-
nare con I'atrio destro o con le vene cave,
operando una correzione funzionale e non

anatomica per particolari cardiopatie com-
plesse, come il Ventricolo unico o I’Atresia
della tricuspide.

Forame ovale: comunicazione tra atrio de-
stro e atrio sinistro.

G

Gittata cardiaca: € la quantita di sangue,
misurata in millilitri, che viene pompata dai
ventricoli del cuore in un minuto.

Gore-Tex: materiale sintetico impiegato in
cardiochirurgia. Per esempio, & il materiale
da cui & costituito un condotto artificiale.

H

Holter:si veda la voce Elettrocardiogramma
dinamico.

Indice cardiaco: ¢ il valore della gittata car-
diaca in funzione della superficie corporea,
e viene misurato in litri al minuto per metro
quadrato.

Insufficienza cardiaca: si veda la voce
Scompenso cardiaco.

Insufficienza valvolare: incapacita della
valvola, per anomalie anatomiche e funzio-
nali, a chiudersi, causando un reflusso di
sangue.

Intubazione: procedura medica in cui dal
naso viene introdotto nella trachea un tubo
di plastica collegato alla macchina per la
respirazione, al fine di praticare una venti-
lazione controllata.



Iperafflusso polmonare: si tratta di un in-
cremento anomalo della quantita di sangue
che giunge ai polmoni, dovuto alla presenza
di uno shunt (passaggio) sinistro-destro dal-
la parte sinistra del cuore a quella destra. In
presenza di un ampio shunt sinistro-destro
generato da un difetto dimensionalmente
importante, I'iperafflusso polmonare causa
un carico di lavoro maggiore per il cuore,
fino alla manifestazione di uno scompenso
cardiaco.

Ipertensione arteriosa: incremento della
pressione arteriosa oltre i livelli medi della
popolazione.

Ipertensione polmonare: incremento della
pressione sanguigna nel circolo polmonare.

Ipertrofia ventricolare: ispessimento del
miocardio, ossia della parete del ventricolo.

Ipoplasia:indica la condizione di mancato o
insufficiente sviluppo di un organo.

Ipossia: mancanza di ossigeno nel sangue
e nei tessuti.

Ipotermia: procedimento di raffreddamen-
to del corpo mediante abbassamento della
temperatura corporea, eseguito durante gli
interventi di cardiochirurgia per rallentare i
processi metabolici. Questa procedura con-
sente di proteggere il cervello ed altri orga-
ni vitali da eventuali rischi provocati dalla
mancanza di ossigeno.

J

Jatene: intervento cardiochirurgico (si veda
la voce Switch arterioso);

K

Konno: intervento cardiochirurgico impie-
gato nel trattamento della stenosi aortica,
che prevede una ricostruzione aortoventri-
colare con ingresso nell’anello aortico ed
incisione del setto.

M

Mediastino: zona mediana della cavita to-
racica che separa le due aree laterali.

Miocardio: tessuto muscolare cardiaco.

Miocardiopatia: patologia del miocardio
che ne compromette la capacita di contra-
zione.

Mitrale: valvola che mette in comunica-
zione |'atrio sinistro e il ventricolo sinistro,
controllando il passaggio unidirezionale del
sangue tra atrio e ventricolo e chiudendosi
per bloccare eventuali ritorni in atrio.

Mustard-Senning: intervento cardiochirur-
gico (si veda la voce Switch venoso).

Norwood: intervento cardiochirurgico per il
trattamento della sindrome del cuore sini-
stro ipoplasico.

P

Pacemaker: piccolo computer posizionato,
mediante un piccolo intervento chirurgico,
in una tasca addominale o toracica sotto-
cutanea, munito di elettrodi applicati sulla
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superficie del cuore, a cui & demandata la
funzione di stimolarlo elettricamente. Le
modalita di stimolazione sono moltepli-
ci, con un grado variabile in ragione della
spontaneita dell’attivita atriale.

Palliativo: si tratta di un intervento che non
consente una correzione chirurgica dell’a-
nomalia cardiaca, ma produce un beneficio
immediato per il bambino, garantendone la
sopravvivenza e permettendone la cresci-
ta. Lintervento correttivo potra cosi essere
eseguito in epoca successiva, con owvia ri-
duzione dei rischi.

Palliativo-definitivo: si tratta di un inter-
vento che non corregge in misura definitiva
la cardiopatia ripristinando un quadro ana-
tomico normale (ed & pertanto palliativo),
ma & al tempo stesso definitivo, in quanto
rappresenta la massima capacita risolutiva
raggiunta dalle attuali tecniche cardiochi-
rurgiche.

Palpitazione: percezione soggettiva di
un’anomalia del ritmo cardiaco. Detto an-
che cardiopalmo.

Pericardio: membrana che avvolge ester-
namente il cuore.

Pericardite: Infezione o infiammazione del
pericardio.

Polmonare: si veda la voce Arteria polmo-
nare.

Profilassi per [I’endocardite batterica:

trattamento antibiotico finalizzato alla
prevenzione dell’endocardite batterica,
da effettuarsi nell'immediatezza di quelle
procedure mediche (in particolare dentarie,

delle vie aeree superiori, del tratto gastroin-
testinale e del tratto genitourinario) che
provocano sanguinamento. E fortemente
raccomandata in presenza di cardiopatie
congenite.

Prostaglandine: sostanze presenti natural-
mente nell’organismo, di cui la placenta,
durante la circolazione fetale, & la maggio-
re produttrice. Alla nascita, nel momento
della legatura del cordone ombelicale e
dell’espulsione della placenta, la quantita
di prostaglandine & destinata a calare e,
congiuntamente all’avvio dell’attivita pol-
monare, determina la chiusura del dotto di
Botallo. La somministrazione di prostaglan-
dine pud rendersi necessaria nel trattamen-
to di alcune cardiopatie congenite definite
dotto-dipendenti, per le quali & importante,
anche per garantire la sopravvivenza stessa
del bambino, mantenere aperto il dotto di
Botallo.

R

Rastelli: operazione cardiochirurgica im-
piegata nella correzione di alcune cardiopa-
tie congenite, caratterizzate dall’inversione
delle grandi arterie e da un difetto inter-
ventricolare, dove il difetto interventricolare
(DIV) viene chiuso connettendo il ventricolo
sinistro all’aorta mediante un ampio tunnel.

Ross: operazione cardiochirurgica impiega-
ta nella correzione della stenosi aortica, che
prevede la sostituzione della valvola aorti-
ca compromessa con la valvola polmonare
nativa, cioé dello stesso paziente. In questo
caso la valvola polmonare viene sostituita
da una valvola protesica.



S

Scompenso cardiaco: & un insieme di mani-
festazioni cliniche dovute al fatto che il cuore
non & piu in grado di pompare una quantita
sufficiente di sangue agli organi del corpo.
L'attivita muscolare risulta alterata, con au-
mento dell’affaticamento durante gli sforzi
fisici, stanchezza diffusa, mancanza di respi-
ro, affanno, difficolta respiratoria soprattutto
in posizione sdraiata, ritenzione di liquidi e
loro accumulo nei tessuti e nel sangue. L'in-
cremento della pressione venosa e la riten-
zione di liquidi & causa, a livello polmonare,
di edema e di gonfiore, soprattutto nei tessuti
molli delle gambe (edema periferico). L'au-
mento della pressione nella sezione destra
del cuore e I'accumulo di liquidi provoca un
ingrossamento del fegato (epatomegalia).

Shunt: comunicazione anomala di sangue
tra due vasi sanguigni o tra due camere
cardiache che, in condizione di normalita
anatomica, risultano separate.

Sistole: contrazione dei ventricoli che con-
sente di pompare il sangue dal ventricolo
destro all’arteria polmonare e dal ventricolo
sinistro all’aorta.

Soffio cardiaco: |a sua presenza & il primo
segnale che induce il medico pediaira a
prescrivere un controllo cardiologico. Nel-
la maggior parte dei casi il soffio cardiaco
& soltanto un rumore, manifestazione di un
soffio fisiologico, definito innocente, e non il
segnale di una patologia. Il soffio innocente
& causato dal rumore che provoca lo scor-
rimento del sangue nel cuore: un cardiologo
pediatrico € in grado di distinguere la natura
del soffio e, in ogni caso, la prescrizione di
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un elettrocardiogramma, ed eventualmente
di un ecocardiogramma, sara in grado di
fugare ogni dubbio. Un soffio ritenuto funzio-
nale generalmente tende a scomparire con
la crescita, ossia non sara piu percepibile
all’esterno per effetto dell’accrescimento
della gabbia toracica. Nel contesto di una
patologia, il soffio & invece la manifestazione
clinica di un’anomalia del cuore, dovuta al
malfunzionamento di una valvola o ad una
comunicazione anomala nelle pareti di sepa-
razione tra le sezioni di sinistra e di destra
del cuore.

Sondino: piccolo tubicino che viene gene-
ralmente introdotto nel naso sino a giun-
gere direttamente allo stomaco, attraverso
il quale il bambino viene alimentato senza
compiere alcuno sforzo.

Stenosi: restringimento di una valvola o di
un vaso che ostruisce il normale efflusso
del sangue.

Stent: piccolo tubicino metallico che viene
impiegato in angioplastica, con palloncino
per mantenere la dilatazione.

Sterno: 0sso piatto del torace, situato in po-
sizione mediana, da cui originano le prime
sette coste e si articolano le clavicole;

Switch arterioso: correzione di tipo ana-
tomico (intervento di Jatene), che prevede
il cosiddetto switch (detrasposizione arte-
riosa) sia delle arterie sia delle coronarie
per la correzione chirurgica della Traspo-
sizione delle grandi arterie. Viene rimessa
in connessione I'arteria polmonare con il
ventricolo destro e I'aorta con il ventrico-
lo sinistro, consentendo il ripristino di una
normale struttura cardiaca.



Switch venoso: correzione di tipo funzio-
nale (intervento di Mustard-Senning) im-
piegata per la correzione chirurgica della
Trasposizione delle Grandi Arterie, che pre-
vede l'inversione dei flussi all'interno degli
atri con la creazione di una sorta di tunnel
interatriale, senza modificare le connessio-
ni della polmonare e dell’aorta. Le attuali
indicazioni dei cardiochirurghi sono per un
superamento di questa tecnica con il ricor-
s0 ad uno switch arterioso.

T

Tachicardia: aumento della frequenza del
battito cardiaco rispetto a valori normali.

Tachipnea: aumento del ritmo respiratorio,
con frequenza respiratoria superiore ai 60
atti/minuto per bambini di eta inferiore ai 2
anni e superiore ai 40 atti/minuto per bam-
bini di eta uguale o maggiore di 2 anni.

Tricuspide: valvola che pone in comunica-
zione I'atrio destro con il ventricolo destro
e controlla il passaggio unidirezionale del
sangue tra atrio e ventricolo, chiudendosi
per bloccare eventuali ritorni in atrio.

Trombo: coagulo di sangue all’interno del
vaso o del cuore, dovuto a rallentamenti
della circolazione sanguigna o ad anoma-
lie del processo di coagulazione provocate
da lesioni.
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Valvola aortica: valvola che mette in comu-
nicazione il ventricolo sinistro con 'aorta

e controlla il passaggio unidirezionale del
sangue tra ventricolo e aorta, chiudendosi
per bloccare eventuali reflussi.

Valvola polmonare: valvola che mette in
comunicazione il ventricolo destro con
I'arteria polmonare e controlla il passaggio
unidirezionale del sangue tra ventricolo e
arteria polmonare, chiudendosi per blocca-
re eventuali reflussi.

Vasodilatatori: i vasodilatatori (ACE inibi-
tori, ossia inibitori dell’enzima convertente
I'angiotensina) bloccano I'angiotensina,
una sostanza dotata di potente azione va-
socostrittrice che aumenta la pressione ar-
teriosa e riduce la perdita di liquidi nel rene.
La vasodilatazione riduce le resistenze dei
vasi arteriosi periferici permettendo di ri-
durre il carico di lavoro del cuore.

Vena: vaso che dalla periferia trasferisce il
sangue poco ossigenato (detto anche san-
gue venoso, convenzionalmente di colore
blu) al cuore.

Ventricolo: cavita del cuore in comunica-
zione con il soprastante atrio. Nel cuore &
presente un ventricolo destro, a cui dall’a-
trio destro arriva il sangue venoso (povero
d’ossigeno, convenzionalmente di colore
blu) per essere pompato attraverso I'arteria
polmonare ai polmoni dove avviene il pro-
cesso di ossigenazione; e ¢’é un ventricolo
sinistro, che riceve il sangue ossigenato
(ricco d’ossigeno, convenzionalmente di
colore rosso) dall’atrio sinistro per pompar-
lo nell’aorta.
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