
Thickened LV 
with Dysfunction

רונן בארי' פרופ
מנהל היחידה לקרדיולוגיה אבחנתית

מערך הלב
עין כרם" הדסה"האוניברסיטאי ביהח



ספיקת לב-עם חסם עלייתי חדרי ואי50בן 

ל  "אין נסיעות לחו. מעשן כבד. מטופל בקנביס. PTSD, ברקע יתר לחץ דם. ל"גמלאי צה, 50בן ▪
.  לאחרונה

,  פריפריתנוירופתיה, ירודססטולילב עם תפקוד ק"אס, 70-בת כ-אם. מוצא תימני: משפחה▪
קרדיומיופתיה עם  -שני דודים מצד האם. CRFעם 61נפטר בגיל -אב. פרוטאינוריה
.  מושתל קוצב-אח. דפיברליטור

RAMIPRILמטופל ב ▪

. אקו מדווח כתקין. DDDהושתל קוצב . עם סינקופהCAVB-47בגיל ▪

-30%אקו חוזר עם מקטע פליטה של . פניות חוזרות לחדר מיון באזור מגוריו עם גודש ראתי▪
.  באלדקטוןהוסף טיפול . צנתור כלילי תקין. ללא פרטים נוספים40%

▪NT-PRO BNP =740, No monoclonal light chains, 









Echo Predictors of Diseases in Myocardial Thickening 

Hoigné Ph. et al .Int J  Cardiol 2006; 111(3): 413-422



Typical Echo Features of Infiltrative Cardiomyopathies



Right heart catheterization 

▪ PCW - 18 mmHg

▪ EMB - yellowish gross appearance. 



MRI



MRI DD of Myocardial Thickening

Burrage MK and Ferreira VM. Current Heart Failure Reports (2020) 17:192–204



CMR in a patient with Fabry disease.

LGE T1 T2

Dudley P, Garg R, Friedrich MG (ed.), in John Camm AJ et al (eds), The ESC Textbook of Cardiovascular Medicine, 3 ed. (Oxford, 2018; online edn, 

ESC Publications, 1 Oct. 2020), accessed 15 Apr. 2023



פתולוגיה







Electronic Microscopy



תשובה גנטית

GLAאובחנה מוטציה בגן ▪

▪ALPHA GALACTOSIDASE DEFICIENCY

▪FABRY



Anderson Fabry’s Disease

▪ Second most common glycosphingolipid storage disorder (after Gaucher disease) with 
birth frequency of 1 in 100 000

▪ Deficiency of X linked α-galactosidase (GLA), with accumulation of uncleaved
glycosphingolipids in the lysosomes, predominantly globotriosylceramide (Gb3) causing 
engorgement of cells, tissue hypertrophy, and eventually cell death and organ failure

▪ Deposits are prominent in the endothelium and the media of small vessels, renal tubules 
and glomeruli, cardiac muscle and conducting fibers, autonomic ganglia, and in specific 
cortical and brain stem structures.

▪ Most significant symptoms are renal failure, cardiomyopathy, and multiple 
cerebrovascular accidents (CVAs)



Pathophysiology of Fabry’s Disease

Pieroni et al. J Am Coll Cardiol (2021);77(7):921-8 



Red Flags in Fabry’s Disease

Pieroni et al. J Am Coll Cardiol (2021);77(7):921-8 



Diagnosis of Fabry’s Disease

Pieroni et al. J Am Coll Cardiol (2021);77(7):921-8 



Evolution of Cardiac Involvement in Fabry’s Disease



MRI Evolution of Fabry’s Disease

Nordin S et al. Am Coll Cardiol Img 2019;12:1673–83



Therapies for Fabry’s disease

Pieroni et al. J Am Coll Cardiol (2021);77(7):921-8 



מהלך

CRTD-שודרג ל. SGLT2מעכבי , MRA, באנטרסטוהוחל טיפול ▪

 Fabrazymeהחל טיפול ב ▪

חזר לעבודה מלאה,ספיקת לב -ללא תלונות של אי▪





סיכום

יכולה להתבטא  . שאינה נדירה-Xבתאחיזה לכרומוזום –היא מחלת אגירה FABRYמחלת ▪
ויכולה להיות מבוטאת  ( Xשל כרומוזום באינקטיבציהבתלות )אך גם בנשים , בגברים

במערכות רבות בגוף

HFrEFובהמשך , הפרעות קצב והולכה, בלב  יכולה להתבטא כהיפרטרופיה של החדרים▪

ואנליזה גנטית היא  , MRI-אבל הסימנים החד משמעיים הם ב, סימנים עדינים באקו הם רמז▪
הכרחית

רלוונטיםוהסקירה המשפחתית במקרים , למחלה יש טיפול ולכן חשוב האבחון המוקדם▪
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