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Paziente, 59 anni

• Diabete mellito tipo 2

• Iperuricemia

• Pregressa appendicectomia

• Non precedenti cardiologici di rilievo



Ricovero

• Stroke ischemico in sede fronto-insulare destra e in
sede parietale destra da subocclusione trombotica
del tratto M2 medio-prossimale dell’a. cerebrale
media destra

• Esecuzione di ecocardiogramma



Ecocardiogramma



Ecocardiogramma



Prima visita cardiologica 

• Riferito benessere soggettivo, CF NYHA I

• PA 130/80

• EO: toni validi e ritmici, pause libere, al torace mv 
presente in tutti i campi, non rumori aggiunti, non 
edemi declivi

• Terapia domiciliare: ASA 100 mg, Sertralina 50 mg, 
Metformina 500 mg + 1000 mg, Febuxostat 80 mg, 
Atorvastatina 20 mg. 



Elettrocardiogramma



• Holter ECG: RS fc 45/130/70 bpm, frequenti
BESV isolati, due coppie, una tripletta e un run di
5 battiti; rari BEV isolati, una coppia.

• EE: Hb 16.1 g/dl, PLT 1930000/mmc, GB
7340/mmc, Creatinina 1.18 mg/dl, eGFR 63.1
ml/min, Acido urico 4.7 mg/dl, Hb glicata 8.2%,
NTproBNP 252 pg/ml, TnT 13 ng/l, funzione
tiroidea nei limiti

• Immunofissazione su siero ed urine negativa



Indicazione a posizionamento di Loop recorder
e ad esecuzione di RMN cardiaca….



RMN cardiaca



RMN cardiaca



Quindi…

Quadro di ipertrofia associato a valori bassi di T1 nativo e al pattern di 
enhancement: quadro di patologia da accumulo, in particolare 

Malattia di Fabry



Studio delle alterazioni enzimatiche e genetiche



Malattia di Fabry
• Malattia da accumulo lisosomiale X-linked

• Incidenza: 1:476000 – 1:117000 nella popolazione generale

• Mutazione gene GLA → ↓ attività alfa galattosidasi A→ accumulo di
Gb3 e lyso-Gb 3 intracellulare

Germain, D.P. Fabry disease. Orphanet J Rare Dis 5, 30 (2010)

Forma classica

attività enzimatica 
assente/severamente 

ridotta (<1%)
 → insorgenza dei sintomi 

nell’infanzia

attività enzimatica residua 
→ variante cardiaca 

(p.N215S: prevalente in Nord 
America e in Europa)

Forma late onset



Pieroni, M, Moon, J, Arbustini, E. et al. Cardiac Involvement in Fabry Disease: JACC Review Topic of the Week. JACC. 2021 Feb, 77 (7) 922–936.

Red Flags



Diagnosi

Pieroni, M, Moon, J, Arbustini, E. et al. Cardiac Involvement in Fabry Disease: JACC Review Topic of the Week. JACC. 2021 Feb, 77 (7) 922–936.



Terapia

aAgalsidase beta is also available as Fabagal6 in South Korea; Fabagal is also dosed at 1 mg/kg EOW. 

EOW, every other week; PI, prescribing; information; SmPC, summary of product characteristics.

3. Fabrazyme SmPC. 4. Replagal SmPC.  5. Miglastat SmPC. 6. Elfabrio SmPC



Ricovero

• Al monitoraggio remoto evidenza di BAV totale parossistico in 
paziente sintomatico per vertigini e dispnea

• Impianto di pacemaker bicamerale



Conclusioni
• M. di Fabry: rara

• Fenotipo ipertrofico

• Terapia

• Il paziente…e non solo!

Schema.drawioSchema.drawio
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