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CARDIOMIOPATIE RARE, CARDIOPATIE NEUROMUSCOLARI  
E MALATTIA DI ANDERSON-FABRY 



PREVALENZA FORME NON SARCOMERICHE NELL’ADULTO



MALATTIE RARE

Terapie specifiche: 
- Terapia enzimatica sostitutiva (ERT): M. Pompe, M. A. Fabry, Mucopolisaccaridosi 
- Terapia chaperonica: M. Fabry (migalastat) e M. Pompe (miglustat) 
- Terapia genica: M.Danon (studi fase II), M. Pompe (studi fase I) 
- Omaveloxolone: Atassia Friedreich 
- Silenziatori genici (patisiran,vutrisiran) e stabilizzatori (tafamidis,acoramidis): Amiloidosi da TTR 
- Chemioterapia: Amiloidosi AL



	 QUANDO SOSPETTARLE: LE RED FLAGS 



      LE RED FLAGS 



ANAMNESI

➢ Età di insorgenza  
• < 1 aa di vita: sindromi malformative o storage disease 
• Età pediatrica/adolescenza: malattie neuromuscolari, mitocondriali, storage disease, PRKAG2 
• Età adulta: Amiloidosi cardiaca (dal 7% al 29% delle cardiomiopatie ipertrofiche dell’adulto) e Malattia 

di Anderson Fabry (1% delle cardiomiopatie ipertrofiche dell’adulto)

Etiology of hypertrophic cardiomyopathy in infants (age < 1 year) and in a young child 
(age 1–18 years). Modified from Limongelli et al. Int J Cardiol 2020



ANAMNESI

➢  Ereditarietà-> costruzione albero genealogico a tre/quattro generazioni



SEGNI E SINTOMI



SEGNI E SINTOMI

Stroke, TIA            Anderson-Fabry disease, mitochondrial disease



CARATTERISTICHE ECG 



S. di Danon S. di Noonan 

S. PRKAG2



ATTRwt ATTRv

SIV 16 mm, PP 15 mm SIV 18 mm, PP 14 mm

N. Martini, G. Sinigiani, L. De Michieli et al. Trends in Cardiovascular Medicine 34 (2024) 

Voltage-to-mass ratio, defined as Sokolow/Lyon index divided by the LV cross-
sectional area, is generally more pronounced in ATTR- than AL-CA, reflecting 
the relatively higher LV thickness, mass and QRS voltages of the former 



M. A. Fabry

Vitale G. et al Standard ECG for differential diagnosis between 
Anderson-Fabry disease and hypertrophic cardiomyopathy. Heart. 2022 
Jan;108(1):54-60. doi: 10.1136/heartjnl-2020-318271. 
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ECOCARDIOGRAMMA C/D



S. di Noonan 

S. di Danon 

S. di Pompe 

S. PRKAG2 



M. A. Fabry



Amiloidosi cardiaca



TEST DI LABORATORIO 



TEST DI LABORATORIO 



IMAGING II LIVELLO



IMAGING II LIVELLO



S.F., M, 57 ANNI 
Diagnosi di cardiomiopatia ipertrofica apicale  



RM cardiaca



T1 mapping

T1 RIDOTTO

ECV 
NORMALE



Maschio, 41 aa 
Non familiarità per cardiomiopatie o MCI.  
Giunto in PS  per dispnea e dolore toracico. PA 160/90 mmHg.  
Agli EE: Hb 11 g/dl, PTL 518mila, creatinina 0,99 mg/dl, glicemia 173 mg/dl, 
GOT 75 U/L, CPK 423 U/L, CK MB 5,71->5,3 ng/ml, TpHs 34->33 ng/ml, BNP 
623 pg/ml.   



Ecocardiogramma c/D



Severo incremento dell'ECV 
(50-57%) 

RM CARDIACA



Diffuso incremento dei tempi T2 del miocardio 
ventricolare come per diffusa condizione di 
edema interstiziale 

RM CARDIACA



Forme indotte sostanze

R

Uso di steroidi anabolizzanti 
insulina e GH da anni 



Courtesy of prof. Sinagra



GRAZIE 

«WE SEE ONLY WHAT WE KNOW» 
GOETHE


