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Che alcune malattie cardiovascolari siano geneti-
camente trasmissibili è una consapevolezza che si perde
nei tempi. Lancisi, nel suo libro De Aneurismatibus,
descrive aneurismi del ventricolo destro (cardiomio-
patia aritmogena?) in una famiglia con morte improv-
visa in quattro generazioni. Mendel ha dettato le
leggi dell’ereditarietà. Ma è solo negli ultimi cin-
quant’anni, dopo la scoperta del codice genetico e del
meccanismo molecolare di messaggio morfo-funzio-
nale per la sintesi delle proteine, che questa consa-
pevolezza si è tradotta in evidenza scientifica. La sco-
perta più recente della polymerase chain reaction, in grado
di amplificare in maniera esponenziale il DNA, sede
dei geni, ha dato l’avvio a un’impressionante accele-
razione delle conoscenze del genoma umano e delle
basi genetiche delle malattie ereditarie anche nel
campo cardiovascolare, quali le sindromi di Marfan,
Williams e Romano-Ward. Nell’ambito delle cardio-
miopatie, da sempre considerate a eziologia oscura
anche se geneticamente determinate, è stato possibile
far luce grazie alle nuove tecniche di biologia mole-
colare. Si è così accertato che la cardiomiopatia iper-
trofica è una malattia del sarcomero, dovuta a muta-
zioni dei geni che codificano le proteine miofibrillari
generatrici di forza. La cardiomiopatia restrittiva è
anch’essa una malattia del sarcomero, nella quale pre-
vale la disfunzione del rilasciamento (diastole) piut-
tosto che della contrazione (sistole). È stato dimostrato
che la cardiomiopatia aritmogena, solo recentemente

annoverata tra le malattie del muscolo cardiaco, è un’af-
fezione genetica delle proteine di dischi intercalari,
che rappresentano la giunzione meccanica e la sede
della trasmissione dell’impulso elettrico tra miocel-
lula e miocellula. Ciò che era “criptogenetico” sta diven-
tando sempre più chiaro in chiave genetica, tanto che
è stata avanzata l’idea di una classificazione genomica
delle cardiomiopatie.

L’identificazione dell’espressione fenotipica di que-
sti difetti genetici, ovvero la loro traduzione in segni
e sintomi e in alterazioni strutturali, rimane una sfida
per la medicina clinica cardiovascolare ai fini di una
diagnosi precoce e un trattamento tempestivo e mirato.
È pur vero che la diagnosi molecolare è destinata a
diventare il gold standard per accertare se un paziente
sia portatore o meno della malattia, ancor prima del-
l’espressione fenotipica. Essa però non potrà mai sosti-
tuirsi all’indagine clinica, che sola potrà accertare se
la mutazione genetica si è tradotta in malattia. Il per-
fezionamento delle indagini sulla funzione e sull’im-
magine si è andato evolvendo con precisione stupe-
facente (risonanza magnetica, tomografia assiale, map-
paggio elettroanatomico), nonché quello terapeutico,
farmacologico e non (defibrillatore impiantabile), ben-
ché non vi sia ancora terapia in grado di frenare l’e-
voluzione del danno.

Alla domanda inquietante, che spesso ci sentiamo
porre da genitori o giovani portatori del difetto gene-
tico, ovvero qual è il rischio di generare figli affetti
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dalla malattia, rimaniamo turbati. Secondo le leggi
di Mendel, la risposta dovrebbe essere semplice: pro-
babilità del 50% nel caso di forme dominanti, fino al
25% nel caso di forme recessive. Questi numeri dis-
suadono spesso dalla procreazione, specie dopo tra-
giche esperienze ripetute di morte improvvisa e ciò
rappresenta un’impotenza e una sconfitta della
Medicina. È pur vero che gli strumenti terapeutici e
preventivi oggi disponibili sono spesso salvavita, in
grado pertanto di rassicurare, ma rimane pur sem-
pre un margine di rischio di decesso anticipato e spesso
drammatico in storia naturale. La scienza (o tecnica?)
mette a disposizione strumenti di diagnosi precoce
nell’embrione generato da fecondazione in vitro, in
grado di individuare e selezionare gli embrioni sani.
È questo scientificamente ed eticamente accettabile?

L’homo sapiens deve essere considerato un’entità bio-
antropologica fin dallo stato di zigote-blastocisti?
Sono domande ineludibili, che vanno alla radice del
mistero della vita e meritano almeno un dibattito, se
non una risposta.

Il Corso sulla genetica delle cardiomiopatie, che si terrà
a Vicenza il 25-26 gennaio 2006, vuole affrontare il tema
dei geni, la correlazione genotipo-fenotipo, la dia-
gnosi e la terapia tradizionale, nonché quella mole-
colare, l’ingegneria genetica e le sue implicazioni bio-
etiche. Problematiche che investono non solo gli spe-
cialisti e la formazione postlaurea, ma anche i medici
di base e i cardiologi del territorio, protagonisti nella
lotta contro le malattie cardiovascolari e il cui ruolo
risulta altrettanto essenziale per la salute del paziente
e il progresso delle conoscenze.
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Ringrazio i Prof. Sandro Fontana e Vittorio Fabbrocini
per avermi dato la possibilità di aprire sul vostro gior-
nale, strumento di informazione e formazione di col-
leghi il cui ruolo è fondamentale per una sempre
migliore gestione della Sanità in Italia, una finestra sulla
Cardiologia Nucleare. Quando si è decisa la collabo-
razione ho accettato immediatamente perché ritenevo
che questa finestra potesse rappresentare un’ottima
occasione per creare un canale di comunicazione affin-
ché la Cardiologia Nucleare diventi sempre più parte
consapevole del patrimonio diagnostico a vostra di-
sposizione nella clinica di tutti i giorni. Voglio inoltre,
attraverso questa finestra, informarvi sulle linee di
ricerca più moderne, incluse quelle basate sul cosid-
detto imaging molecolare, che daranno soluzioni con-
crete a ipotesi che al momento appaiono ancora avve-
niristiche, come quelle relative all’uso delle cellule sta-
minali e alla terapia genica.

Ma proprio perché ritengo che uno splendido edi-
ficio non possa esistere se non partendo da solide fon-
damenta e scusandomi con tutti quelli di voi che già
conoscono bene quanto verrà qui scritto, voglio uti-
lizzare il primo articolo di questa nuova collaborazione
per un discorso generale sulla Cardiologia Nucleare,
applicata oggi prevalentemente nella cardiopatia ische-
mica, affinché la conoscenza della nostra disciplina e
delle sue possibili applicazioni cliniche venga sempre
di più fondata su basi solide e profonde, integrando
quanto viene insegnato, spesso troppo rapidamente,
nei corsi di studio o in convegni dove non sempre la

Medicina Nucleare ha il tempo e lo spazio per espli-
citare tutte le sue potenzialità e capacità operative.

Partiamo quindi dall’inizio e dal perché, mentre negli
Stati Uniti ogni anno vengono eseguiti 12 milioni di
scintigrafie miocardiche, in tutta l’Europa se ne ese-
gue soltanto 1 milione.

Questo avviene in primo luogo perché il ruolo cli-
nico della Medicina Nucleare non è immediatamente
percepibile. Ciò dipende dal fatto che la Medicina
Nucleare è meno conosciuta rispetto ad altre metodi-
che essendo il corso di laurea, i testi, i congressi basati
su una concezione della medicina come universo mor-
fologico piuttosto che funzionale, un’impostazione
che dà spesso meno importanza ai punti forti delle
tecniche radioisotopiche, quali la capacità di analisi
fisiopatologica o la valutazione quantitativa dell’esame;
e questo avviene spesso privilegiando la ricerca esclu-
siva della diagnosi e minimizzando il ruolo dell’in-
formazione collegata alla prognosi e al rapporto con
la terapia. Nasce quindi una ridotta richiesta degli esami
medico-nucleari anche perché non li si capisce sem-
pre a pieno nelle loro potenzialità e il circolo vizioso
si attiva ulteriormente perché sono pochi o più diffi-
cilmente accessibili, rispetto ad esempio a quelli eco-
cardiografici, i reparti ospedalieri o le altre strutture
di Medicina Nucleare.

In altre parole, prendendo spunto dal titolo della
rubrica, è come se la finestra sulla Medicina Nucleare
si trovasse nell’ultima camera in fondo all’apparta-
mento, dopo le stanze delle altre metodiche diagno-
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stiche, che possono comunque dare risposta alle vostre
domande, spingendovi a non proseguire oltre. E un
ulteriore ostacolo a una più ampia diffusione nasce
dal fatto che la finestra della Medicina Nucleare non
si apre secondo il meccanismo che abbiamo imparato
da piccoli, ma attraverso una nuova modalità, quasi
fosse una finestra scorrevole, diversa rispetto a quella
tradizionale. Questo riduce ulteriormente il numero
delle persone interessate (e/o disposte) ad aprirla per-
ché molti hanno imparato ad affrontare il problema
della diagnosi del paziente con cardiopatia ischemica
secondo un approccio morfostrutturale, basato sul
calibro delle coronarie e sulla coronarografia come gold
standard, e non funzionale, che ha come cardini la per-
fusione e il metabolismo, studiabili in termini ottimali
con la Medicina Nucleare.

Ma il ruolo clinico di una metodica non può essere
basato su discorsi filosofici, dovendo partire dalla
consapevolezza della sua utilità da parte dei clinici che
devono richiederla.

Se vogliamo quindi individuare e definire il ruolo
della Cardiologia Nucleare, occorre sicuramente cono-
scerne le capacità e le indicazioni, ma questo all’in-
terno di uno scenario diagnostico dove il ruolo clinico
deve essere individuato in confronto con le altre stra-
tegie diagnostiche che concorrono agli stessi obiettivi.
Da qui potrebbe o meno nascere la possibilità che la
scintigrafia diventi metodica di primo livello nella dia-
gnosi. Ma un ruolo clinico può essere anche trovato
come metodica diagnostica di secondo livello, da uti-
lizzare quando un esame, che in quel contesto presenta
un’indicazione prioritaria, non è disponibile o non ha
risposto completamente al quesito clinico. Un ruolo
estremamente importante può essere individuato anche
dopo che la diagnosi è stata fatta, per meglio definire
i rapporti con la prognosi e la terapia che sempre di
più, nella Medicina moderna, devono essere analiz-
zati per meglio caratterizzare gli ammalati che a voi
si sono affidati e meglio definire le cosiddette strate-
gie sartoriali, tagliate sul singolo paziente.

E questo nell’assoluta convinzione personale che un
esame di Cardiologia Nucleare eseguito allo stato del-
l’arte, una volta entrato nella realtà clinica quotidiana,
costituisca uno strumento irrinunciabile per il cardio-

logo, grazie a informazioni di ordine diagnostico e pro-
gnostico difficilmente mutuabili da altri test.

Tutto questo discorso deve essere fatto non trasfe-
rendo pedissequamente quanto è scritto sulle riviste
scientifiche e sui libri, basati talora su presupposti meto-
dologici e strumentali presenti solo in pochi centri di
eccellenza, ma valutando le condizioni che incontrate
nella vostra esperienza quotidiana, che prende quindi
in considerazione lo specifico epidemiologico, le com-
petenze umane, le strutture e le apparecchiature alle
quali potete accedere nella vostra realtà.

Tuttavia, colpa della scarsa diffusione della
Cardiologia Nucleare in Italia può anche essere attri-
buita ai medici nucleari. Talvolta si tende, fatta salva
la competenza e l’utilizzazione di metodologie ade-
guate che in Medicina Nucleare non sono stretta-
mente operatore-dipendenti come per l’Ecografia, a non
ragionare come i clinici vorrebbero, usando un lin-
guaggio troppo tecnicistico e spesso incomprensibile;
in altre situazioni si cerca di competere con l’imaging
morfologico di tipo radiologico senza far comprendere
il ruolo integrativo e originale di un’interpretazione
fisiopatologica del proprio dato; spesso manca la con-
vinzione di esprimere compiutamente una diagnosi
clinica che è chiaramente presente nel dato scintigra-
fico, delegando il giudizio all’integrazione e/o alla veri-
fica di altre metodiche; infine, può capitare che tal-
volta venga data troppa importanza alla spettacola-
rità dell’immagine, facendo percepire l’esame scinti-
grafico come esame di lusso e avveniristico, ottenendo
il risultato negativo di non farlo apparire necessario
nella routine quotidiana. Per non parlare della paura
irrazionale dei rischi dell’esame scintigrafico, sul quale
eventualmente in un prossimo numero ci soffermeremo
più a fondo. Scopo di questa rubrica è quindi priori-
tariamente di creare una buona, onesta e chiara cono-
scenza della Cardiologia Nucleare, dandovi perce-
zione razionale di quanto realmente può esservi utile,
anche attraverso l’illustrazione di casi clinici che,
meglio di tante parole, possono rendere chiare le
potenzialità e il valore incrementale, soprattutto cli-
nico, delle tecniche di Cardiologia Nucleare anche
rispetto agli altri test impiegati nell’iter diagnostico delle
malattie cardiovascolari.
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Questo scopo lo si può raggiungere attraverso rispo-
ste originali e/o competitive ai vostri quesiti sulla dia-
gnosi, sulla prognosi, sui rapporti con la terapia, auspi-
cando che nel vostro territorio esistano strutture
medico-nucleari qualificate, con specifica competenza
cardiologica, in grado di rispondere al meglio e rapi-
damente alle vostre richieste.

Questo scopo lo si raggiunge anche migliorando la
comunicazione tra clinico e medico nucleare, orien-
tata dal problema clinico, con una piena comprensione
reciproca delle problematiche e del linguaggio, stan-
dardizzando non solo le metodiche, ma anche i referti.
E in questo campo molto è già stato fatto e si sta facendo
da parte dell’Associazione Italiana di Medicina
Nucleare e Imaging Molecolare (AIMN).

In questa direzione, per rendere sempre più inte-
rattiva questa rubrica, invito anche tutti voi a inviare
domande e commenti al mio indirizzo luigi.mansi@
unina2.it (e per conoscenza all’indirizzo dell’editore
delmonte@cse.it) per rispondere al meglio, anche
attraverso la collaborazione di altri colleghi, alle vostre
richieste.

A seconda di quanto voi riterrete opportuno ver-
ranno così dati, in un percorso di collaborazione che
spero sarà lunghissimo, spazio e priorità agli articoli
di aggiornamento clinico, a quelli di approfondimento,
a quelli più specificamente di ricerca e prospettiva. 

L’argomento principale di pubblicazione sarà sicu-
ramente il ruolo della Medicina Nucleare, e in parti-
colare dei traccianti di perfusione, nella cardiopatia
ischemica, anche alla luce dell’entrata nella routine cli-
nica della gated-SPECT. Si tratta, come vi è già sicu-

ramente noto, di una metodica che permette con lo
stesso esame di valutare perfusione e cinetica ventri-
colari, con importanti implicazioni nel migliorare la
sensibilità e la specificità diagnostica, nell’aumentare
l’accuratezza dell’informazione prognostica, nell’in-
crementare la capacità di valutare le strategie tera-
peutiche. Ma spazio in questa rubrica potranno tro-
vare anche articoli basati sul ruolo clinico attuale e sulle
prospettive legate ai traccianti vascolari, come i glo-
buli rossi radiomarcati, ai traccianti recettoriali, in
grado di valutare l’innervazione adrenergica cardiaca,
ai traccianti metabolici, quali il glucosio e gli acidi grassi
liberi, ai traccianti della necrosi e dell’apoptosi, ai mar-
catori dell’attività della placca aterosclerotica.

In tutti questi esami esiste, consolidata da anni di
esperienza, la capacità da parte dei medici nucleari di
fornirvi un’informazione clinicamente utile, spesso
precoce e/o originale rispetto a quella ottenibile con
altri approcci diagnostici, un’informazione standar-
dizzata e non operatore-dipendente, spesso esprimi-
bile attraverso dati quantitativi rigorosi e riproduci-
bili.

Viene messa così a vostra disposizione una serie di
metodiche in grado di permettervi di rispondere al
meglio a molte domande che i pazienti che si rivol-
gono a voi pongono quotidianamente.

E questo in un rapporto costo-beneficio spesso
estremamente favorevole, in assenza di significativi
rischi, in una logica di gestione della spesa sanitaria
che può permettere un’ottimizzazione delle risorse
basata sulla vostra capacità di individuare e indiriz-
zare al meglio i percorsi diagnostici e terapeutici.
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