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: Въведение
  болесттанаFabry   -ерядкоХ свързанo рецесивнo 

        наруяение с недостигнализозомния ензимα
. галактозидаза

  Ензимният дефект     водидонатрупванена
globotriaosylceramide   ,  в няколкооргани включително

, ,  , ,  кожата бъбреците нервнатасистема роговица и
.сърцето
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Ангиокератома при пациент с болест на Fabry
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Изява на симптомите на Fabry



   Клинични симптоми и синдроми

      Обичайнозадълбочаващи сес напредванена
: възрастта

-Астено адинемичен

  Задухдоортопноя

, Сърцебиене палпитации

   Отоци подолни крайници



Морфологична и хистологична находка

Концентрична ЛК хипертрофия

Миоцитна хипертрофия с отлагане на 
перинуклеарни вакуоли с GL-3 в цитоплазмата



           :От физикалнотоизследванеССС

 /   Ритмична аритмична сърдечна дейност
 -/ -/Нормо брати тахикардия
     Усилени пулсации на сърдечния връх
 /   Ясни глухи сърдечни тонове
   2, Акцентуиран А
    Шумовена митрална инсуфициенция
   Артериална хипертония



ЕКГЕКГ

Типични ЕКГ критерии за ЛК хипертрофия в около 
60% от мъжете и 18% от жените. 

Волтажни критери за ЛК хипертрофия- лява ел. ос., индекс на Соколов> 35 mm
ST-T промени
Ритъмни нарушения- предсърдно мъждене/трептене
Проводни- скъсен PQ интервал, SA блок, АV блок, ЛББ, критерии за МИ
Синдром на болния синусов възел



ЕКГ критерии за ЛКХЕКГ критерии за ЛКХ

Linhart A, Palecek T, Bultas J, Ferguson JJ, Hrudova J, Karetova D, Zeman J, Ledvinova J, Poupetova H, Elleder M, 
Aschermann M. New insights in cardiac structural changes in patients with Fabry's disease. American heart journal. 
2000;139(6):1101-1108



Високочестотно ЕКГ при пациент сВисокочестотно ЕКГ при пациент с  
FabryFabry



 ЕХОКГЕХОКГ

  КонцентричнаЛК хипертрофия
    Митралнаинсуфициенция от органичентип







Sv. Tsonev, E. Manov, N. Runev,
 R. Shabani, T. Donova, E. Paskalev

Медицински университет- СофияМедицински университет- София



 :Цел        Дасеизследват морфологичниифункционални
      Fabry  2D-промениприпациентис болест на чрез

   Tissue Doppler Imaging (TDI). ЕхоКГ и
  :Материал иметоди     В България имаобщо

 23      идентифицирани пациентис болесттанаFabry,  от
  - 12: коитоналечение

    6   от тях
      (4   2 ,   19-60 )мъжеи жени навъзраст години
      с хистологичнопотвърденихрониченгломерулонефрит
и

     . запазенабъбречнафункция саучаствали
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      Четиримапациенти са имали добре контролирани
     ,  и третирани в съответствиес препоръките артериална

 ( ),хипертония АХ
 2      страдат от бронхиалнаастмаи
1    . от полиартрит и ангиокератома

      , : M-Всички пациенти са били подложени на ЕКГ ТТЕ
mode, 2D- ,   TDI.ЕхоКГ доплери
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Млад мъж на 25г. с Fabry 
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Резултати 
        В групатанашесттеоценяванипациентиЕхоКГ находка

     : можедасеобобщикактоследва

  ,   ,    Всичкиот тях независимоот пол възраст исъпътстващи
,     (LV)  заболявания саималилекалевокамерна хипертрофия

(     - 12.4 mm; среднадебелинамеждукамернатапреграда
    - 12.0 mm)    дебелинаназаднатастена ифракция на

  LV (EF,  61% ) изтласкванезапазена средно

  LV       Анормалнорелаксация еустановеносамоприпациентис
  LV  AHхипертрофия на и
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Parameter e` a` s` 
Average velocity of 
the lateral mitral 
annulus (cm/s) 

 
4.1 

 
0.94 

 
1.41 

Average velocity of 
the medial mitral 
annulus (cm/s) 

 
3.05 

 
1.99 

 
1.29 

 

При всички 6 пациента се установява намален 
longitudinal strain (GLS, средно -6%). 

Средните пикови скорости на медиалния и латералния 
МК пръстен, оценени чрез TDI също са намалени:  



:Заключение

     Fabry disease  При всичкиизследванипациенти с и
  LVEF    запазена глобална се установяват значимо

 GLS       редуцирани и средни скорости на медиалния и
  . латералнияМК пръстен

         Тези находки може да са маркери на ранно
 .     миокардноувреждане
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Заключение
      Fabry  Оценката при пациенти с болестта на се

  нуждае от пo-       разширени параметри от ЕКГ и ЕхоКГ
.   ,     изследването Това е необходимо за ранно откриване

  . таргетното органно увреждане

      -   Необходима е дигитална база данни за по добро и
 ,   . ранно разпознаване лекуване и проследяване

       Налице е ясна необходимост да се идентифицират
EXELLENCE ,    центрове където пациентите с Fabry  ще

   ,   . подлежат на обстоен преглед лечениеи проследяване
    Мултидисциплинаренподходезапредпочитане
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