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1. CARDIOPATIE CONGENITE: DATI EPIDEMIOLOGICI, CLINICI,
TERAPEUTICI

DEFINIZIONE

Le cardiopatie congenite (CC) rappresentano le piu frequenti malformazioni congenite

presenti alla nascita (circa 1/3 delle anomalie congenite presenti alla nascita). Grazie
all'innovazione nel campo della diagnostica e del trattamento di queste anomalie, oggi il 90%
dei pazienti che nasce con CC arriva all’eta adulta. Si possono presentare in forma isolata
(70%) o associate ad altre malformazioni (30%).

Vengono distinte in semplici e complesse a seconda del quadro anatomico e fisiopatologico.
La principale classificazione viene effettuata in base al meccanismo fisiopatologico:

« CC da iperafflusso polmonare;

« CC da ipoafflusso polmonare;

« CC con circolazione in parallelo;

« CC con ostruzione all’efflusso sinistro;
« CC dotto-dipendenti.

Al primo gruppo appartengono quelle malformazioni che determinano un aumento del flusso
nel circolo polmonare, per la presenza di shunt dalle sezioni sinistre a quelle destre del cuore
(difetti interatriali, difetti interventricolari, dotto arterioso pervio, difetti del setto atrio-
ventricolare, ritorno venoso anomalo polmonare parziale o totale, finestra aorto-polmonare,
CC complesse come Truncus Arteriosus, ventricolo destro a doppia uscita, cuore
univentricolare).

Al secondo gruppo appartengono quelle in cui si verifica una riduzione del flusso nel circolo
polmonare dovuta ad un’ostruzione all’'efflusso destro (Tetralogia di Fallot, Atresia polmonare
con o senza difetto interventricolare, Stenosi polmonare, Anomalia di Ebstein severa, Atresia

della tricuspide).
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Tra le CC con circolazione in parallelo rientra la trasposizione dei grossi vasi in forma isolata
0 associata ad altre anomalie. L’ultimo gruppo comprende le ostruzioni all’efflusso sinistro a
partire dalle anomalie della valvola aortica (stenosi aortica) o dell’aorta in vari segmenti
(coartazione aortica).

Le CC dotto-dipendenti sono le malformazioni con ostruzione sinistra e destra critica e le
forme di atresia polmonare e atresia aortica, in cui il flusso, polmonare o sistemico, dipende

dalla pervieta del dotto arterioso.

EPIDEMIOLOGIA

L’incidenza delle cardiopatie congenite & di circa 8-10/1.000 nati vivi/anno. La prevalenza

nella regione Campania e di circa 10-12 /1.000 abitanti.

Eziologia

La maggior parte delle malformazioni cardiache congenite, tutt'oggi, ha un’eziologia
sconosciuta e si presenta in forma isolata. Le Cardiopatie congenite possono rientrare nel
quadro di sindromi genetiche o essere isolate. Tra le forme isolate rientrano quelle associate
alle infezioni materne durante la gravidanza, ad assunzione di farmaci o sostanze tossiche

durante la gravidanza e patologie materne di tipo autoimmunitario (Tabella A).

Eziologia non genetica Coinvolgimento cardiaco

Rosolia materna Dotto arterioso pervio, stenosi valvolare

polmonare, stenosi delle arterie polmonari, difetti

interatriali
Litio Malattia della valvola tricuspide
Sindrome fetoalcolica Difetto interventricolare
Lupus materno Blocco atrioventricolare congenito

Tabella A. Eziologie non genetiche di lesioni congenite e interessamento cardiaco.
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Le principali sindromi genetiche associate a Cardiopatie Congenite sono riportate nella

tabella B.
genetico congenite cardiaco per cardiopatia
Dowm Trezomia 21 Canale atniowemtricodare complebo DSCAM
Difietto Emtenventricolans posterione collagan type W
oon et mitralico DSCRA
Tetralogia di Falict con canals
airvenincolare
Edhwanrds Trisomia 18 Difietto imterventricolars -
Difietto interatriala
Tetralogia di Faliok
Anomabis polivalwolari
Patau Tresomia 13 Difetto Evterventricolars -
Difietho interatriala
Tetralogia di Faliok
Ostruzioni sinistra
DiGeorge' Vedo-Candio-  Delezione 22q11.2 Tetralpgia di Faliob classica com arco aortico destro TBX1
Faccials oom arco aortico cervicals CREL
ipoplasia satto enfundibolars
assenza vahwola polmaonars
discontinuita arierie polmonari
Alresia polmaonare con difetio collateral aorin-podmonari
intereemntricolare
Intemuzione arco awrtico tipo B
Trumcus arterinso tipo A3
discontinuita arterie polmonari
con anomalie arco aortico
con displasia valwola truncale
Difetto Evterventricolars sobtvaorticn
oo arco aortico destro
oo arco aortco cervicals
oon arteria sucdiavia abemants
Tumer Monosomaa X Coartariona aortca -
Stenosi aortica
Aorta bicuspids
Cuore sinistro ipoplasico
Williams Dedezione Tgl1.23 Stencsi acriica sopravalvolars ELN
iregeone gens elastina)  Stenosi periferiche arens polmonan
Dalezione Ep23 Dedezione Bp23 Canale atnicwemtricolare completo con stenosi polmanans GATAL
Stenosi polmonane
Tetralogia Fallot
Cat-eye Tetrasomia 22 Tetralogia di Fafiob -
Ritorne wenoso polmonare anomak
Cril du chat Delezione 5p14-15 Difietto Emtervantricolars
Dokt arteriosn perio
Wl Delezione 4p16.3 Difietto nteratriale o stencsi polmonans -
Difetto emterventricolars
Jacobsen Deliezione 11g Cuore sinistro ipoplazico JEM-3
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‘Sindroms Difetin Cardiopatie Sottotipe Geni candidati

Microdeleziona 19212 Ostruzioni sinistra GJAS
Trumcus arterioso

Difietto smberventricolars
Difieti interatriala

Microduplicazions Tetralogia di Fafiot GRS
Tg21.2 Stenasi poimonare
Miroduplcazions Difietto smtervantricolars TEX1
22q11.2 Tetralogia di Faliot
Mxrodeleziona Difietto smberventricolars MAPEA
22q11.2 distale Difettc interatriale CREL
Tetralogia di Faliot
Tuncus arterioso
Persistenza meccandio fetals con dilatazione aortica

Tabella B. Sindromi cromosomiche e genomiche con cardiopatia congenita (Digilio et al. Le
basi genetiche delle cardiopatie congenite, rivista di Cardiologia Pediatrica, 2014).

Forme rare di Cardiopatie Congenite (Codice RNG141)

Nell’'allegato 7 del DPCM LEA del 12.01.2017 le forme Rare di Cardiopatie Congenite sono
identificate con il codice RNG141 (Sindromi Malformative congenite gravi ed invalidanti del
cuore e dei grossi vasi).

Si rimanda alla Tabella 1.

DIAGNOSI

La Diagnosi di cardiopatia congenita € principalmente ecocardiografica. L’ecocardiografia
fetale ha rivoluzionato la gestione di queste patologie, consentendo una diagnosi prenatale
precoce con conseguente miglioramento della gestione post-natale del neonato, soprattutto
per le cardiopatie congenite complesse che richiedono assistenza immediata (Trasposizione
delle grandi arterie o CC dotto-dipendenti).

L’ecocardiografia fetale € un esame che richiede la collaborazione di un team
multidisciplinare che comprenda un Ginecologo, un Cardiologo Pediatra con competenze di
ecocardiografia fetale, e, se possibile, di uno Psicologo che faccia fronte al problema
dell’accettazione della patologia da parte dei genitori. L’esame viene eseguito su indicazione
specialistica da parte del ginecologo che esegue l'ecografia strutturale qualora ci sia il

sospetto di una CC o ci siano condizioni predisponenti materne o fetali a sviluppare una CC
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(Tabella C). Il periodo gestazionale ottimale all'esecuzione dell’esame & compreso tra la 18°-

222 settimana.

= Familiarita per CC (parentela di | grado)

genetici prenatali)

Indicazioni familiari ® Malattie genetiche ereditarie associate a CC (quando non escluse da test

= Diabete (tipo 1 e 2) pregestazionale

nel | trimestre)

Indicazioni materne

| |

B Fenilchetonuria (donne con valori di fenilalanina >10 mg/d| pregestazionali o

B Positivita autoanticorpi anti-Ro/S5A o anti-La/SSB in caso sospetto BAV,
miocardite e fibroelastosi endocardica. Monitoraggio ecocardiografico da 16 a
26 settimane in donne con anamnesi positiva per BAV congenito

B Infezione materna da Rosolia nel | rimestre di gravidanza

Assunzione di farmaci in gravidanza ( litio, paroxeting, fluoxetina, ACE-inibitori,
acido retinoico, gabapentin in monoterapia o politerapie con anticonvulsivant,
assunti nel | trimestre; FANS assunti nel Il trirmestre di gravidanza)

E

=

]

1 Malformazione extracardiaca fetale
B |drope fetale

E

=

Indicazioni fetali tachicardia o extrasistolia)

B NT =35 mm [ =99"centile)
= Rigurgito della tricuspide nel | trimestre

]

B Gravidanze gemellari monocoriali

Feti con aneuploidie o microdelezione 22g11 (o su indicazione del genetis)
B Sospetta cardiopatia agli esame ecografici di screening

Aritmie fetal persistenti (non sono incluse forme episodiche di bradicardia,

1 Reverse del dotto venoso nel | trimestre solo se associato ad NT aumentata

Tabella C. Indicazioni all’esecuzione di ecocardiografia fetale — “Linee Guida per ecografia

ostetrica e ginecologica” 2021.

La diagnosi post-natale viene eseguita con ecocardiografia transtoracica e in alcuni casi piu

complessi puo richiedere I'esecuzione di esami di Il livello (RMN, Angio-TC o Cateterismo

Cardiaco con Angiografia).

2. OBIETTIVI DEL PDTA

Gli obiettivi della stesura dei PDTA, come da allegato A del Decreto n. 32 del 25/03/2019

Regione Campania, sono:

e eliminare/contenere la variabilita sia nella fase diagnostica che terapeutica, che pud

determinare inappropriatezza nell’'offerta assistenziale;
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e assicurare la continuita, il coordinamento dell’assistenza, la riconciliazione terapeutica;
e ridurre al minimo i rischi per i pazienti;
e migliorare gli esiti delle cure;

e eliminare il piu possibile ritardi e sprechi.

3. ANALISI DEL CONTESTO E ANALISI DEI BISOGNI

In base ai dati attualmente a disposizione aggiornati al 2021, si stima una prevalenza di
pazienti affetti da CC in regione Campania di circa 10-12/1.000 abitanti (abitanti regione
Campania: 5.839.000). Dato il numero rilevante di pazienti e date le possibili sequele legate

alla patologia, € indispensabile:

1. Creare una rete tra i diversi distretti (inter e sovra-distrettuale) e i diversi professionisti
coinvolti. Poiché vi & la necessita di specifici esami di laboratorio per la diagnosi, di
certificazione da parte di personale e organismi competenti, nonché di un piano
terapeutico adatto alle condizioni cliniche generali del paziente, & opportuno favorire
un’iniziale convergenza dal territorio alle unita operative dedicate delle strutture
ospedaliere. Tale passaggio pud avvenire grazie alla collaborazione con gli specialisti
del territorio e i medici di medicina generale/pediatri di libera scelta, che potranno
mettersi in contatto con le strutture di riferimento mediante i riferimenti riportati nel sito
dedicato del Centro di Coordinamento delle Malattie Rare della Regione Campania
(www.ospedalideicolli.it/malattie-rare-campania, www.malattierarecampania.it). Nei
Presidi della Rete (PDR) € prevista la presenza di personale medico con expertise
specifico, con il ruolo di coordinamento dei passaggi diagnostico-terapeutici per
'inquadramento del paziente (DISEASE MANAGER). | nominativi dei Disease
Manager, certificatori esperti per singola patologia o gruppi di essa nella rete malattie
rare, sono infatti consultabili nel sito sopra riportato. Inoltre sara cura del Disease
Manager informare il medico di medicina generale/pediatra di libera scelta e/o lo

specialista del territorio che ha indirizzato il paziente alla struttura.

fonte: http://burc.regione.campania.it



PDTA CARDIOPATIE CONGENITE RARE REGIONE CAMPANIA

2. Garantire un approccio multidisciplinare, coinvolgendo professionisti di ambiti
specialistici diversi. Ogni PDR conta su un team multidisciplinare (vedi paragrafo
successivo) i cui componenti gestiscono gli aspetti diagnostici (es. esami istologici,
radiologici) e terapeutici a seconda del quadro clinico del singolo paziente (es.

presenza di comorbidita, complicanze, supporto psicologico).

3. Fornire al paziente un percorso strutturato per i successivi follow-up. Nel Presidio della
Rete, il Disease Manager si occupera di informare il paziente sui successivi passaggi
diagnostici e/o terapeutici da eseguire, di contattare, se necessario, i professionisti del
team multidisciplinare e di mantenere i contatti con gli specialisti del territorio e i medici

di medicina generale.

A tal fine si rendono necessarie le seguenti risorse:

1) Risorse logistiche: ambulatori dedicati di cardiologia pediatrica e/o di cardiopatie
congenite delladulto e di malattie rare, con indicazioni precise per accedere
all’'ambulatorio (sia riportate su cartaceo allinterno della struttura stessa che
menzionate sul sito web), da cui avviare un percorso di presa in carico multidisciplare

per la diagnosi ed il management;

2) risorse tecnologiche: supporto e sistema informatico per la prenotazione e

collegamento con il registro regionale malattie rare per la certificazione del paziente;

3) risorse umane: personale medico e infermieristico specializzato e dedicato, per ogni
presidio della rete, gia dipendente a tempo indeterminato dell'Azienda, ovvero da
reclutare nell'ambito delle facolta assunzionali autorizzate nel PTFP 2020/2022 o da

autorizzare per il triennio 2021/2023.
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4. PERCORSO DIAGNOSTICO E CRITERI DI ENTRATA ED USCITA DEL
PAZIENTE PER LA PRESAIN CARICO

PERCORSO DIAGNOSTICO

In caso di cardiopatia congenita il CASE MANAGER, che pone il sospetto di malformazione

cardiaca congenita rara, € rappresentato dal pediatra di libera scelta (PLS) e dal Medico di
Medicina Generale (MMG). In alternativa il sospetto di diagnosi pud essere posto dal
neonatologo, cardiologo, cardiologo pediatra o dal ginecologo che esegue [|'ecografia
strutturale in gravidanza. Ciascuna di queste figure, come riportato dal DCA 48 del
27/10/2017 della Regione Campania, “sara informata degli esiti e condividera con il DISEASE
MANAGER i passaggi necessari del processo diagnostico”.

Il DISEASE MANAGER ¢ rappresentato dal Cardiologo specialista in Cardiologia Pediatrica o
Cardiopatie congenite dell’adulto del Presidio della Rete (PDR) (Allegato A).

L’iter diagnostico-assistenziale prevede che:

1. il sospetto di cardiopatia congenita rara puo essere posto in epoca fetale dal ginecologo
che esegue l'ecografia strutturale durante la gravidanza, o dopo la nascita, dal neonatologo,
dal PLS, dal MMG, dal medico specialista cardiologo non appartenente al PDR o dal medico
di Pronto Soccorso. | suddetti, valutando anamnesticamente e clinicamente il paziente,
rilevano la presenza di segni e sintomi che possono far sospettare la presenza di una

cardiopatia congenita ed inviano il paziente presso il centro di riferimento regionale.

2. |l disease manager provvedera a:
a) qualora vi sia sospetto fetale di malformazione cardiaca, eseguire I'ecocardiogramma
fetale per la conferma della diagnosi e per stabilire il successivo iter terapeutico alla

nascita;

b) per i pazienti in eta neonatale e pediatrica, posto il sospetto di cardiopatia congenita
sulla base dei seguenti sintomi e segni clinici (soffi cardiaci, ritardo di crescita, scarsa
alimentazione, vomito frequente, fatica respiratoria, rientramenti intercostali, epatomegalia
e desaturazione, cianosi), confermare la diagnosi e avviare il management specifico

(terapia medica, percutanea, chirurgica);
10
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C) per i pazienti in eta adulta, posto il sospetto di cardiopatia congenita sulla base
dell’anamnesi positiva per CC diagnosticate e corrette in eta pediatrica o sintomi come
palpitazioni, angor, dispnea o soffi cardiaci di nuova insorgenza, confermare la diagnosi e
avviare il management specifico.

Per la conferma diagnostica di cardiopatia congenita rara, lo specialista della rete
(Disease Manager) provvedera a prescrivere, laddove appropriati, esami strumentali di | e
Il 'livello, esami di laboratorio e/o genetici, con codice R99. Inoltre, il Disease Manager

potra estendere lo screening ai familiari con esami di | livello.

3. Se confermata la diagnosi di Cardiopatia Congenita Rara, si procedera a:
a. inserire il paziente all'interno del Registro campano per le MR e rilasciare la
certificazione per malattia rara (cod. RNG141);
b. contattare gli altri membri del team multidisciplinare per inquadramento specialistico
multisistemico;
definire protocollo di terapia;
impostare il follow-up;

gestire la fase di transizione dall’eta pediatrica all’'eta adulta;

-~ o a0

valutare i familiari, laddove ci sia un sospetto di cardiopatia familiare (codice R99).

4. Successivamente il paziente, recandosi presso '’ASL di appartenenza ed esibendo copia
stampata del certificato di Malattia Rara, potra ottenere il codice di esenzione. | codici di
malattia rara garantiscono I'accesso alle prestazioni di assistenza sanitaria, incluse nei livelli
essenziali di assistenza, efficaci ed appropriate per il trattamento ed il monitoraggio della

malattia dalla quale i pazienti sono affetti e per la prevenzione di ulteriori aggravamenti.

5. Il follow-up potra essere eseguito presso i centri di riferimento, o, laddove indicato, nei

centri di prossimita con specifica expertise collegati al centro di riferimento principale.
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CRITERI DI ENTRATA: sospetto clinico di cardiopatie congenite

Il sospetto di cardiopatia congenita si basa su sintomi e segni che variano a seconda dell’eta

del paziente.

In epoca prenatale: anomalie strutturali del cuore evidenziate all’ecografia strutturale o
presenza di fattori predisponenti a svilupparla (es. Sindromi Genetiche associate a CC,
malformazioni extracardiache, familiarita per cardiopatia congenita, etc).

In epoca neonatale: scarsa alimentazione, scarso accrescimento, vomito, epatomegalia,
fatica respiratoria e desaturazione.

In eta pediatrica: scarsa tolleranza all’'esercizio fisico, palpitazioni, scarsa alimentazione,
alterati valori pressori.

In eta adolescenziale/adulta: dolore toracico, dispnea, sincope, palpitazioni, scarsa tolleranza
all'esercizio fisico, alterati valori pressori.

| pazienti con sospetto clinico vengono inviati al PDR, dove a seconda della complessita del
quadro clinico, saranno indirizzati verso una gestione esterna (ambulatoriale) o interna
(regime di ricovero ordinario o regime di ricovero intensivo, se giunto attraverso la rete di

emergenza neonatale, pediatrica e adulta) dal team multidisciplinare della struttura.

| componenti del team che hanno una attivita diretta nella diagnosi e nella gestione sono:

il neonatologo/pediatra;

e il cardiologo specializzato in ecocardiografia fetale;

e il cardiologo specializzato in Cardiologia Pediatrica;

¢ il cardiologo specializzato in Cardiopatie Congenite dell’Adulto;
¢ il cardiologo specializzato in Emodinamica;

e il cardiologo esperto in Elettrofisiologia ed Impiantistica;

e il cardiologo esperto in Sindromi Genetiche e Malattie Rare;

e il genetista (in caso di pazienti con malattie genetiche);

e il cardiochirurgo pediatrico e dell’adulto;

12
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il ginecologo;

il radiologo;

I'anatomo-patologo;

lo psicologo.

Nella fase di transizione tra eta pediatrica ed eta adulta & prevista la collaborazione tra il
cardiologo pediatrico ed il cardiologo specializzato in Cardiopatie congenite dell’adulto,
nonché la discussione dei casi in team multidisciplinare (cardiologo pediatra, cardiologo

specializzato in Cardiopatie congenite dell’adulto).

CRITERI DI USCITA: stabilizzazione del quadro clinico

| pazienti con cardiopatie congenite rare continuano il follow-up clinico-strumentale per tutta la

vita.
Il follow-up pu® variare in base alla severita della patologia, alle condizioni cliniche del
paziente e alla presenza di comorbidita e altre anomalie associate.
Il follow-up standard dei principali gruppi di Cardiopatie Congenite Rare pud essere
sintetizzato come segue:
> Trasposizione delle grandi arterie (TGA): controllo a 1-3-6-12 mesi dopo l'intervento
chirurgico di correzione e successivamente ogni anno. L’esecuzione della Tomografia
computerizzata (TC) coronarica o della Risonanza Magnetica Nucleare (RMN)
cardiaca é indicata una volta tra i 5-10 anni di eta.
> Tetralogia di Fallot (ToF) o Agenesia della valvola polmonare (AP): controllo a 1-3-6
mesi dopo l'intervento chirurgico di correzione e successivamente ogni anno. La RMN
cardiaca é indicata mediamente dopo 10 anni dall'intervento.
> Valvola aortica Bicuspide Familiare (BAV): a seconda del grado di disfunzione della
valvola e di dilatazione dell’aorta, il follow-up dovra essere eseguito ogni 6 mesi, 1
anno o 2 anni, in base all’indicazione del medico specialista.
> Anomalia di Ebstein: follow up a 1-3-6 mesi dopo l'intervento per i pazienti sottoposti a
correzione chirurgica; follow-up annuale o biennale per i pazienti in storia naturale a

seconda del grado di severita della patologia.
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> CorTriatriatum: i pazienti con forme non ostruttive che non vengono sottoposte a
correzione chirurgica continuano un follow-up annuale dal momento della diagnosi (che
in alcuni casi pud essere occasionale). | pazienti con forme severe ed ostruzione al
ritorno venoso polmonare che vengono sottoposte a correzione iniziano 1-3-6 mesi
dopo l'intervento e continuano un follow-up annuale.

> Persistenza della vena cava superiore sinistra che si connette all’atrio sinistro: seppur
considerata una cardiopatia congenita rara, data la sua bassa incidenza, questa
anomalia nella quasi totalita dei casi non necessita di correzione (quando presente in
forma isolata e non associata ad altre malformazioni cardiache) né di follow-up dopo la
diagnosi che spesso & occasionale.

> Tronco arterioso comune: controllo a 1-3-6-12 mesi dopo l'intervento chirurgico e
successivamente ogni anno.

> CC complesse che richiedono correzione monoventricolare secondo il principio di
Fontan: follow-up a 6 mesi a seconda del quadro clinico, a partire dal primo intervento

chirurgico palliativo (shunt Sistemico-polmonare).
Il timing di follow-up di ogni Cardiopatia Congenita Rara € in ogni caso individuato in base

alle esigenze di ogni singolo paziente.

5. PERCORSO TERAPEUTICO DEL PAZIENTE

Terapia farmacologica

Al momento della diagnosi viene definita una terapia personalizzata in base al tipo di
Cardiopatia Congenita Rara e della sua gravita.

Le scelte terapeutiche di tipo farmacologico per le cardiopatie congenite rare in eta pediatrica
sono limitate, poiché nella maggior parte dei casi la soluzione terapeutica € rappresentata
dall'intervento chirurgico, o per via percutanea, di correzione radicale o palliazione.

Per gli adulti le opzioni di terapia sono invece volte al trattamento delle complicanze a lungo
termine che possono insorgere come conseguenza della patologia.

Per la terapia farmacologica si rimanda all’allegato B del presente documento.
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Trattamenti chirurgici

Di seguito il timing chirurgico standardizzato per le principali Cardiopatie Congenite Rare:

> Trasposizione delle grandi arterie (TGA): a setto interventricolare intatto prevede
intervento di Switch arterioso tra 7 giorni e 3 settimane di vita; TGA con Difetto

interventricolare (DIV): intervento di switch arterioso entro 6 settimane di vita.

> Atresia polmonare a setto interventricolare integro: intervento di palliazione
(perforazione con catetere a radiofrequenza o shunt Sistemico-polmonare (S-P) o
Stent nel Dotto arterioso di Botallo) eseguito nei primi giorni di vita; successiva

correzione chirurgica nel 1°anno di vita in base alla morfologia del ventricolo destro.

> Tetralogia di Fallot (ToF): intervento di correzione tra 6-12 mesi di vita. In pazienti
sintomatici (desaturazione persistente) di eta<6 mesi, intervento di palliazione con
shunt S-P. ToF con Absent Pulmunary Valve richiede intervento correttivo ad almeno 1

anno di vita.

> Tronco Arterioso Comune: correzione chirurgica precoce entro i primi mesi di vita di
ricostruzione dell'efflusso polmonare mediante condotto valvolato; in alcuni casi pud
essere necessario un precedente intervento palliativo di bendaggio selettivo delle

arterie polmonari.
> Valvola aortica bicuspide familiare:

- forme di stenosi valvolare severa presente alla nascita: valvuloplastica percutanea con

pallone nel 1° mese di vita;

- forme di stenosi valvolare di grado lieve- moderato: intervento di valvuloplastica
percutanea con pallone, valvuloplastica chirurgica o sostituzione valvolare con protesi

e/o condotto protesico (Bental).

> Cardiopatie Congenite rare che richiedono correzione monoventricolare secondo il

principio di Fontan:

- cardiopatie con iperafflusso polmonare: bendaggio dell’arteria polmonare a 4-6

settimane (entro i 3 mesi di vita);

- cardiopatie con ipoafflusso polmonare: shunt s-p nel 1° mese;
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- palliazione | stadio secondo Glenn: anastomosi tra la vena cava superiore e il ramo
polmonare destro, o in caso di persistenza della vena cava superiore sinistra,

anastomosi tra le due vene cave e i due rami polmonari (bi-Glenn) a 4-6 mesi di vita;

- palliazione Il stadio con intervento di anastomosi cavo polmonare totale secondo

Fontan (vena cava inferiore - atrio destro) a 4-7 anni (15-20 kg).
> Anomalia di Ebstein:
- forme severe: correzione chirurgica monoventricolare secondo le fasi sopraelencate;
- forme lievi-moderate: terapia medica.

> CorTriatriatum: intervento chirurgico di resezione della membrana in caso di ostruzione

al ritorno venoso polmonare in atrio sinistro.

6. GESTIONE DI EVENTI ACUTI IN EMERGENZA / URGENZA

Il paziente con cardiopatia congenita rara pud presentare diversi tipi di quadri clinici di
emergenza che richiedano un intervento immediato. Questi possono essere classificati come
segue:

- Emergenze che richiedano un intervento emodinamico e/o cardiochirurgico;

- Emergenze legate a scompenso cardiaco;

- Emergenze aritmiche.

Emergenze che richiedono intervento emodinamico/cardiochirurgico

1. Cardiopatie con ipoafflusso polmonare (esempio: Tetralogia di Fallot, Agenesia della
valvola polmonare, Anomalia di Ebstein severa): in questo caso la condizione di urgenza é
determinata dalla importante ed improvvisa riduzione del flusso polmonare. |l quadro clinico
€ caratterizzato dalla cianosi generalmente severa. La diagnosi si basa sulla misurazione
della saturazione (<80%) e I'emogasanalisi; pud essere poi confermata dall’evidenza
ecocardiografica della riduzione del flusso polmonare. La diagnosi differenziale si pone con
patologie acute respiratorie (esacerbazione di infezioni respiratorie, broncostenosi,
inflammazione pleurica con versamento, pneumotorace) che comportano desaturazione

generalmente responsiva alla somministrazione di O2. Il trattamento di questo tipo di
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emergenze pud variare dalla somministrazione di O2 tramite nasocannule, all'intubazione
orotracheale, alla necessita di intervento chirurgico/emodinamico palliativo (shunt sistemico-

polmonare, valvuloplastica polmonare percutanea).

2. Cardiopatie con ipoafflusso sistemico (esempio: atresia della valvola aortica, valvola
aortica bicuspide con stenosi severa): in queste patologie la condizione di emergenza &
determinata dalla riduzione del flusso sistemico. Il quadro clinico & caratterizzato
dall’ipoperfusione periferica che si manifesta come pallore cutaneo, ipotensione, dolore
toracico e sincope fino allo shock cardiogeno. La diagnosi si basa sul monitoraggio della
frequenza cardiaca, sulla misurazione della pressione arteriosa, valutazione dei polsi
periferici ed emogasanalisi e pud essere confermata dall’evidenza ecocardiografica di severa
ostruzione all'efflusso sistemico associata ad ipocinesia ventricolare piu o0 meno severa. La
diagnosi differenziale viene posta con altre condizioni che possono determinare stati transitori
di ipotensione acuta (shock settico), altre forme di sincope (sincopi aritmiche o vaso-vagali)
ed altre forme di dolore toracico non da causa cardiaca. Il trattamento di questo tipo di
emergenze varia a seconda della gravita del quadro clinico, ma puo richiedere l'infusione di
farmaci inotropi o l'intervento chirurgico/emodinamico di urgenza (chirurgia per dissezione

aortica, valvuloplastica aortica percutanea).

3. Cardiopatie con circolazione in parallelo (trasposizione dei grandi vasi): la condizione di
emergenza € determinata dalla circolazione sistemica di sangue ipossigenato. |l quadro
clinico acuto & caratterizzato dalla cianosi severa (SpO2<70%) non responsiva alla
somministrazione di O2. La diagnosi differenziale va posta con le altre condizioni di
desaturazione severa (ipertensione polmonare neonatale) non sempre responsive alla sola
somministrazione di O2. Il trattamento € inizialmente palliativo farmacologico (infusione di
Prostaglandine per mantenere la pervieta del dotto arterioso di Botallo), emodinamico
(procedura percutanea di atriosettostomia secondo Rashkind) e definitivo cardiochirurgico

(switch arterioso).
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Emergenze legate a scompenso cardiaco

Cardiopatie che possono portare scompenso cardiaco prima e dopo la correzione chirurgica
(Doppia uscita dal ventricolo destro, cuore univentricolare, cardiopatie funzionalmente
univentricolari sottoposte a palliazione chirurgica secondo Fontan): la condizione di
emergenza € determinata dalla congestione cardiaca e polmonare che comportano difficolta
respiratorie e accumulo di liquidi periferici. Il quadro clinico € caratterizzato dalla dispnea,
tachipnea, sudorazione fredda, difficolta nell'alimentazione, tachicardia ed edemi periferici. La
diagnosi € principalmente clinica (esame obiettivo e valutazione dei parametri vitali). La
diagnosi differenziale viene posta con le cause respiratorie di dispnea. Il trattamento si basa
sulla somministrazione di diuretico per via endovenosa o puo richiedere I'intervento palliativo
chirurgico e/o emodinamico (disostruzione del condotto di Fontan). In caso di enteropatia
proteino-disperdente non responsiva al trattamento con diuretici potrebbe essere richiesta

somministrazione di albumina anche per lunghi periodi.

Altra cardiopatia che pud presentarsi con scompenso € l'anomala origine dell’arteria
coronaria sinistra dalla arteria polmonare (ALCAPA). La condizione di emergenza ¢
determinata dall’ipoperfusione coronarica con conseguente riduzione della funzione cardiaca.
Il quadro clinico, generalmente grave, varia a seconda del tipo di anomalia coronarica, ma
spesso € caratterizzato da segni clinici e strumentali di ischemia, scompenso cardiaco, fino
all'arresto cardiaco. La diagnosi differenziale deve essere posta con patologie quali
cardiomiopatia dilatativa primitiva, miocardite fulminante, arresto cardiaco su base aritmica. Il
trattamento di stabilizzazione richiede l'intubazione del paziente, l'infusione di farmaci inotropi
e vasopressori fino alla rianimazione cardiopolmonare. |l trattamento definitivo &

essenzialmente cardiochirurgico.
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Emergenze aritmiche

Tutti i pazienti con cardiopatie congenite rare possono andare incontro ad emergenze
aritmiche, che in alcuni casi possono sovrapporsi al quadro clinico principale e in altri casi
possono essere conseguenza dell’anomalia strutturale cardiaca o dell'intervento chirurgico di
correzione (es. anomalia di Ebstein, anomalie coronariche, Tetralogia di Fallot dopo
correzione chirurgica). La maggior parte delle emergenze aritmiche riguardano le forme
sopraventricolari (tachicardie atriali ectopiche, tachicardie da rientro intra-atriale o intra-
ventricolare); meno frequenti sono le tachiaritmie ventricolari e le bradiaritmie (extrasistolia
ventricolare complessa, tachicardia ventricolare, fibrillazione ventricolare, blocco
atrioventricolare avanzato).

Il quadro clinico varia a seconda dell’aritmia e della gravita della stessa; le tachiaritmie
sopraventricolari si manifestano con palpitazioni e capogiro, oppure nei neonati direttamente
in forma di scompenso cardiaco. Le tachiaritmie ventricolari complesse e le bradiaritmie
possono manifestarsi direttamente con quadri di sincope e arresto cardiaco.

Il trattamento delle tachiaritmie sopraventricolari € generalmente farmacologico (infusione
endovenosa di farmaci antiaritmici), mentre il trattamento delle tachiaritmie ventricolari pud
richiedere nelle forme gravi anche la rianimazione cardiopolmonare. Le bradiaritmie possono

richiedere I'impianto in urgenza di un PMK temporaneo.

Il paziente con cardiopatia congenita rara in eta pediatrica o adulta richiede generalmente |l
trattamento dell’emergenza/urgenza cardiologica presso i centri di riferimento per tali
patologie (vedi Allegato A), in particolare laddove richiesto un approccio emodinamico o
chirurgico. L’emergenza/urgenza cardiologica, laddove non richieda trattamenti particolari
(emodinamico e chirurgico), e non cardiologica possono essere gestite nelllambito della rete

dei Centri di riferimento principali e Centri di prossimita di emergenza.
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7. TELEMEDICINA

Con la Delibera del 12 gennaio 2021 n. 6, la Giunta Regionale ha definito le “Linee di indirizzo
regionali sull'attivazione dei servizi sanitari erogabili a distanza (telemedicina) e impiego
nell'ambito del sistema sanitario regionale campano”. Con il medesimo provvedimento & stato
previsto I'utilizzo della piattaforma SINFONIA, da parte delle aziende sanitarie, per tutte le
attivita (specialita assistenziali e servizi idonei) di Telemedicina in regione Campania, laddove
I'indicazione risulti appropriata. Tale piattaforma non &€ mai comunque sostitutiva dell’atto
medico (visita generale o specialistica).

Nell’applicazione del percorso diagnostico assistenziale specifico per Cardiopatie Congenite
Rare (RNG141), le Aziende sanitarie devono definire ed attivare tutti i servizi appropriati ad
una pronta diagnosi, presa in carico, trattamento e prescrizioni terapeutiche, monitoraggio in
follow-up del paziente, in coordinamento con la Direzione Generale ed il Centro
Coordinamento malattie rare, e la struttura tecnica-operativa di So.Re.Sa. in coerenza con

I'art. 61, comma 1, lettera a) della legge regionale 29 giugno 2021, n. 5.

8. INDICATORI SECONDO LA FASE DEL PDTA

1. Fase 1 — SOSPETTO CLINICO, prima valutazione presso neonatologo, PLS/MMG,

cardiologo, ginecologo (per il sospetto in epoca fetale) o pronto soccorso: % di pazienti

con sospetto di cardiopatia congenita per cui si richiedano esami di Primo livello (Visita
Cardiologica, ECG, Ecocardiogramma).
2. Fase 2 - PROCESSO/ITER DIAGNOSTICO: % pazienti che vengono inviati ai centri di

riferimento regionali per le Cardiopatie Congenite.

3. Fase 3 — DIAGNOSI: % di pazienti con diagnosi di cardiopatia congenita rara con al

denominatore numero totale pazienti sospettati al momento degli esami di primo livello.
4. Fase 4 — PRESA IN CARICO: % dei pazienti che eseguono visite di follow up in

funzione della fase di malattia e verifica della compliance del paziente (es. Esecuzione

degli esami prescritti, assunzione dei farmaci, etc).
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5. FASE 5 — USCITA DEL PZ DALLA PRESA IN CARICO PRESSO IL PDR: Tranne che

in casi selezionati e specifici, il monitoraggio clinico del paziente con CC & continuo,

come da linee guida.

9. ESENZIONE

Il primo accesso del paziente presso il PDR avviene mediante impegnativa del pediatra di
libera scelta o medico di medicina generale. Il codice di esenzione (R99) pud essere attribuito
dallo specialista del PDR (Disease Manager) referente per la patologia dopo visita presso il
PDR in caso di sospetto di malattia e quando non sia possibile, al momento della valutazione,
certificare la malattia per mancanza di criteri diagnostici.

Lo stesso codice di esenzione potra essere utilizzato dal Disease Manager per allargare lo
screening ai familiari.

Una volta soddisfatti i criteri diagnostici, il paziente ottiene la certificazione per malattia rara

dallo specialista referente del PDR.

10. ANALISI DELLE CRITICITA E IDENTIFICAZIONE DEGLI OSTACOLI
LOCALI ALL’APPLICAZIONE DEL PDTA

1) Criticita/ostacoli strutturali: carenza di spazi (ambulatori) dedicati;

2) Criticita/ostacoli tecnologici: necessita di maggiori dettagli su supporto informatico (sito
web) nellaccesso agli ambulatori per malattie rare e aggiornamento degli stessi;
aggiornamento tecnologico delle metodiche diagnostiche e terapeutiche da effettuare presso
il PDR;

3) Criticita/ostacoli _organizzativi: continua condivisione e aggiornamento tra i medici del

territorio e ospedalieri sulle condizioni cliniche del paziente (a livello inter e sovradistrettuale);
invio del paziente al professionista che principalmente si occupa della patologia (cardiologo
pediatra o cardiologo specialista in cardiopatie congenite dell’adulto);

4) Criticita/ostacoli professionali: invio del paziente al professionista che principalmente si

occupa della patologia (cardiologo pediatra, cardiologo specialista in cardiopatie congenite

dell’adulto); formazione e aggiornamento del personale;
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5) Criticita/ostacoli da contesto socio-culturale: attesa del paziente prima di consultare il

medico del territorio (PLS/ MMG, specialista) per sottovalutazione delle condizioni cliniche;

6) Criticita/ostacoli orografici e di viabilita: accesso dei pazienti a strutture sovradistrettuali,

difficolta negli spostamenti dei pazienti verso le strutture dedicate causa condizioni cliniche

invalidanti o mancanza di personale per 'accompagnamento.

11. GRUPPO DI LAVORO PER LA STESURA DEL PDTA

A.O.R.N. Ospedali dei Colli - PO Monaldi

« Prof.ssa Maria Giovanna Russo, U.O.C. Cardiologia Pediatrica e UTIC, AORN dei
Colli, Universita degli Studi della Campania “L. Vanvitelli”;

« Prof. Giuseppe Limongelli, Unita di Malattie Genetiche e Rare Cardiovascolari, AORN
dei Colli, Universita degli Studi della Campania “L. Vanvitelli’;

« Dott. Berardo Sarubbi, UOSD Cardiopatie Congenite dellAdulto (GUCH), AORN dei
Colli;

« Dott.ssa Annapaola Cirillo, U.O.C. Cardiologia Pediatrica e UTIC & Unita di Malattie
Genetiche e Rare Cardiovascolari, AORN Colli, Universita degli Studi della Campania
‘L. Vanvitelli”;

« Dott.ssa Adelaide Fusco, U.O.C. Cardiologia Pediatrica e UTIC & Unita di Malattie
Genetiche e Rare Cardiovascola