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Kongressbericht

Morbus Fabry - eine kardiologische Herausforderung

H. Leitner

Bis zu 6 % der Manner und 12 % der Frauen mit hypertropher Kardiomyo-
pathie unklarer Genese leiden unter einem nicht diagnostizierten Morbus
Fabry [1, 2]. Nahezu alle Patienten entwickeln im Laufe ihres Lebens pro-
gressive kardiale und kardiovaskulare Veranderungen. In altersunabhangigen
Querschnittsuntersuchungen zeigten sich kardiale Veranderungen bei bis zu
69 % der Patienten [3]. Sie stellen eine der wesentlichsten Todesursachen beim
Morbus Fabry dar [4]. Im Rahmen eines Expertenmeetings der Firma Shire
diskutierten Kardiologen aus ganz Osterreich (iber Pathologie, Pathophysiolo-
gie sowie die bildgebende Diagnostik kardialer Manifestationen des M. Fabry.

Der Morbus Fabry ist eine X-chromo-
somal vererbte Erkrankung und zdhlt
zur Gruppe der lysosomalen Speiche-
rerkrankungen (LSD), die durch einen
gestorten Abbau von Lipiden charakteri-
siert sind. M. Fabry wird durch eine oder
mehrere Mutationen des GLA-Gens
verursacht, das sich auf dem X-Chromo-
som befindet und das lysosomale Enzym
a-Galaktosidase A enkodiert. Dieses
Enzym ist fiir den Abbau einer Fettsub-
stanz, das so genannte Globotriaosylce-
ramid (Gb3), verantwortlich. Patienten
mit Morbus Fabry leiden unter einem
Mangel an a-Galaktosidase A. Dieser
Mangel fithrt zu einer Ansammlung von
Gb3 in den Korperzellen. Die Ansamm-
lung von Gb3 beginnt bereits vor der Ge-
burt und hat eine tiefgreifende Wirkung
auf die Zellfunktion. Die fortschreitende
Akkumulation von Gb3 und ihres was-
serloslichen Substrates Lyso-Gb3 fithrt
zu einer Reihe von Symptomen, die vie-
le Organe betreffen, einschliefilich Herz,
Nieren und Gehirn.

Frither ging man von einer Inzidenz des
M. Fabry in der Gesamtbevolkerung
von 1:117.000 aus [5]. Aktuellere Daten
aus Neugeborenen-Screenings sprechen
jedoch von einer geschitzten Inzidenz
von Mutationen, die im Verdacht stehen,
mit M. Fabry assoziiert zu sein, zwischen
1:3.000 und 1:7.000 [6, 7].

Prof. Christoph Kampmann, Leiter der
Sektion Padiatrische Kardiologie an der
Universitatsklinik Mainz (D), betont die
Wichtigkeit, M. Fabry zu diagnostizie-
ren: ,Wenn wir einen Patienten diagnos-
tizieren, der am Ende der Erkrankung

Quelle: Advisory Board: Fritherkennung von
kardialen Manifestationen bei Morbus Fabry.
6. Juni 2018, Salzburg.
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steht, ist es sinnvoll, dessen familidrer
Konstellation nachzugehen, um eben-
falls betroffene Familienmitglieder zu
finden, die sich eventuell noch in einem
klinisch besseren Zustand befinden.“ So
berichtet der Experte, dass hinter einem
Index-Patienten mit M. Fabry aufgrund
des X-chromosomalen Erbgangs in Eu-
ropa ca. 4,4 weitere Patienten stehen.

Ein Fall von
~Klassischem” M. Fabry

Anzeichen und Symptome fiir Morbus
Fabry treten bereits im frithen Alter,
etwa ab dem zweiten Lebensjahr, auf
und schreiten im Laufe des Lebens fort.
Trotz Auftretens der ersten Symptome
bereits im Kindesalter wird die Erkran-
kung héufig erst wesentlich spater dia-
gnostiziert. So beschreibt Kampmann
den ,klassischen® Fall eines ménnli-
chen Fabry-Patienten. Der Patient war
bei Diagnosestellung 39 Jahre alt, hatte
eine hypertrophe Kardiomyopathie und
seit zumindest 18 Jahren fiir M. Fabry
klassische Symptome wie Hautldsionen,
Fatigue-Symptomatik, Anhidrose und
verlangsamten Puls. Kampmann betont
jedoch, dass solch ,klassische® Fabry-
Patienten eher selten zu sehen sind und
Patienten, die eine spezifische Mutation
tragen, die fiir organspezifische Verin-
derungen verantwortlich sind, deutlich
héufiger auftreten.

Im EKG des Patienten zeigen sich Fabry-
typische Verdnderungen wie Repolarisa-
tionsstérungen, massive Veranderungen
der T-Wellen, ein kurzes PR-Intervall
sowie eine linksventrikuldre Hypertro-
phie (LVH). Kampmann erklért, dass
die Repolarisationsstorungen bei diesen
Patienten viel spéter als die LVH auftritt
und meist in den Ableitungen Vs und

Vs beginnt. ,Das ist mit an Sicherheit
grenzender Wahrscheinlichkeit mit der
Ausbildung der Fibrose im Bereich der
posterioren Wand des linken Ventri-
kels assoziiert®, so Kampmann. In der
Echokardiographie des beschriebenen
Patienten zeigte sich eine ausgeprigte
biventrikuldre Hypertrophie mit Wand-
dicke von 22 mm. Die meisten Patienten,
rund 80 %, haben jedoch weniger stark
ausgepragte LVH mit Wanddicken zwi-
schen 11 und 16 mm.

In der Niere sind Gb3-Ablagerungen in
den Endothelien des Glomerulums, in
den Mesangiumzellen, den Zellen im
Interstitiums und in den Podozyten das
fithrende Zeichen des M. Fabry. Kamp-
mann betont jedoch, dass diese nicht
pathognomonisch sind, da auch be-
stimmte Medikamente, wie etwa Ami-
odaron, den lysosomalen Stoffwechsel
beeinflussen konnen und daher den Pa-
tienten mit M. Fabry nicht verabreicht
werden sollten.

Der von Kampmann vorgestellte Pa-
tient erhdlt seit nunmehr 10 Jahren eine
Enzym-Ersatztherapie (ERT) mit Agal-
sidase alfa. Zusitzlich bekommt er einen
ACE-Hemmer, einen Betablocker, Spiro-
nolacton sowie Gabapentin und wurde
mit einem Herzschrittmacher versorgt.
Die Kombination dieser Mafinahmen
hat dazu gefiithrt, dass die LV-Masse
reduziert, die Herzfrequenz angehoben
und die Belastbarkeit gesteigert werden
konnten. ,Wir miissen diesen Patien-
ten neben der Enzym-Ersatztherapie
auch alle anderen Therapieformen, sei
es gegen die Herzinsuffizienz oder die
Hypotonie, anbieten’, zieht Kampmann
ein Fazit.

Pathologie und
Pathophysiologie

Der M. Fabry ist eine Erkrankung mit
progredienter Pathologie (Abb. 1) [8].
Beim klassischen Phanotyp stehen in
frithen Phasen neurologische Sympto-
me wie Schmerz, gastrointestinale (GI-)
Symptome aufgrund der Dysregulation
des autonomen Nervensystems, Hypo-
hidrose, Hitze- bzw. Kilteempfindlich-



keit im Vordergrund, wodurch es zu
Einschrankungen der Lebensqualitit
kommt. Im weiteren Verlauf nimmt der
Grad an Gb3-Speicherung und Gewebs-
schidigung zu und es kommt in der 3. bis
4. Lebensdekade zu Spatkomplikationen
wie Niereninsuffizienz, kardiovaskula-
ren Komplikationen, Schlaganfall und
Tod.

Obwohl die Kardiomyopathie erst im
spateren Krankheitsverlauf manifest
wird, lassen sich bereits im Kindesalter
Storungen der autonomen Regulation
der Herzfrequenz nachweisen [9].
~Wenn Kinder frithzeitig mit Enzym-
Ersatztherapie behandelt werden, nor-
malisiert sich dies wieder [10] berichtet
Kampmann.

M. Fabry manifestiert sich aber auch am
Auge, vorwiegend in der Konjunktiva
und der Retina, deren Gefif3e bei Fabry-
Patienten eine charakteristische Schlén-
gelung zeigen. Des Weiteren konnen
Ablagerungen in den Gefiflen zur Bil-
dung von Aneurysmen fithren [11]. Hier
kommt es ebenso wie in den Arterien
des Gehirns zu Ablagerungen von Gb3
in der glatten Muskulatur. Im Gehirn ist
diese Dolidochoektasie wahrscheinlich
die Ursache fiir die Entstehung der zahl-
reichen ,White Matter Lesions“ (WML)
bei diesen Patienten [12].

Relativ frith im Krankheitsgeschehen
kommt es zu einer Pseudoatrophie des
Gehirns. So konnte mittels Diffusions-
Tensor-Bildgebung bei Fabry-Patienten
Mikroschidden in der weilen Substanz
nachgewiesen werden, noch bevor
WML in der konventionellen MRT
darstellbar waren [13]. Diese Atrophie
nimmt im Laufe des Lebens zu und kann
fiir die mit M. Fabry assoziierte Demenz
verantwortlich sein [14].

Die zerebro-renale
Verbindung

Chronische Niereninsuffizienz und
neurokognitive Veranderungen stehen
hiufig in einem Zusammenhang. Dieser
wird durch Erkrankungen der kleinen
Gefifle (,small vessel disease, SVD)
vermittelt, die sowohl in der Niere als
auch im Gehirn himodynamische Ahn-
lichkeiten aufweisen [15]. Klinische
Studien haben gezeigt, dass Marker
der Niereninsuffizienz, wie etwa die
geschitzte glomeruldre Filtrationsrate
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Spatkomplikationen

A Klinischer Zustand
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Abbildung 1: Progrediente Pathologie des M.

(eGFR), Priadiktoren fur SVD, WML,
stille Ischimien oder Mikroblutungen
sein kénnen. Diese Verdnderungen im
Gefaf3system tragen zur Entstehung
und zum Fortschreiten von kognitiven
Beeintrachtigungen, nicht nur von vas-
kuldrer, sondern auch von Alzheimer-
Demenz, bei.

Endotheliales Stickstoffmonoxid (eNO)
ist ein Schliisselregulator fiir die Funk-
tion der Gefiflwand und die kardiovas-
kuldre Homoostase. Fabry-Patienten
mit Kardiomyopathie, die einen gewis-
sen Polymorphismus im eNO Synthase-
Signaling aufweisen, haben eine grofiere
LV-Muskelmasseals Patienten, diediesen
Polymorphismus nicht haben [16]. Die-
ser Polymorphismus spielt jedoch nicht
nur beim M. Fabry eine Rolle, sondern
ist auch bei der autosomal-dominanten
polyzystischen Nierenerkrankung mit
einer rascheren Krankheitsprogression
assoziiert [17].

Gb3-Speicherung
und -Abbau

Von entscheidender Bedeutung fiir den
Abbau von Gb3 ist, wo es gespeichert
ist. Das Lysosom weist einen pH-Wert
von 4,5 auf, wihrend der pH-Wert des
Zytoplasmas 7,3 ist. Der Transport eines
Enzyms vom endoplasmatischen Reti-
kulum zum Lysosom erfolgt in einem
pH-neutralen Milieu und daher ist es
inaktiv. Aktiv wird das Enzym erst bei
einem pH-Wert von 4,5. ,,Befindet sich
das Abbauprodukt nicht mehr im Ly-
sosom, so kann ich es auch nicht mehr
erreichen, da das Enzym inaktiv ist. Bei
Patienten mit fortgeschrittenem Mor-
bus Fabry befindet sich ein erheblicher
Anteil des Gb3 auflerhalb des Lysosoms
und ist daher nicht abbaubar®, erklirt
Kampmann.

Fabry. Mod. nach [8]

Entscheidend fiir die zelluldre Homdoo-
stase ist der Stress, der auf das endoplas-
matische Retikulum (ER) ausgeiibt wird
[18]. Dieser Stress kann verschiedene
Ursachen haben, wie etwa die Ablage-
rung von Gb3 am ER oder ein fehlerhaft
gefaltetes Enzym. ,,So weifs man heute,
dass bei M. Gaucher, ebenfalls eine ly-
sosomale Speichererkrankung, dieser
Stress am ER fiir die Zellpathologie
verantwortlich ist®, so Kampmann. Fiir
die Niere bedeutet der Stress am ER
eine Veranderung der Podozyten sowie
apoptotische Prozesse im Bereich der
tubuldren Zellen.

So wie in der Niere lagert sich Gb3 auch
im Herzen an. Das Speicherprodukt
findet sich hier in den Koronararterien,
der glatten Muskulatur, der Adventitia
und auch den Schwannschen Zellen
[19].

Beim M. Fabry gib es zwei unterschied-
liche Verldufe: die klassische Verlaufs-
form und die sogenannten kardialen
Varianten. Besonders bei den kardialen
Varianten ist laut Kampmann auffillig,
dass sie keine Niereninsuffizienz entwi-
ckeln, die Diagnose wesentlich spater
als bei klassischen Verldufen gestellt
wird und dass sie bei Diagnosestellung
eine schwere Kardiomyopathie auf-
weisen. Eine residuelle Enzymaktivitat
bleibt bei diesen Patienten bestehen.
Bei diesen kardialen Varianten finden
sich massive Gb3-Ablagerungen in den
Myozyten, wahrend die Geféfie frei von
Gb3 sind [20]. ,Patienten mit einer
geringen residuellen Enzymaktivitét
haben eine geringere vaskuldre Kompli-
kationsrate als Patienten ohne Enzym-
aktivitat. Die geringe Enzymaktivitét
reicht jedoch offenbar nicht aus, um
auch somatische Zellen zu kldren®, sagt
Kampmann.
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Kardiale Fibrosierung

Die klassische Fabry-Kardiomyopathie
besteht aus einer Reihe von Kompo-
nenten wie der ,kompensatorischen®
Hypertrophie aufgrund des Zelltodes
auf der einen Seite und der ,kompen-
satorischen Hypertrophie aufgrund
einer Energiedefizienz. Dariiber hinaus
bestehen eine ,,defensive® Hypertrophie,
eine Fehlregulation von Autophagie und
Apoptose, Entziindungsprozesse, vasku-
lare endotheliale Beteiligung sowie eine
gestorte autonome Kontrolle [21, 22].

Die mit klassischem M. Fabry assoziier-
te Kardiomyopathie ist progredient und
korreliert mit der Mortalitit, wobei sie
bei Frauen spiter auftritt und langsamer
voranschreitet als bei Mannern [23]. Mit
Erhéhung der Wanddicke steigt auch
der Grad der kardialen Fibrosierung
[24]. Kampmann betont jedoch, dass
eine Wanddicke von 12 mm nicht gene-
rell als Grenzwert angenommen werden
kann, da vor allem Frauen auch bei ge-
ringeren Wanddicken bereits Fibrosen
haben konnen.

Chronische Schidigung des Myokards,
etwa bei Herzinsuffizienz, fithrt zur Aus-
schiittung von pro-inflammatorischen
Zytokinen und zur Hochregulation von
Biomarkern fiir Inflammation, oxidati-
ven Stress, extrazellulires Matrix-Remo-
deling, Myozyten-Schiden und -Stress
[25]. Folgen davon sind u.a. LV-Dys-
funktion, Lungendédeme, Kardiomyo-
pathie und endotheliale Dysfunktion.
Am Beginn einer lysosomalen Speicher-
krankheit steht ein genetischer Defekt,
der Veranderungen zelluldrer Prozesse
und sekundérer biochemischer Pathways
bewirkt, die zu Gewebspathologien und
Veranderungen der Genexpression fiih-
ren [26]. Zusitzlich kommt es dazu, dass
Zytokine freigesetzt werden, die diese
Kaskade beschleunigen.

In einer Studie konnte gezeigt werden,
dass die ERT bei Patienten mit Fabry-
Kardiomyopathie in der Lage ist, die
Spiegel von pro-inflammatorischen Zy-
tokinen wie Interleukin (IL-) 1B, IL-6,
IL-2, TNFa oder Adhésionsmolekiilen
zu senken [27]. Damit war auch eine Re-
duktion der LV-Masse, der Septumdicke
sowie der Gb3-Spiegel assoziiert.
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Die kardiale MIRT

Die Magnetresonanz-Tomographie
(MRT) bietet in der Diagnostik kar-
dialer Erkrankungen eine Reihe von
Werkzeugen, mit denen sich Morpho-
logie, Funktion und Perfusion sowohl
in Ruhe als auch unter Belastung beur-
teilen lassen. Dariiber hinaus bietet die
MRT die Moglichkeit der Angiographie,
der Unterscheidung von vitalem und
Narbengewebe, der Flussmessung sowie
des Mappings. Noch im experimentellen
Stadium befindet sich das MR-Straining
zur Darstellung von Stérungen der
Wandbewegung.

Die kardiale Funktion ldsst sich sowohl
in der kurzen Achse als auch im Vier-
kammerblick darstellen, womit sich die
links- und rechtsventrikuldre Funk-
tion sowohl in der Diastole als auch
endsystolisch sowie die Muskelmasse
bestimmen lassen. ,,Ein grofler Vorteil
ist, dass die Ergebnisse unabhingig vom
Untersucher und reproduzierbar sind.
Mittlerweile ist dies der Goldstandard
zur genauen Bestimmung der linksven-
trikuldren Funktion und Masse®, sagt
Univ.-Prof. Dr. Christian Loewe, Uni-
versititsklinik fiir Radiologie und Nuk-
learmedizin, Wien.

Mittels ,late enhancement® kann ne-
krotisches oder Narbengewebe semi-
quantitativ von vitalem Myokard un-
terschieden werden. Das ist etwa fiir
die Entscheidung, ob Mafinahmen zur
Revaskularisierung sinnvoll sind oder
nicht, von Bedeutung. ,,Software-Tools
erlauben die Quantifizierung des An-
teils an Narbengewebe an der Gesamt-
Myokardmasse und bieten sehr gute
prognostische Parameter®, so Loewe.

Neue Verfahren der kardialen MRT sind
das T1- und das T2-Mapping, die eine
quantitative und nachvollziehbare Be-
urteilung des Zustandes des Myokards
ermdglicht. Damit lassen sich fibroti-
sches Gewebe, Odeme, Einblutungen,
Fett- oder Eisen-Einlagerungen darstel-
len und quantifizieren. ,Wiinschenswert
wire, dass wir durch Kombination von
nativem T1-Mapping mit Kalkulation
des Extrazelluldrvolumens und Bestim-
mung der T2- und T2*-Zeit in der Lage
sind, normales Myokard, Myokarditis,
Amyloidose, Morbus Fabry und eine dif-
fuse Fibrose voneinander zu unterschie-
den, sagt Loewe. Noch gibt es Uberlap-

pungsbereiche dieser Diagnosen, die
T1-Werte und das Extrazelluldrvolumen
(EZV) geben laut Loewe jedoch eine kla-
re Richtung vor.

Vorteile des Mappings sind, dass es so-
wohl diagnostisch als auch prognostisch
einsetzbar ist, dass es absolute Werte
(ms) liefert, gut standardisiert und re-
produzierbar ist und die Unterschei-
dung von intra- und extrazellulirer Pa-
thologie erlaubt. Limitierend ist derzeit
noch, dass die T1-Werte abhingig von
der Feldstirke sind und die Vergleich-
barkeit zwischen einzelnen Scanner-
systemen nicht gegeben ist, weshalb die
Nachfolgeuntersuchungen fiir einzelne
Patienten immer am gleichen System
erfolgen sollten.

M. Fabry und kardiales
MRT

»Die kardiale MRT erlaubt einen Ein-
blick in die Myokardstruktur, die exakte
Charakterisierung und Quantifizierung
von Gewebe, sie ist ein diagnostisches
und prognostisches Tool und nicht-
invasiv. und frei von Roéntgenstrah-
len®, schildert Loewe die Rationale fiir
den Einsatz der kardialen MRT bei
M. Fabry. Das tbliche MR-Protokoll
bei hypertropher Kardiomyopathie
(HCMP) besteht aus MR-Morphologie
und -Funktion, der MR-Vitalitdt mit-
tels ,late Gadolinium enhancement®
(LGE), T1/T2-Mapping und optiona-
lem MR-Strain.

Gadolinium bindet an das Narbengewe-
be und wird dort langer gebunden als im
gesunden Myokard [28]. Im Gegensatz
zur Darstellung der Vaskularisierung
wird der Scan beim LGE nicht unmit-
telbar nach Kontrastmittel (KM-) Gabe
durchgefiihrt, sondern erst nach 10 oder
mehr Minuten, bis das KM aus dem
normalen Gewebe ausgewaschen und
nur noch im geschadigten Myokard an-
gereichert ist. Loewe: ,,Damit ist es eine
sehr sensitive Technik, um Fibrosen bei
Morbus Fabry zu darzustellen.“ (Abb. 2)
Eine Kklinische Studie untersuchte die
prognostische Wertigkeit des LGE [29].
Dabei hat sich gezeigt, dass ein negatives
LGE, also keine Fibrose, mit einem ge-
ringen Risiko fiir maligne Arrhythmien
assoziiert ist und die Wahrscheinlich-
keit von Arrhythmien mit dem Grad der
Fibrosierung steigt.



® Diagnostische
Herausforderung

Beim LGE handelt es sich um ein sehr
sensitives, allerdings wenig spezifisches
Diagnose-Tool. Ein Schliisselelement zu
Differenzialdiagnose von Erkrankun-
gen, die mit myokardialer Hypertro-
phie einhergehen, ist die Hypertrophie
der Papillarmuskel [30]. So lassen sich
spate Stadien von M. Fabry, die mit
stark ausgepragter Hypertrophie der
Papillarmuskulatur assoziiert sind, von
Hypertrophie aufgrund von Hyperto-
nie, Aortenstenosen oder Amyloidosen
unterscheiden.

Auch das LGE kann zur Differenzialdia-
gnose vom M. Fabry und anderen HCMP
beitragen. Bei M. Fabry ist das LGE vor-
wiegend lateral und an der Hinterwand
lokalisiert und eher flachig, wahrend
es bei einer ausgepragten HCMP typi-
scherweise im Septum zu finden und
fleckig ist. Bei der Amyloidose hingegen
»funktioniert das LGE nur schlecht und
ist eher diffus.”

Wihrend spite Formen von M. Fab-
ry relativ gut zu diagnostizieren sind,
stellt das Erkennen von frithen Formen
eine diagnostische Herausforderung
dar. Hilfreich dabei ist laut Loewe das
T1-Mapping, das bei M. Fabry in spe-
zifischer Weise verkiirzt ist. So sind
aufler dem M. Fabry nur noch der Ei-
sen-Overload und fettige Myokardver-
anderungen im Rahmen eines Diabetes
mellitus mit einer Verkiirzung des T1-
Mappings assoziiert [31]. Bei Frauen
sind diese Veranderungen allerdings
geringer ausgepragt [32], sodass mog-
licherweise die Grenzwerte adaptiert
werden miissten.

Loewe weist darauf hin, dass es im
Verlauf der Erkrankung aufgrund der
Inflammation zu einer Pseudonormali-
sierung des T1-Mapping kommen kann.
Dabher ist die Kombination mit dem T2-
Mapping interessant, mit dem die Ent-
ziindungskomponente = nachgewiesen
werden kann [33].

B Ausblick

Derzeit ist eine Reihe von Studien zum
Therapie-Monitoring mittels MR, dem
Einsatz der Positronen-Emissions-To-
mographie sowie dem Einsatz der MRT
bei Patienten mit aktiven Implantaten im
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Abbildung 2: M. Fabry: positives LGE bevorzugt in der Lateral- / Hinterwand = Fibrose

MR-Kurzachsen und 3-Kammerschnitt einer Patientin mit bekannten M. Fabry. Die weil3en
Bereiche bei der Lateralwand repréasentieren ausgedehnte fibrotische Veranderungen.
Das Septum imponiert deutlich verdickt. (Foto: Dr. Dietrich Beitzke, Medizinische Univer-

sitat Wien)

Laufen. So werden in einer Britisch-Aus-
tralischen Studie an 400 Fabry-Patienten
der Verlauf des T1- und T2-Mappings
sowie der LV-Masse unter 12 Monaten
ERT untersucht. ,,Ziel sollte sein, die Pa-
tienten frither zu identifizieren und zu
behandeln, um in Zukunft die Ausbil-
dung von Fibrosen zu verhindern®, sagt
Loewe.

Bei der simultanen PET/MR-Unter-
suchung sollen mittels MR Masse und
Funktion, Mapping sowie Fibrose und
mittels PET die molekularen Marker
fiir Inflammation und Innervation be-
stimmt werden. Eine Studie hat gezeigt,
dass damit die Fritherkennung der kar-
dialen Beteiligung bei M. Fabry méglich
ist [34], allerdings ist dieses Verfahren
mit hohen Kosten und aufwendiger Lo-
gistik verbunden.

Wihrend bei élteren Schrittmacher/
ICD-Systemen die MRT kontraindiziert
war, sind neue Systeme MR-tauglich,
wobei allerdings Limitationen bestehen.
So erlauben nicht alle Systeme Ganz-
korperuntersuchungen oder 3 Tesla-
Untersuchungen und es bestehen Li-
mitationen hinsichtlich Sequenzen und
Spulenposition.

= Fazit MRT

Die Herz-MRT stellt eine nichtinvasive
Bildgebungsmodalitat mit einer Vielzahl
an Tools dar. In fortgeschrittenen Stadi-
en des M. Fabry ist die MRT von grof3er
diagnostischer Bedeutung und erlaubt
die exakte Differenzialdiagnose bei Hy-
pertrophie des LV. Bei Frithformen wird
das T1-Mapping in Zukunft einen Bei-
trag zur Diagnosestellung leisten kon-
nen. Das T2-Mapping erlaubt das Mo-

nitoring unter ERT und die Erfassung
von Fibrosen und Inflammation. Des
Weiteren ist zu erwarten, dass das MRT
in Zukunft vollstandig Schrittmacher/
ICD-tauglich sein wird.

m Osterreichisches Fabry-
Register

Im an die beiden Vortrage anschlie-
flenden Expertengesprich kam zum
Ausdruck, dass die Awareness fiir die
Fabry-Kardiomyopathie sowohl an kar-
diologischen Abteilungen als auch im
niedergelassenen Bereich erhoht werden
miisse. So sollte bei Patienten mit unge-
klarter HCMP auch an das eventuelle
Vorliegen eines M. Fabry gedacht und
entsprechende diagnostische Mafinah-
men eingeleitet werden.

Auf Interesse stiefl auch die Idee eines
osterreichweiten Fabry-Registers, in das
gescreente und diagnostizierte Patienten
eingeschlossen werden. Damit lassen
sich nicht nur Leitsymptome, die zur Di-
agnose gefiithrt haben, erfassen, sondern
auch Scores entwickeln, mit denen Fa-
bry-Patienten identifiziert werden koén-
nen. Ziel ist, einen Algorithmus fiir die
Diagnostik der HCMP zu entwickeln.
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