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1-mapping, feature tracking 

értékek hátterében genetikai vizsgálatok Fabry-betegséget igazoltak. CMR-vizsgálat jó szisztolés balkamra-funkciót, 
normál volumetrikus értékeket és balkamra-izomtömeget véleményezett LGE nélkül. 51 éves korától enzimpótló terá-

-

posztkontraszt T1 és emelkedett extracelluláris volumenértékek, valamint FT-technikával kóros strainértékek igazo-
lódtak. A kezdeti CMR-felvételek utólagos FT értékelésével a globális és szegmentális strainparaméterek mérsékelt 

szervi érintettségek progressziója lassítható és javítható a betegek túlélése.

Fabry-betegség, kardiovaszkuláris képalkotás, szív-MRI, T1-mapping, feature tracking
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Bevezetés

-

-
dott intracelluláris glikoszfingolipidek több szervrend-
szer progresszív, strukturális és funkcionális károsodá-
sához és következményes korai halálozáshoz vezetnek 

-
-

lában enyhébb lefolyással. A kardiális érintettséget a 
szívizomsejtek fokozott hipertrófiája, valamint apoptoti-
kus, nekrotikus és gyulladásos folyamatok eredménye-
ként létrejött miokardiális fibrózis jellemzi, a vaszkuláris 

-

(AV-átvezetési zavarok, pitvarfibrilláció, kamrai tachy-
cardia), megtartott ejekciós frakcióval járó szívelégte-
lenség (heart failure with preserved ejection fraction – 
HFpEF) tünetei, valamint kardiovaszkuláris események 

-
-

pótlással (enzym replacement therapy – ERT), valamint 
bizonyos mutációk jelenléte esetén enzimstabilizáló fe-
hérje, a migalasztát orális alkalmazásával. A terápia 
során a szervi érintettségek progressziója lassítható 
és javítható a betegek túlélése. Az ERT indikációja a 
patogén mutációk igazolásán, valamint a célszervkáro-
sodások jelenlétén alapul (3, 4). A modern szívmágne-

bírnak a strukturális és funkcionális kardiális eltérések 
korai, akár szubklinikus felismerésében, illetve egyéb 
hipertrófiás cardiomyopathia (HCM) fenokópiák diffe-
renciáldiagnosztikájában.

Esetismertetés

A jelenleg 65 éves férfi betegnél 50 éves korában per-
zisztáló proteinuria, romló vesefunkciós értékek (eGFR: 
39 ml/perc) miatt nefrológiai kivizsgálás indult. Hasi ult-
rahang kétoldali veseparenchyma-érintettséget igazolt, 
vesebiopszia szövettana felvetette Fabry-betegség 

-
-

netikai vizsgálatok Fabry-betegségre patogén mutációt 
(c.871G>A p.A291T) igazoltak. A többszervi érintettség 

pulmonológiai vizsgálatok nem mutattak a betegségre 
típusos eltérést. Kardiológiai kivizsgálás során a nyu-
galmi 12 elvezetéses EKG-n a V5–6 elvezetésekben 
T-inverzió volt látható egyéb ingervezetési, depolarizá-
ciós és repolarizációs eltérés nélkül . Echokar-
diográfia során jó szisztolés balkamra-funkció, normál 
volumetrikus értékek mellett enyhe diasztolés relaxáci-
ós zavar igazolódott, érdemi vitium nélkül. A CMR-vizs-
gálat normál balkamra-izomtömeg mellett a betegségre 

Fabry disease, cardiovascular imaging, cardiac MRI, T1 mapping, feature tracking

 Fabry disease is a rare, progressive, X-linked lysosomal storage disorder with a 58 years (ys) ave-
rage life expectancy in men. Its cardiac manifestation belongs to the group of hypertrophic cardiomyopathy phen-
ocopies and thus has a differential diagnostic challenge. Disease-specific late gadolinium enhancement (LGE) 
pattern by cardiac magnetic resonance imaging (CMR) is a sign of advanced disease. Furthermore modern CMR 
techniques (T1 mapping, feature tracking – FT) are suitable for the evaluation of early disease specific myocardial 
alterations.

A 65-year-old man with persistent proteinuria and deteriorating renal function was diagnosed with Fabry 
disease proved by genetic testing at age of 50 ys. Baseline cardiac MRI showed good left ventricular (LV) ejection 
fraction, normal LV volumetric parameters and normal LV mass without LGE. Enzyme replacement therapy (ERT) was 
initiated at age of 51 ys. Typical chest pain, ischaemic ECG signs indicated coronary angiography and consequently 
CABG surgery was performed. Renal failure developed at the age of 57 ys and thus kidney transplantation was carried 
out successfully. Deteriorating LV hypertrophy was found during the regular echocardiographic check-ups. Cardiac 

value (148 vs. 328 g), basal inferolateral midmyocardial LGE, locally decreased postcontrast T1 mapping and elevated 
extracellular volume measures and decreased strain values with FT). Postprocessing the baseline MRI images with FT, 
an early, global and segmental strain reduction was also detectable.

 Evaluation of subclinical cardiac involvement with modern imaging techniques is crucial since early ERT 
may slow down disease progression and can improve life expectancy and survival time.
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gadolinium enhancement – LGE) nem igazolt . 
A vizsgálatokat összesítve veseérintettségen kívül ér-
demi célszervkárosodás nem volt detektálható. Mind-
ezekre tekintettel 2007 óta folyamatos ERT-ben része-
sül.
2008-ban, 53 éves korában típusos anginás panaszok, 

koronarográfia történt, amely során többszörös, proxi-
-

letek igazolódtak. A leírt koszorúér-eltérésekre tekintet-

és a kardiológiai rehabilitáció eseménytelenül zajlott. 
Rendszeres nefrológiai gondozása során, ERT mellett 
is progrediáló veseelégtelenség alakult ki, amely miatt 
57 éves korában sikeres vesetranszplantáción esett át.

1. ÁBRA. A nyugalmi 12 elvezetéses EKG-n a kiinduláskor (A) érdemi ingerületvezetési, depolarizációs eltérések nem láthatók, 
V5-6 elvezetésekben lapos negatív T-hullámok detektálhatók. Ezzel szemben a 13 évvel később készült EKG-n (B) a kiterjedt 
kardiális érintettségnek megfelelően, a balkamra-hipertrófia jelei igazolhatók bal Tawara-szár-blokk mellett

2. ÁBRA. A kiindulási (A, B, C) és a követéses (D, E, F) CMR során készült rövidtengely (A, D) és bal kamrai kiáramlási pálya 
(LVOT) síkban készült végdiasztolés felvételek (B, E), illetve az LVOT-síkban készült T1 súlyozott LGE-felvételek (C, F) láthatóak. 
A CMR-képeket összevetve szembetűnő a balkamra-hipertrófia progressziója (D, E), illetve a bazális inferolaterális és csúcsi 
midmiokardiális LGE megjelenése (F, nyilak)
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Éves kontrollok során a beteg kardiálisan tünetmen-
tesnek bizonyult, azonban echokardiográfiás vizsgá-
latok a balkamra-hipertrófia progresszióját igazolták, 
amelyet novum EKG-eltérések kísértek (bal Tawara-
szár-blokk, emelkedett Sokolow- és Cornell-index) 
ábra). 64 éves korában, 13 évvel a Fabry-betegség di-

Magnetom Avanto Fit, 1,5 T) a betegségre specifikus 
miokardiális eltérések progresszióját mutatta. A kon-

vencionális MR-technikákat alkalmazva, a megtartott 
-
-

tékhez képest kétszeresére növekedett balkamra-izom-
tömeg (148 vs. 328 g) igazolódott. A progresszió során 
a bal pitvari végdiasztolés és végszisztolés volumenek 
megemelkedtek, valamint a bal pitvari ejekciós frakció 
a kiindulási értékhez képest csökkent. A T1-súlyozott 
felvételeken megjelent a Fabry-betegségre típusos lo-
kalizációban, a bazális inferolaterális szegmentumban, 
valamint a csúcsi szegmentumokban midmiokardiáli-

. A kiin-

során kapott paramétereket az  mutatja be.
Jelenleg már rendelkezésünkre állnak olyan modern, ér-
zékeny CMR-technikák (T1-mapping, extracelluláris vo-
lumen – ECV – meghatározás), amelyek a miokardiális 
szöveti strukturális eltérések korai diagnózisára alkalma-
sak. Fabry-betegségben a szívizomsejtek kóros lipid-

valamint a gyulladásos, hipertrófiás fázisban a natív T1-
mapping során csökkent T1

Ezen CMR-eltérés a balkamra-hipertrófiával járó egyéb 
kórképek elkülönítésében kiemelt szereppel bír (5). Ese-

natív T1 -
tikus stádiumában az intersticiális tér megemelkedése, 
illetve az ellentétes T1-effektust okozó lipidakkumuláció 
együttes következménye lehet. Kontrasztanyag adását 

1-mapping során a betegségre típu-

poszt kontraszt T1-értékeket igazoltunk, valamint az in-
tersticiális fibrózis jelenlétét alátámasztva lokálisan meg-
emelkedett ECV-értékeket kaptunk .

1. TÁBLÁZAT. A kiindulási és utánkövetéses CMR-vizsgálatok 
során kapott bal kamra és bal pitvar volumetrikus, funkcioná-
lis és strainparaméterek változása

CMR-paraméterek Kezdeti 
CMR

Követéses 
CMR

Bal kamra végdiasztolés  
volumenindex (ml/m2)

79,84 75,55

Bal kamra végszisztolés  
volumenindex (ml/m2)

25,25 35,03

2) 54,58 41,52
Bal kamra percvolumen (l/perc) 5,99 4,59
Bal kamrai ejekciós frakció (%) 68,36 54,24
Bal kamrai izomtömeg (g) 148,16 328,37
LGE nem igen
Bal kamrai GLS (%) –18,58 –13,11
Bal kamrai GCS (%) –28,25 –17,27
Bal pitvari maximális  
volumenindex (ml/m2)

33.64 40,83

Bal pitvari minimális  
volumenindex (ml/m2)

13,32 19,86

Bal pitvari ejekciós frakció (%) 60,39 51,35
Bal pitvari rezervoár strain (%) 39,90 14,11

3. ÁBRA. A bal kamra kiáramlási pálya síkban készült natív T1 (A), posztkontraszt T1 (B) és ECV-felvétel (C). Piros kontúrral az 
endokardiális, zölddel az epikardiális határ látható. Narancssárga kontúrral az anteroszeptális bazális szegmentum, kékkel az 
inferolaterális bazális szegmentum vizsgált területe látható, míg bordó szaggatott vonallal a vér területét jelöltük. A natív T1-fel-
vételeken normál T1-relaxációs idő detektálható anteroszeptálisan. A bazális inferolaterális szegmentumban, a típusos LGE-nek 
megfelelően, megrövidült posztkontraszt T1-értéket igazoltunk, valamint ennek megfelelően megemelkedett lokális ECV-érté-
ket kaptunk



67

Cardiologia Hungarica Meiszterics és munkatársai: Fabry-betegség diagnosztikája  
modern szívmágnesesrezonancia-technikákkal

A globális és regionális funkcionális eltérések korai ki-
mutatására alkalmas CMR-technika, a feature tracking 
(FT) (QStrain 2.0, Medis Suite 3.1) is egyre nagyobb 
teret nyer a klinikai alkalmazásban. A módszer azon-

-
mas a korábbi CMR-felvételek utólagos elemzésére is. 
Betegünk esetében, a kiterjedt kardiális érintettségek 

-
rosodott szegmentális longitudinális bal kamrai és bal 
pitvari FT strainértékeket kaptunk  A kiin-
dulási CMR-felvételek utólagos FT kiértékelésével a 
bal kamrai globális longitudinális strain mérsékelt káro-
sodása igazolódott, mindamellett, hogy az akkori kon-
vencionális módszerekkel érdemi morfológiai és/vagy 
funkcionális eltérés nem volt detektálható (6). 
Így a jelenlegi technikai fejlettség segítségével már a 
kiindulási CMR-felvételeken is kimutathatóvá váltak a 
korai kardiális szervi érintettség jelei.

Megbeszélés

A Fabry-betegség kardiális érintettségének kimutatá-
sában, az egyéb noninvazív vizsgálómódszereken túl 

-

balkamra-hipertrófia, típusos inferobazális midmiokar-
diális LGE) kimutatására a hagyományos CMR-techni-

kák használatosak. Differenciáldiagnosztikai problémát 
jelenthetnek azonban bizonyos betegségek, amelyek 

-
pertrófiával járó aortastenosis, hipertenzív cardiomyo-
pathia, klorokin indukálta cardiomyopathia. Esetünkben 
az inferobazális midmiokardiális LGE-mintázat mellett 
egy szokatlan lokalizációjú, azonban az irodalomban 
Fabry-betegségben már dokumentált csúcsi fibrózis is 
kimutatható volt (7).

-
lis betegségek korai, gyakran szubklinikus diagnózisá-
ra. Az érzékeny mappingtechnikák és feature tracking 
térhódításával értékes többletinformációt nyerhetünk a 

natív T1 -

-
tatható (5). A natív T1

-

nyújthat egyéb kórképek elkülönítésében (HCM, amy-
loidosis). Fabry-betegségre típusos miokardiális kór-

korai akkumulációs, valamint a második gyulladásos, 
hipertrófiás fázis alacsony natív szeptális T1-értékekkel 

-

4. ÁBRA. Feature tracking CMR-technika (QStrain 2.0) alkalmazása a bal kamra kiáramlási pálya (LVOT) síkban a kiindulási (A), 
illetve a követéses (B) felvételeken. A bal kamrai globális strainértékek és az LVOT-síknak megfelelő szegmentális longitudinális 
straingörbék láthatók
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1-értékek detektálhatók 
-

-
en natív T1-értéke nem tért el a normál tartománytól. 
Amennyiben kontrasztanyag adása nem kontraindikált, 
úgy a natív és a posztkontraszt T1-térképezés segítsé-
gével az extracelluláris tér százalékos aránya is kiszá-

balkamra-hipertrófiák differenciáldiagnosztikáját. Fab-
ry-betegség esetén a miokardiális fibrózis mintázatának 

míg a myocardium globális ECV-értéke a normáltarto-
mányban maradt, amely a szfingolipid-felszaporodás 
intracelluláris jellegével magyarázható (5, 8).
A CMR-alapú strainanalízis (FT) segítségével a korai, 
akár szubklinikus globális és regionális miokardiális 

-
tal nemcsak a célszervkárosodások diagnosztikájában 
jelent egy érzékeny technikát, hanem a kardiális ma-
nifesztáció progressziójának megítélésében is új lehe-

utólagos FT elemzésével kimutathatóvá vált a strainpa-
raméterek szubklinikus károsodása, normál bal kamrai 
volumetrikus és funkcionális értékek mellett. A bal pit-
vari volumenindex növekedése és strainértékek káro-
sodása szintén jelezheti a korai kardiális érintettséget, 
ezáltal mérésük fontos additív információt nyújthat a 
célszervkárosodások diagnózisában (9).

-

érdekében – a tüneti kezelés mellett – esszenciális az 
oki terápia, az ERT- vagy chaperonterápia minél kora-
ibb megkezdése. A szöveti károsodások kialakulása 

-
-

piával csak a betegség progressziójának lassítása ér-

miokardiális fibrózis nem volt igazolható, a bal kamra 
relaxációs funkció javulása, valamint a bal kamrai izom-
tömeg csökkenése várható. Azonban ERT indításakor 

vagy miokardiális fibrózis esetén a szervi érintettségek 
-

re is (10). A már kialakult progresszív kardiális érintett-

-

Következtetések

A modern CMR-technikák (T1 mapping, ECV-meghatá-
rozás, feature tracking) a Fabry-betegség szubklinikus 

-

oki terápia (ERT-, chaperonterápia) indítását, aminek 
korai alkalmazásával a szervi érintettségek progresszi-
ója lassítható és javítható a betegek túlélése.
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