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Cardiopatía Fabry

Imágen propiedad del Dr. Cabrera con autorización de pacientes

• Síntomas

• Alteraciones electrocardiográficas

• Hipertrofia ventricular

• Insuficiencia Cardiaca

• Infarto de miocardio

• Arritmias

• Muerte prematura



Signos y Síntomas
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Linhart, et al. European Heart Journal doi:10.1093/eurheartj/ehm153
Datos dr. Cabrera. No publicados

Edad: H: 30±12 años vs.  M: 38±14 años
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Pronóstico

Maarten Arends, et al. J Am Soc Nephrol 28: 1631–1641, 2017



Insuficiencia Cardiaca

• Hypertension and left ventricular hypertrophy 
were the risk factors most strongly associated 
with CV events

• OR for HTN in men was 7.8  and in women was 
4.5 

• OR for LVH was 4.8 in men and 8.2 in women.



Insuficiencia Cardiaca en las Miocardiopatías 
Heart Failure Association of the European Society of 

Cardiology

European Journal of Heart Failure, 2019 Volume: 21:5,553-
576 
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Modelo de Evolución Fenotípica de la Cardiopatía Fabry

Nordin S, et al.  JACC: CARDIOVASCULAR IMAGING, VOL. 12, NO. 8, 2019



Altecariones Electrocardiográficas

• n=207 ➔ PR corto: 14% 1 El PQ corto➔
marcado acortamiento de la duración de la 
onda P (n=30) 2

• n= 114➔ PR corto:17%, Bradicardia:46%, 
Alteraciones del ST-T: 30% 3

1. Namdar M, et al. Am J Cardiol. 2010 Mar 1;105(5):753-6
2. Namdar M, et al. Heart 2011 Mar;97(6):485-90
3. Cabrera G, et al. Unpublished data



Hipertrofia Ventricular

Imágenes propiedad del Dr. Cabrera
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Etiología de las Miocardiopatía Hipertróficas

0.9% de la HVI sin causa aparente son Fabry

Doheny D, et al. J Med Genet 2018;55:261–268



Health in Code, 2017  

Genética

Next Generation Sequencing (NGS)
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¿Qué dicen la Guías?

“Recommends the systematic determination of alpha-

galactosidase A  activity on plasma or peripheral leucocytes in 

men aged ≥30 years and  genetic testing in women with HCM”

Guidelines on diagnostic and management of HCM. 2014

2020 AHA/ACC Guideline for the Diagnosis and Treatment of Patients With HCM. Circ. 
Volume 142, Issue 25, 22 December 2020; Pages e558-e631
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Signos y Síntomas Asociados

Rev Esp Cardio. 2015, 68 (1)
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Diagnóstico Diferencial

• Concéntrica vs. Asimétrica (14% pueden ser asimétricas y un 9 % apicales) 1

• Aspecto Binario del borde endocárdico (baja sensibilidad, S: 15-35%) 2 3

• Músculos papilares prominentes 4

• Perdida del gradiente del strain base-apex 5

1. Deva et al. Journal of Cardiovascular Magnetic Resonance 2016
2. Kounas et al. JACC 2008 
3. Koskenvuo et al. Clin Physiol Funct Imaging 2009
4. Niemann et al. Ultasound in medicine an biology 2011
5. Gruner C, et al. Echocardiography, 2012
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Distintas Patentes de Strain

Dan Liu, et al. European Journal of Medical Research volume 21, Article number: 21 (2016)

https://eurjmedres.biomedcentral.com/


Comparative analysis of right ventricular strain in Fabry 
cardiomyopathy and sarcomeric hypertrophic cardiomyopathy

Meucci MCh, et al. European Heart Journal - Cardiovascular Imaging, jeac151
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Doppler Tisular

Pieroni M, t al. Circulation.2003;107(15):1978-84
Weidemann, F.; et al. Eur. Heart J. 2007, 28, 3020–3026
Zamorano J, et al. European Journal of Echocardiography (2011) 12, 671–677

Velocidades Sa,Ea y Aa lateral y septal ➔ reducidas
Cocientes:  Ea/Aa disminuido y E/Ea aumentado

El “signo de doble pico” identifica segmentos con 
fibrosis. S: 99% y E: 93%
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Strain y Strain Rate

Shanks M, et al. Am Soc Echocardiogr 2013;26:1407-14
;Saccheri MC, et al. Echocardiography. 2013;30(9):1069–1077 
Morris DA, et al. Int J Cardiovasc Imaging (2015) 31:301–313
Spinelli, L.; et al. Int. J. Cardiovasc. Imaging 2020, 36, 1465–1476. 
Zada, M, et al.  J. Am. Soc. Echocardiogr. 2020, 24
Cianciulli, T.F., et al. Echocardiography 2020, 37, 293–301
Gruner, C, et al.  Echocardiography 2012, 29, 810–817

• Se puede detectar disfunción sistólica y diastólica con la 
técnica de speckle-tracking 

• El strain longitudinal, circunferencial y radial están
reducido en estadios pre-HVI. SL de los segmentos basales 
pre-HVI.

• Mayor dispersion mecánica en Fabry con HVI, que en
aquellos sin HVI o el grupo control

• Pérdida de gradiente de strain base-apex.



Algoritmo para Predecir la Presencia de Realce Tardío en la RMC

Liu D, et al. Open Heart. 2018; 5:e000803



Compromiso coronario en la Enfermedad de Fabry 

Angina in Fabry Disease Reflects Coronary Small 
Vessel Disease

1. Elliot PM, et al. Heart. 2006;92(3):357–360. 

2. Chimenti C, et al. Circ Heart Fail. 2008;1(3):161–169. 

3. Tomberli B, et al. Eur J Heart Fail. 2013;15(12):1363–1373.





Compromiso avanzado

Imagen personal Dr. Cabrera



Cinecoronariografía 

Imagen personal Dr. Cabrera



Alteraciones pre-HVI

Augusto JB, et al. European Heart Journal - Cardiovascular Imaging, Volume 22, Issue 7, July 2021, Pages 790–799

• A) Healthy control, no LVH, normal T1, 
MBF, GLS, P-wave time, and T-wave ratio. 

• B) FD with normal T1 and without LVH; 
MBF and GLS are mildly reduced, P wave is 
short and T-wave ratio reduced. 

• C) FD with low T1 and without LVH, low 
MBF and GLS, P-wave duration, and T-
wave ratio are no different from control. 

• D) FD with LVH; T1 is low, MBF and GLS are 
significantly impaired, P wave is long and 
T-wave ratio increased.



• Revisión sistemática (Cochrane) hasta agosto 2016

• 13/1189 artículos (n = 4185 pacientes) con un 
seguimiento de 1.2–10 años

• Edad promedio 37.6 años (50% hombres)

• Muerte de cualquier causa: 8.3%

• Cardiovascular: 75% (62% MS)

• Prevalencia de TV: 15.3% (reportada en 7 estudios)

• Factores de riesgo de MS:
• Edad, masculino, HVI, LGE, TSVN

Baig S, et al. Europace, Volume 20, Issue FI2, September 2018, Pages f153–f161

Arritmia Ventricular y Muerte Súbita en la enfermedad
de Fabry



Arritmias



Biomarcadores de inflamación y fibrosis

1. Yogasundaram H, et al. J Am Heart Assoc. 2018;7(21)
2. Aguiar P, et al. J Am Heart Assoc. 2018;7(6):e007124
3. Seydelmann N, et al. J Am Heart Assoc. 2016;5(6):e002839
4. Weidemann F, et al. Molecular Genetics and Metabolism 126 (2019) 169–182
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Biomarcadores Cardiacos

• cTnI: lesion miocárdica

• NT-ProBNP: función cardiaca

• PCR: inflamación



Respuesta Cardiológica a la TRE

Ortiz a, et al. J Med Genet 2016; 53(7); 495-502
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Efecto de la TRE sobre el depósito, la inflamación e hipertrofia

Nordin S, et al. Circ Cardiovasc Imaging. 2019 Dec; 12(12): e009430.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6924943/
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Evaluación  y Seguimiento Cardiológico

• Doppler Tisular

• Strain y Strain Rate

• Implanted Loop Recorder

• RMC multiparamétrica

• Troponina
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• Ante la presencia de HVI sin causa aparente…. Pensar en Fabry

• Utilidad del Screening. Diagnóstico familiar

• La cardiopatía Fabry amerita una evaluación cuidadosa, pues el 
diagnóstico oportuno conlleva a tratamiento temprano con mejor 
pronóstico 

• Es importante la estratificación de estadio y riesgo de eventos

• La RM multiparamétrica➔ gold estándar (baja disponibilidad)

• Importancia de los biomarcadores

Mensaje para llevarse a casa



¡GRACIAS!


