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Cardiopatia Fabry

* Sintomas

* Hipertrofia ventricular
e [nsuficiencia Cardiaca
* Infarto de miocardio

* Arritmias

* Muerte prematura

Imagen propiedad del Dr. Cabrera con autorizacidén de pacientes
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¢ Existe algun diferencia en el compromiso cardiaco entre las
formas clasica y las cardiacas?
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Pronostico de la Variante Cardiaca N215S

1.00
0.75+=
= -
? - -
é 0.50 «
=
e
—
w
!
0.25+
Males, classical
— Males, non-dassical
- = = Females, classical
- = - Females, non—dassical
0.00+
20 40 60 80
Age (years)
Males, classical 129 51 0 (4]
Males, non—classical 65 55 20 0
Females, classical 136 85 9 0
Females, non—classical 142 80 22 0

Maarten Arends, et al. ] Am Soc Nephrol 28: 1631-1641, 2017
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Electrocardiograma

¢Complcejo QRS*

Intervalo R-R

Intervalo P-R Intervalo Q-T

Onda P, Complejo Siguiente Ciclo Cardiaco
QRSyOndaT

Augusto JB, et al. European Heart Journal - Cardiovascular Imaging, Volume 22, Issue 7, July 2021, Pages 790-799
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Caracteristicas del ECG en la cardiopatia Fabry

 n=207 = PR corto: 14% 1
El PQ corto=» marcado acortamiento de la duracion de la onda P (n=30) ?2

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

* n:17 = QTc<440mseg + (Intervalo PQ-duracion de la onda P en DIl) <40mseg =»
Sens.: 100% y Especif.: 99% 4

* N: 150 =» Los pardmetros electrocardiograficos no son adecuados para
estratificar la cardiopatia Fabry. La falta de alteracion del ST-T parece excluir la
presencia de realce tardio en la RM cardiaca *

* N=95 (50 mujeres) = el reemplazo fibroso es responsable de las anomalidades
en la repolarizacion ventricular y la presencia de arritmias ventriculares

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 Unpublished data

4. Namdar M, et al. Am J Cardio 2012 Feb 15;109(4):587-93

5. Niemann M, et al. J Inherit Metab Dis 2013 Sep;36(5):873-9

6. KramerJ, et al. JIMD Reports 2015 pp 19-28 fi
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Modelo de Evolucidon Fenotipica de |a Cardiopatia Fabry

Women (or men-some mutations)

LOW T1, LGE +ve,
LVH —ve

NORMAL T1, LOW T1,
LVH —ve LVH —ve

NORMALIZING T1,
EXTENSIVE LGE

Low T1, LGE +ve,
LVH +ve (Men >> Women)

D

Nordin S, et al. JACC: CARDIOVASCULAR IMAGING, VOL. 12, NO. 8, 2019
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Cardiac Phenotype of Prehypertrophic Fabry Disease

n:100 39415 anos 19% hombres

ECG (n = 100)

Abnormal
2 ) Normal
Bl Low Native T1

=1 % Normal Native T1
S Negative 38 34
Q
o Troponin (n = 73) 0.45
£1 Raised 5 2
8 Normal 35 31
1
Ly NT-proBNP (n = 76) 0.89
Raised 7 5
Normal 36 28
Structure and function
S & & &P (n=100)
& o O & Qs MWT 9+ 15 8+14 < 0.005
(&) o Qq < o" @ (9) mm <
& o
A

Conclusions

Storage in LVH-negative FD is more common than previously described because early native T1
lowering may be patchy. There is a measurable early phenotype in prehypertrophic FD, including
low native T1, ECG abnormalities, LGE, LVM, wall thickness, and ejection fraction elevation.

Increased trabeculation and elongation of the anterior leaflet of the mitral valve are also seen.

Nordin S, et al. Circ Cardiovasc Imaging. 2018;11:e007168 . f'
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Predictors of Clinical Evolution in Prehypertrophic Fabry Disease

N= 44 HVI(-)
Edad: 35.7+14.5 anos

Mujeres: 68.2%

: 755 16.5 532129 848+ 128
2
EATL venlrcueN marse: Gt (75.5,60.0-89.0) (590, 55.0-73.0) (87.0, 75.0-95.0) SO0
‘ 92420 76+1.7 103+13
Maximum LWMT, mm (9.0, 7.0-11.0) (7.0, 7.0-8.0) (11.0, 9.0-11.0) £0.0001
906 + 68 970 + 22 857 + 48
N SRl (922, 842-967) (972, 948-986) (852, 821-892) i
40+3 408+34 39.7+3.2
Septal T2, ms (41.0, 38.0-43.0) (41.0, 39.0-43.0) (40.0, 37.0-43.0) 030
Late gadolinium enhancement, n (% 401 B ﬁiB.a) 0.12
Mainz Severity Score Index ( 150 2 ?'7 116+ :,'1 175 ?.0 ) 0.01 I
ERT, n (%) 18 (40.9) 5 (27.8) 13 (50.0) 0.15
Classic mutation, n (%) 30 (68.2) 9 (50.0) 21(80.8) 0.03
144.8 +23.1 140.5 + 15.9 147.9 £ 27.0
PR interval, s (141.0, 131.0-157.0) (1405, 131.0-147.0)  (141.0, 131.0-161.0) oL
96.2 + 11.2 95.2 + 10.0 96.2+11.8
QS Itonm, s (95.0, 89.0-100.0) (96.5,88.0-100.0) (94,0, 92.0-100.0) ol
20.1+ 8.2 240+ 7.7 321272
Sokolow-Lyon Index (28.0, 21.0-36.0) (23.5, 21.0-26.0) (33.0, 27.0-38.0) 0.0001
Repolarization abnormalities, n (%) 17 (38.6) 2(11.1) 15(57.7) 0.0001

Conclusions: in prehypertrophic FD, low T1 values correlate with early electrocardiographic and morphological

cardiac changes and worsening of systemic disease clinical manifestations.

The presence of low T1 values is a risk factor for disease worsening at 12-month follow-up, thus representing a
potential new marker in prognostic stratification and therapeutic approach.

Camporeale A, et al. Circulation: Cardiovascular ImagingVolume 12, Issue 4, April 2019
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Parametro Electrocardiograficos

R T wave = Tonset- T,’,’“,',‘
ratio Tpeak_ Tend

P wave duration T wave duration

~r-

]

Tonset A Tpeak Tpeak ni Tend

Augusto JB, et al. European Heart Journal - Cardiovascular Imaging, Volume 22, Issue 7, July 2021, Pages 790-799
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Alteraciones pre-HVI
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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.
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Arritmia Ventricular y Muerte Subita en la enfermedad
de Fabry

 Revision sistematica (Cochrane) hasta agosto 2016

e 13/1189 articulos (n = 4185 pacientes) con un
seguimiento de 1.2-10 anos

e Edad promedio 37.6 anos (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
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Loop Recorder Implantable

Atrial Fibrillation
g “".h" LVPWd = 10 mm
Delation 354fsdel 156p | pree 2 o2 ™™ 1 ) e e aa ke isadEss SEa g E:,
ERTyeu Atrial flutter/fibrilation, HR = 122 bpm A
Blood values: cMRI

hs-TNT= 91.3 pg/mi
NT-proBNP= 1563
po/mi

Fibrosis = 2.8%
LV mass index =

. r—r . . e )

I 2K i 1 Vit 1

- e g1 18 3 : : $
i i

1rgim*
Echocardiography
g'”""‘" LVPWd = 7 mm bali=aa | f~ frithad-thgs
o138 V84 = 11 mm EE g 55
ERT:yes EF =61% Atrial fibrillation; HR = 105 bpm
Blood values: - v - T T 1+ -
ns.TNT = 57 pg/mi s i : TP i S s 3o
NT-proBNP= 1458 Fibrosis = NA i = i i H H i
LV mass index= NA
Asystole
Echocardiogra
J.csw LVPWG = 10 mm ) :
"""m"“"‘“" VSd = 11 mm A A AT -— s o A '
:R""m EF = 76% ' ' v
Btood values: - 3700ms pause at 8:45 am
<l
FO-VINTR 20.% POl Fibeosis = 1.12% T 1
b 203p0 LV mass index = : $ 1 $ — = -
100g/m? \ [
Echocardiography
P . 58 Janre LVPWd = 16 mm \ L r\r -+ 4 -
Muiatiow; VSd = 18 mm v B o= ¥ \
Deletion ¢ 1221 det A &% = 63% | ‘ I | '
ERT yes | |
bt e emRI 3300ms pause at 8:59 pm
ek S v Fibrosis = 1.21% v i1
novmm LV mass index= 205g/m* |1 t H - : -
e mebaenes
Ventricular Tachycardia
o, 45 Jahre Echocardiography
Mutation LVPWd = 10 mm N A
©.1208 del VSd = 11 mm ——y~ " \ | '/ \
ERT ' you EF = 76% Y ‘\' V‘|;V’Vv
Blood values:
he-TNT= 201 pgimi | EMRI VT, 16 sec, HR = 200 bpm
NT-proBNP=263 | Fibrosis = 1.12 % { (SR o 8 e 3 3 o 18 o
po/mt LV mess index= 100p/m* BRE R B b BT R T h it el Tl
. Echocardiography
m LVPWd = 12 mm S A e T
E341K :r::;;:m ‘\“: Y J \ “J .' \J J \‘v \J ‘l \J ~“¢\.\[ \‘v “\f\‘.
ERT : yos | v | \
Biood values: - VT, 48 sec, HR = 188 bpm
he-TNT= 463 pg/mit | = - 3.29% r—— - e S B B 11171
&2 orosts | N AP IO P A | LN i
NTPEBNP804 | \Vmassindex=taogm [ 1 43 i i i i $ 3

Weidemann F, et al. Am J Cardiol 2016;118:264e274

Cumulative survival free from arrhythmia

o

e

o4

02

00

Vijapurapu R, et al. Orphanet J Rare Dis, 2022; 17: 6
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Ecocardiograma

2012 10:58:32

Imagenes propiedad del Dr. Cabrera
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Etiologia de las Miocardiopatia Hipertroficas

Hypertrophic cardiomyopathy

* Beta-myosin heavy chain (MYH7)

*  Myosin-binding protein C
(MYBPC3)

* Troponinland T (TNNI3, TNNT2)

* Tropomyosin alpha-1 chain
(TPM1)

*  Myosin light chain 3 (MYL3)

Storage diseases

Anderson-Fabry disease
Danon disease

Pompe disease
Gaucher disease

Figure 4 Aetiologies of hypertrophic cardiomyopathy.

@ E S C European Journal of Heart Failure (2019) 21, 553-576

European Society  doi:10.1002/ejhf. 1461
of Cardiology

e SanOfi

Neuromuscular and
mitochondrial disorders

Friedreich’s ataxia

MELAS (mitochondrial
encephalomyopathy, lactic
acidosis, and stroke-like
episodes)

MERFF (myoclonic epilepsy
with ragged red fibres)

Malformation syndromes

* LEOPARD (Lentigines; ECG
abnormalities; Ocular
hypertelorism; Pulmonary
stenosis; Abnormal genitalia;
Retarded growth; Deafness)

* Noonan

* Costello




Diagndstico Diferencial

* Concéntrica vs. Asimétrica (14% pueden ser asimétricas y un 9 % apicales) *
* Aspecto Binario del borde endocardico (baja sensibilidad, S: 15-35%) 23
* Mdusculos papilares prominentes 4

* Perdida del gradiente del strain base-apex >

Deva et al. Journal of Cardiovascular Magnetic Resonance 2016
Kounas et al. JACC 2008

Koskenvuo et al. Clin Physiol Funct Imaging 2009

Niemann et al. Ultasound in medicine an biology 2011

Gruner C, et al. Echocardiography, 2012

uAEwWNPRE
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Geometria Ventricular Izquierda cohorte Argentina

16
W Females (34%) m Males (49%)

14 14
10
7
5
1 1
] ° Il

Concentric Eccentric Concentric Remodeling Asimetric

14

12

10

0o

[¢)]

I

N

Datos Dr. Cabrera, no publicado
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Doppler Tisular

20

18 A - = Untreated Women

16 4 - a Treated Men

14 a Untreated Men

12 -

10
8
6 -
4 -
2

o Treated Women

L B

Ea-septal (cm/s)

-
a
2
-
&

5 10 15 20
IVS Thickness (mm)

Velocidades Sa,Ea y Aa lateral y septal = reducidas

A 20 20
. . . . 18 18
Cocientes: Ea/Aa disminuido y E/Ea aumentado s ‘ i 9
@ 14 . ! 2 14 :
. L4 . 7 . ~ ‘ r=
Tiempo de contraccién isovolumétrica <<105 msec=> S 12 : g 12
.7 _ s 10 10
deteccion preclinica de CF (S:100%, E: 91%) § . i 3 s |-
3 6 i S 6 |-
El “signo de doble pico” identifica segmentos con : :
fibrosis. S: 99% vy E: 93% 0 FR— 0
Mut+/LVH+ Mut+/LVH. Normal Mut+/LVH+ Mut+/LVH- Normal
(n=10) {n=10) C(c:::!:g;s (n=10) (n=10) Clc:::t:g:s

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

@
Toro R, et al. International Journal of Cardiology. a o f
ey SANTOT




Strain y Strain Rate

Myocardial Deformation

A
[ Viewed from apex l C
BASE ;..o BASE, ..
CIRC 4 sci00 CIRC, e

RAde

Abraham T, et al Circulation 2007;116(22):2597-609
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Strain y Strain Rate

* Deteccion de disfuncion sistdlica y diastolica con la técnica de
speckle-tracking

e El strain longitudinal, circunferencial y radial estan reducido en
estadios pre-HVI

* El strain longitudinal de los segmentos basales estan afectados aun
con espesor parietal normal

* Mayor dispersion mecanica en Fabry con HVI, que en aquellos sin
HVI o el grupo control

* Pérdida de gradiente de strain base-apex

e Reduccion del strain subepicardico

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

Esposito R,et al. Echocardiography. 2019; 36: 12731281
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Distintas Patentes de Strain

MCH Amiloidosis

Fabry HTA con HVI

Dan Liu, et al. European Journal of Medical Research volume 21, Article number: 21 (2016)
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https://eurjmedres.biomedcentral.com/

Algoritmo para Predecir la Presencia de Realce Tardio en la RMC

Conventional Echocardiography

Diastolic filling pattern

Abnormal relaxation

Normal filling pattern

pseudonormal or restrictive pattern

Septal E/e’ 7-14.8
Septal E/e’ <7 Septal E/e’ >14.8
Lateral E/e’ >13 and/or IVSd >12mm

No Yes

Speckle Tracking Imaging
LS_midLat <13.3% and/or
LSrE_midLat <0.94

No Yes
LE very unlikely LE unlikely LE likely LE very likely LE very likely
(95% ClI: 0-8%) (95% Cl: 5-21%) (95% Cl: 79-95%) (95% Cl: 93-100%) (95% Cl: 91-100%)

LiuD, etal.O Heart. 2018; 5:e000803 / 2
Ilub, eta pen nea e Sonofl




Rev Esp Cardio. 2015, 68 (1)

Tabla 3

Ejemplos de signos vy sintomas que ortentan a diagndsticos especificos (modificado

de Rapezzi et al®)

Dificultades en ¢l aprendizaje, retraso
mental

Signos y Sintomas Asociados

= Enfermedades mitocondriales

= Sindrome de Noonan/ LEOPARD/
Costello

* Enfermedad de Danon

Sordera neurosensorial

* Enfermedades mitocondriales
(sobre todo con diabetes mellitus)

* Enfermedad de Anderson-Fabry

* Sindrome LEOPARD

Dc(;ctos de vision

Trastorno de la marcha

Parestesia/alteraciones sensoriales/
dolor neuropdtico
Sindrome del tianel carpiano

Debilidad muscular

Prosis palpebral

Lentigos/manchas calé con leche

Angioqueratoma, hipohidrosis

= Enfermedades mitocondriales
(enfermedad de la retina, atrofia
del nervio Optico)

= ATTR (opacidades vitreas como bolas
de algoddn)

* Enfermedad de Danon (retinitis
Mgmentosa)

* Enfermedad de Anderson-Fabrey

(cataratas, opacidades cormeales)

= Ataxia de l'ncdrc‘ch
= Amiloidosis
= Enfermedad de Anderson-Fabry

* ATTR (sobre todo i os bilateral
v on varones)

= Enfermedades mitocondriales
= Enfermedades de depdsito

del gluchgeno
* Murtaciones FHL1
= Ataxia de Fredreich
= Enfermedades mitocondriales
= Sindrome de Noonan/ LEOPARD
= Distrofia miotdnica

. Sl_ndromc_ _dg__lEQ!fl_\_RU/Nooc_:_an
= Enfermedad de Anderson-Fabry

—
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éQué dicen la Guias?

@ ESC “Recommends the systematic determination of alpha-

European Society

ocadoioy  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

e

v E‘:‘:G:M"m (Genes associated with HCM phenocopies may be included in first-tier genetic testing if there
is clinical suspicion based on phenotype evaluation of a systemic disorder, including
PRKAGZ (glycogen storage disease), LAMF2 (Danon ::Iisease),’13 GLA (Fabry diseaasra},?’gI
transthyretin amyloid cardiomyopathy, and disease genes related to RASopathies. In some
circumstances, the genetic test result may alter the management of the index case, such
as enzyme replacement therapy in patients with Fabry disease or more aggressive clinical
management of patients with Danon disease.

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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Next Generation Sequencing (NGS)

Panel de Miocardiopatia Hipertrofica 17 genes

.............................................

= Nuestro panel basico para MCH se encuentra indicado como primera aproximacion diagnéstica ante la sospecha clinica de MCH.
« Incluye los 9 genes sarcoméricos principales que se han asociado a la enfermedad y a su vez, consta de 8 genes asociados a
enfermedades cuya presentacion clinica puede ser indistinguible de la MCH clasica (fenocopias).

ACTC1 FLNC LAMP2 MYH7 MYL3 PLN PRKAG2 PTPN11 TNNC1 TNNI3 TNNT2 TPM1 TTR
DES GLA MYBPC3  MYL2
Panel Ampliado de Miocardiopatia Hipertrofica 104 genes

------------------------------

Incluye tanto los genes sarcoméricos principales como todas las fenocopias de la enfermedad, y genes secundarios y candidatos
que surgen de una revision sistematica de la literatura. Se encuentra indicado cuando:

« El estudio con el panel basico es negativo y existe un fenotipo claro de MCH, ya que aumenta el rendimiento diagnéstico.
» En caso de detectar fenotipos severos o asociados a sindromes y otras enfermedades genéticas raras.
« Si se pretende realizar un estudio genético exhaustivo de esta patologia, ya que es el panel mas completo del mercado para MCH.

ACTC1  MYL3 TTR AGPAT2  CAV3 DLD FXN KRAS MRPL44  NF1 SHOC2  TMEM70 KCNJ8*
DES PLN AARS2  ANK2 COA5 DSP GAA LD83 MRPS22  NRAS SLC22A5 TRIM63  KLF10°
FLNC PRKAG2 ACAD9  ANKRD1 COA6 ELAC2  GFMI1 LIAS MTO1 OBSCN  SLC25A3 TSFM LMNA*
GLA PTPN11  ACADVL ATPSE  COQ2  FAH GLB1 LZTR1  MYH6  PDHAT  SLC25A4 TIN MURC*
LAMP2 TNNC1 ACTA1 ATPAF2 COX15 FHL1 GNPTAB  MAP2K1  MYOM1 PHKA1 SOS1 veL MYLK2*
MYBPC3 TNNI3  ACTN2  BRAF COX681  FHL2 GUSB MAP2K2 MYOZ2 PMM2  SURF1  BAG3*  OBSL1*
MYH7  TNNT2  AGK BSCL2  CRYAB  FHOD3  HRAS MLYCD  MYPN  RAF1 TAZ CASQ2*  PDLIM3*
MYL2 TPM1 AGL CALR3  CSRP3  FOXRED1 JPH2 MRPL3  NEXN sCo2 TCAP IDH2* RYR2"

Ampliacion de estudio: Otros paneles que incluyen los genes de miocardiopatia hipertrofica -y

» Panel General de Miocardiopatias » Panel General de Arritmias Cardiacas * Panel General de Enfermedades

[173) [218] Cardiovasculares [380]
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Respuesta Cardiolégica a la TRE

Motwani et al Mol Genet Metab 2012;10/(1.2):197.202 Changes in ECM R i . .
eduction in cardiac

endothelium storage of GL3
Eng etal, N Engl I Med 2001;354(1):916;
Thurberg et al Circulation 2009;119(19):2561 /

e

Impaired function

Improvements in LVWT and function
; (01108710074 Hypertrophy
Germain et al, Genet Med 2019;21(9):1987-1997; - Changes In funcion

Improvement in LVM > in men on ERT

before the age of 40 years than older
Germain DP, et al. Genet Med. 2013 Dec 15; 15(12): 958-65

{Sphingolipid

MV regurgitation
AV regurgitation Abnormal vasoregulation :
Increased small vessel occlusion—— |mprovements in diastolic and
Improvements in EKG a/ylsntlgHC |f:¢j |nﬁf:\:)?7(xn J48(12):1186 7
¢ aldek S, et a ng o 35 2): ’

(PQ interval, P-wave duration, QTC) Fibrosis - changes in ECM Weidemann I, et al Circulation, 2003;108(11):1299 301
Ing et al. N Engl | Med 2001;354(1):9 16 Conduction abnormalities
Motwani et al Mol Genet Metab 2012;107(1 2):197 202 Electrophysiological remodeling

Increasing time on ERT over 5 years was associated with decreasing incidence rates of severe events, despite patient aging

Ortiz a, et al. ) Med Genet 2016; 53(7); 495-502 °
e Sanofi




Efecto de la TRE sobre el depdsito, la inflamacidn e hipertrofia
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Nordin S, et al. Circ Cardiovasc Imaging. 2019 Dec; 12(12): e009430.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6924943/

Evaluaciéon y Seguimiento Cardiolégico

Cardiaco

Tensian Arterial (TA) v Frecuencia
cardiaca (FC).

Cada visita clinica.

Electrocardiograma y
Ecocardiograma.

Anualmente (o antes, segun criterio clinico
en relacion al grado de dano).

Holter 24hs o 48hs.

Anualmente (mayor o menor frecuencia
seglin contexto y criterio clinico).

No recomendado en nifos (solo casos
puntuales).

MRI cardiaca con Gadolinioy conT1
mapping.

Basal en adultos =25 afos (ante sospecha

o evidencia de progresion de enfermedad).

Cada 2 anos o segun criterio.
Mo recomendado en nifos (solo en casos
puntuales).

Péptido natriurético cerebral

Anualmente en Bradicardia o
miocardiopatia.

No recomendado en nifos (solo casos
puntuales).

Revista Nefrologia Argentina | ISSN 2591-278X | Afio 2018 | Edicidn Junio | Vol. 16 | Nro. 2

e SONOS

Doppler Tisular @
Strain y Strain Rate @

Implanted Loop Recorder @
RMC multiparamétrica @

Troponina @



Mensaje para llevarse a casa

* La cardiopatia Fabry amerita una evaluacion cuidadosa, pues el
diagnostico oportuno conlleva a tratamiento temprano con mejor
pronostico

* Las técnicas avanzadas ecocardiograficas ayudan a hacer el
diagnostico diferencial entre la cardiopatia Fabry y el resto.

* El doppler tisular y el strain nos muestran compromiso cardiaco
previo al desarrollo de HVI y de |a caida de |la FEy

* Estratificacion y prediccion de riesgo de eventos
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Mensaje para llevarse a casa (cont.)

 Ambas técnicas y en particular el Eco son utiles para monitorear el
desarrollo de la cardiopatia Fabry, decidir el momento de incio del
tratamiento y monitorear resultados

* El uso del loop recorder implantable, ha demostrando ser una
herramienta util para diagnosticar arritmias severas que obligan al
cambio de estrategia terapéutica, en particular en los pacientes con
cardiopatia avanzada.

* Importancia de los biomarcadores

e Sanofi
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Recognition of pre-hypertrophic cardiac involvement in Fabry Disease
based on automated electrocardiographic measures

* Control: 1496 (57.4% hombres, S i i '
edad: 37.4 + 13 afos) prampl  SwIl. Sia emo 161 sss o3 <ocoor
¢ Fabryl LVH (_) 142 (37'3% hombresl P area V1 igé'lig:iég A%E: - %1'5;5 - 024 <0.0001
edad: 41.5 + 18 aios) 700 17s
* 429 mediciones/pacientes fueron incluidos cuoronvs 520 38 om 33 w0z ooow
en un analisis paso a paso wsaxs  Taw7e  see w2 171 1301 024 oooon
* Se identificaron 9 parametros que e owrm sl aa
permitieron discriminar a ambos grupos con i dod o3
una sensibilidad: 64% y una especificidad de SRR '
97% S'T\;Eg Amp 2—21.:393?1;332 ;ﬁ?:j; 759 ig:é 1870 o441 DS
Namdar M, et al. IntJ Cardiol 2021 Sep 1;338:121-126 °
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