Kardiologie

Austrian Journal of Cardiology
Osterreichische Zeitschrift fir Herz-Kreislauferkrankungen

Kongressbericht: SOPHIA-Studie [

: Homepage:
beim Jahressymposium der SSIEM zu == www.kup.at/kardiologie ==

Friiherkennung von Organschaden (O 1Ty e e

Morbus Fabry prasentiert: Mehrzah mit Autoren-
aller Patienten mit Morbus Fabry und Stichwortsuche
weist bereits im Frithstadium der
Erkrankung Anzeichen von
Myokardfibrose auf

Fisch S

Journal fir Kardiologie - Austrian
Journal of Cardiology 2017; 24

(9-10), 228

\\\\\

EEEEEEEE
OOOOOOOOO

- v Offizielles Organ des
S

" Osterreichischen Herzfonds

E - 0 ACVC
-] Association for .
- Acute CardioVascular Care In.Kooperatlon
b= mit der ACVC
Indexed in ESCI
part of Web of Science Indexed in EMBASE

Krause & Pachernegg GmbH - Verlag fir Medizin und Wirtschaft » A-3003 Gablitz

P.b.b. 02Z031105M, Verlagsort: 3003 Gablitz, Linzerstrale 177A/21 Preis: EUR 10,—-


https://www.kup.at/kardiologie


Veranstaltungskalender

Hybrid-Veranstaltungen
der Herausgeber des
Journals fur Kardiologie

Finden Sie alle laufend aktualisierten Termine
auf einem Blick unter

www.kup.at/images/ads/kongress.pdf


https://www.kup.at/images/ads/kongress.pdf

For personal use only. Not to be reproduced without permission of Krause & Pachernegg GmbH.

Kongressbericht:

SOPHIA-Studie [1] beim Jahressymposium der SSIEM*
zur Friherkennung von Organschaden bei Morbus Fabry prasentiert:
Mehrzahl aller Patienten mit Morbus Fabry
weist bereits im Fruhstadium der Erkrankung
Anzeichen von Myokardfibrose auf

Die mangelhafte Aktivitit der a-Galac-
tosidase A bei Patienten mit Morbus Fa-
bry fiihrt zu einer Akkumulation von
Glykosphingolipiden (insbesondere von
Globotriaosylceramiden, Gb3) in Zel-
len im gesamten Organismus. Dies fiihrt
zu Organschédden und friihzeitigem Tod.
Morbus Fabry manifestiert sich {ibli-
cherweise in der Kindheit/Adoleszenz.
Minner sind deutlich héaufiger betrof-
fen. Im Krankheitsverlauf treten bis zur
50. Lebensdekade schwere renale, kar-
diale und ZNS-Schiden auf [2]. Die Eu-
ropdischen Guidelines schlagen einen
moglichst frilhen Beginn einer Enzym-
ersatztherapie (EET) vor. Der Beginn
einer EET im frilhen Krankheitsstadium
zeigt — dafiir besteht Evidenz — klinisch
deutlich bessere Ergebnisse als ein The-
rapiebeginn erst bei fortgeschrittener
Erkrankung [3].

Zu den therapeutischen Herausforde-
rungen bei Morbus Fabry zidhlen das
hiufig heterogene Krankheitsbild, ein
spéter Krankheitsbeginn, der oft milde-
re Verlauf bei Frauen [4, 5] sowie eine
spitere Entstehung kardialer und rena-
ler Schiden [6-8].

Die SOPHIA-Studie (The Sophisticated
Assessment of Disease Burden in Pa-
tients With Fabry Disease) wurde kon-
zipiert, um klinische und diagnostische
Assessments zur Friiherkennung von
Organschiden bei Morbus Fabry um-
fassend zu evaluieren. SOPHIA ist eine
prospektive, diagnostische Beobach-
tungsstudie, die zwischen Oktober 2010
und September 2013 in 7 Zentren in Bel-
gien, Didnemark, Finnland, Deutschland
und Schweden durchgefiihrt wurde.

“Quelle: Jahressymposium der Society for the
Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM),
6.-9. September 2016, Rom, Italien
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In die Studie wurden 35 Patienten ein-
geschlossen (29 Frauen, mittleres Alter
zur Baseline 45 Jahre), 30 Studienteil-
nehmer nahmen bis zur Zwolfmonatsvi-
site teil, 13 bis zum Studienende nach
24 Monaten. Drei Patienten beendeten
die Teilnahme aufgrund des Beginns
einer EET, 4 widerriefen ihre Zustim-
mung zur Teilnahme.

Die Patienten unterzogen sich einer
Cine- und Gadolinium-angereicher-
ten kardialen Magnetresonanztomogra-
phie (cMRT). ,Late Gadolinium En-
hancement” (LGE) wurde angewendet
um festzustellen, ob im linken Ventri-
kel Gewebeveridnderungen aufgetreten
waren, die auf eine Myokardfibrose hin-
weisen [9]. Ebenso wurde die Anzahl
der fibrotischen Anteile im linken Ven-
trikel untersucht. Zur Feststellung des
Fibrose-Schweregrades wurde das LGE
herangezogen, wobei eine LGE-Anrei-
cherung von Null keine Fibrose bedeu-
tet. Ein Wert von 2,5 weist auf milde
Fibrosesymptome hin, bei einem Wert
> 2,5 lag eine méBige Myokardfibrose
vor. Zur Baseline zeigten 11 Studien-
teilnehmer kein LGE, 22 (66 %) wa-
ren LGE-positiv. Bei 12 Patienten fand
sich eine leichte Myokardfibrose, bei 10
Teilnehmern war diese bereits fortge-
schritten.

Zur Bestimmung der Level der Fibrose-
Biomarker wurden Blutproben entnom-
men, die unter Blindbedingungen ana-
lysiert wurden. Die Untersuchungen in-
kludierten auch die Messung der Plasma
Globotriaosylsphingosine (Gb3).

Bei einem Grofiteil der unbehandelten
Studienteilnehmer mit milder Symp-
tomatik zeigten sich bereits Anzeichen
einer Myokardfibrose. Dies konnte ein
niitzlicher Parameter sein, um jiinge-

re Patienten, insbesondere Kinder, zu
testen. Plasma-lyso-Gb3 und kardiales
LGE sind sensitive Testverfahren zur
Fritherkennung von Morbus Fabry im
Frithstadium und sollten bei allen Pa-
tienten mit mildem Morbus Fabry an-
gewendet werden, um Organschiden
so friih wie moglich zu detektieren.
Eine solche Friiherkennung und die da-
raus resultierende Therapie konnte die
Krankheitsprogression verlangsamen.

Die Studie weist hinsichtlich der gerin-
gen Anzahl der Teilnehmerinnen und
Teilnehmer Limitationen auf. Die ange-
wendeten Untersuchungsmethoden und
Assessments waren allerdings differen-
ziert und sensitiv.
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