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Cardiopatía Fabry

Imágen propiedad del Dr. Cabrera con autorización de pacientes

• Síntomas

• Hipertrofia ventricular

• Insuficiencia Cardiaca

• Infarto de miocardio

• Arritmias

• Muerte prematura



¿Existe algún diferencia en el compromiso cardiaco entre las 
formas clásica y las cardíacas?
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Pronóstico de la Variante Cardiaca N215S

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



Electrocardiograma

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



Female (MG) 45 ysMale (OM) 53 ys

Male (RW) 43 ys

Female (MG) 51 ys



Características del ECG en la cardiopatía Fabry

• 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

• n:17 ➔ QTc<440mseg + (Intervalo PQ-duración de la onda P en DII) <40mseg ➔
Sens.: 100% y Especif.: 99% 4

• N: 150 ➔ Los parámetros electrocardiográficos no son adecuados para 
estratificar la cardiopatía Fabry. La falta de alteración del ST-T parece excluir la 
presencia de realce tardío en la RM cardiaca 5

• N=95 (50 mujeres) ➔ el reemplazo fibroso es responsable de las anomalidades 
en la repolarización 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 Unpublished data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. Krämer J, et al. JIMD Reports 2015 pp 19-28
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Modelo de Evolución Fenotípica de la Cardiopatía Fabry

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



Cardiac Phenotype of Prehypertrophic Fabry Disease

Nordin S, et al. Circ Cardiovasc Imaging. 2018;11:e007168

n:100     39±15 años    19% hombres 



Predictors of Clinical Evolution in Prehypertrophic Fabry Disease

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

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.

N= 44 HVI(-)

Edad: 35.7±14.5 años

Mujeres: 68.2%



Parámetro Electrocardiográficos

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



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



Loop Recorder Implantable



Ecocardiograma

Imágenes propiedad del Dr. Cabrera
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Etiología de las Miocardiopatía Hipertróficas
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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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Geometría Ventricular Izquierda cohorte Argentina
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Concentric Eccentric Concentric Remodeling Asimetric

Females (34%) Males (49%)

Datos Dr. Cabrera, no publicado
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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
Toro R, et al. International Journal of Cardiology.

Velocidades Sa,Ea y Aa lateral y septal ➔ reducidas

Cocientes:  Ea/Aa disminuido y E/Ea aumentado

Tiempo de contracción isovolumétrica <<105 msec➔
detección preclinica de CF (S:100%, E: 91%)

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



Strain y Strain Rate
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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
Esposito R,et al. Echocardiography. 2019; 36: 1273–1281

• Detección de disfunción sistólica y diastólica con la técnica de 
speckle-tracking 

• El strain longitudinal, circunferencial y radial están reducido en
estadios pre-HVI

• El strain longitudinal de los segmentos basales están afectados aún
con espesor parietal normal

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

• Pérdida de gradiente de strain base-apex
• Reducción del strain subepicárdico
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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/


Algoritmo para Predecir la Presencia de Realce Tardío en la RMC

Liu D, et al. Open Heart. 2018; 5:e000803
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Signos y Síntomas Asociados

Rev Esp Cardio. 2015, 68 (1)
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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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Next Generation Sequencing (NGS)

Health in Code, 2017  



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

• Las técnicas avanzadas ecocardiográficas ayudan a hacer el 
diagnóstico diferencial entre la cardiopatía Fabry y el resto. 

• El doppler tisular y el strain nos muestran compromiso cardiaco 
previo al desarrollo de HVI y de la caída de la FEy

• Estratificación y predicción de riesgo de eventos

Mensaje para llevarse a casa
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• Ambas técnicas y en particular el Eco son útiles para monitorear el
desarrollo de la cardiopatía Fabry, decidir el momento de incio del 
tratamiento y monitorear resultados

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

• Importancia de los biomarcadores

Mensaje para llevarse a casa (cont.)
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• Control: 1496 (57.4% hombres,                     
edad: 37.4 ± 13 años)

• Fabry, LVH (-) 142 (37.3% hombres,       
edad: 41.5 ± 18 años)

• 429 mediciones/pacientes fueron incluídos
en un análisis paso a paso

• Se identificaron 9 parámetros que 
permitieron discriminar a ambos grupos con 
una sensibilidad: 64% y una especificidad de 
97%

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

Namdar M, et al. Int J Cardiol 2021 Sep 1;338:121-126


