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Açıqlamam yoxdur



Əgər bir şeyi həqiqətən ürəkdən istəsən onu 
həyata keçirmək üçün bütün kainat köməyinə

gələr.    





Hipertrofik pattern
Sol mədəcik

amiloidoz HKM HTN



adapted from: ELLIOTT, PM. et al. 
Eur Heart J 2014; 35(39): 2733–79.

HKMP



Giriş 

• Tərif: 

Miokard hipertrofiyası ilə baş verən, lakin HCM-dən fərqli

inkişaf mexanizmi olan əsas genetik xəstəliklər.



Hipertrofik fenokopiyalar

• Hipertenziv ürək 
• Atlet ürəyi
• Amiloidoz
• Fabri xəstəliyi
• Digər ürək infiltrativ xəstəliklər 



Fabri xəstəliyi 

Fabri xəstəliyi (FD) GLA genindəki mutasiyalar nəticəsində yaranan, α-GAL.1-in

fermentativ fəaliyyətinin olmamasına və ya çatışmazlığına səbəb olan nadir X-

xromosomla əlaqəli lizosomal saxlama pozğunluğudur.

Rastgəlmə tezliyi
• Ümumi əhali arasında FD-nin yayılmasının təxminən 40.000-də 1-dən 117.000-də  

1-ə qədər olduğu təxmin edilir.
• Qeyri-obstruktiv hipertrofik kardiomiopatiya (HCM) xəstələrinin 4-8%-ə 

qədərində FD ola bilər.

New perspectives on the prevalence of hypertrophic cardiomyopathy
J Am Coll Cardiol (2015)

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S073510971500217X


FX-də səhv diaqnozlar tez-tez olur…

Ürək xəstəliyi ümumi əhali ilə müqayisədə ürək

hadisələrinin 3 dəfə artması ilə FD-də ölümün

əsas səbəbidir.



Fabri xəstəliyində ekstrakardiak və kardiak
əlamətləri 



Fabri xəstəliyində patofiziologiya



Fabri xəstəliyində düşünülən evolyusiya  



Xəstə təqdimatı 

• 66 yaşında qadın
• Ürəkdöyünmə, təngnəfəslik, tez yorulma 
• Ob. Müayinədə 160.90 mm c.s. , Ps-94 aritmikdir
• Uzun müddətli özünü xəstə hesab edir, hər hansı bir müalivə almayıb



EKQ



ExoKQ



ExoKQ
• Sol mədəçiyin sistolik funksiyası qorunmuşdur. 
• Mitral requrgitasiya ciddi – MR eroa=0.54 sm2 , MR Vol = 60 ml, vena 

contracta= 6 mm. 
• Trikuspid requrgitasiya I dərəcəli, TR Vel =3.2 m/s, SPAP =50 mm c.s.
• LA Vol 122 ml, LAVİ = 73ml/m2



Qan təhlili



Ürək MRT 



Qenetik analzi nəticələri 



Müalicə 

• ERT – ferment əvəzedici terapiya
• Farmakoloji müşahidəçi – migalastat
Fabri xəstəliyinə səbəb olan spesifik genetik mutasiyaları olan şəxslərdə alfa-

qalaktosidaza A fermentinin mutant formalarının fəaliyyətini sabitləşdirmək və 
gücləndirmək üçün nəzərdə tutulmuşdur.



Müalicə və strategiya 

• Sacubitril/Valasartan 49/51 mg bid
• Eplerenon 25 mg
• Empagliflozin 10 mg
• Metoprolol 25 mg
• Rivaroxaban



Yüngül zəncirli depo-xəstəliyi

Eyni ağacın iki budağı 

və ya AL amiloidoz



Tərifi 

• YZDX toxumalarda qeyri-amiloid yüngül zəncirlərin çökməsi ilə 
xarakterizə olunur. 

• Səbəb ? 
• Plazma hüceyrə diskraziyası olan xəstələrdə yüngül zəncir 

çöküntüsünün növünü, yəni amiloid fibrilləri və ya dənəvər 
yüngül zəncirləri təyin edən klinik və biokimyəvi amillər qeyri-
müəyyən olaraq qalır.



Klinik hal 58 yaşında kişi xəstəsi 

• Təngnəfəslik, uzanarkən boğulma, aşağı ətraflarda ödem
• 3 il əvvək koronar angioqrafiya olunub, stent implantasiyası 

aparılmışdır. 
• ŞD –
• HT +++
• Siqaret -



EKQ



ExoKQ



ExoKQ-2 



ExoKQ –tekst



Ürək MRT – hərəkətli görüntülər (uzun ox)



Ürək MRT – hərəkətli 
görüntülər (qısa ox) 







Laborator nəticələri 



Biopsiya nəticələri
λ 𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦𝑦 𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧𝑧



Müalicəsi 

• Kimyaterapiya 
• ÜÇ müalicəsi 



Yadda saxlamalı 

Fx ilə əlaqəli kardiyomiyopatiya əsasən LVH 
kimi özünü göstərir.
Ürək görüntüləmə, xüsusən də CMR 
görüntüləmə, diaqnoz üçün vacibdir
Qikosfinqolipidlərin yığılmasına əlavə 
olaraq, FD-də ürəyin zədələnməsinin ikincil
mexanizmlərinə iltihab və immun 
aktivləşdirmə də daxildir.

Erkən müalicə Fabri KMP olan xəstələrin  kliniki yaxşılaşdıra bilər



Yadda saxlamalı

1. Fx ilə əlaqəli kardiyomiyopatiya əsasən LVH kimi özünü göstərir.
2. Ürək görüntüləmə, xüsusən də CMR görüntüləmə, diaqnoz üçün vacibdir
3. Qikosfinqolipidlərin yığılmasına əlavə olaraq, FD-də ürəyin zədələnməsinin ikincil

mexanizmlərinə iltihab və immun aktivləşdirmə də daxildir.
4. Erkən müalicə Fabri KMP olan xəstələrin  kliniki yaxşılaşdıra bilər



Yadda saxlamalı 

Fabri xəstəlyi

KMP əsasən LVH kimi özünü göstərir.

Sfinqolipidlərin yığılmasından əlavə, iltihab 
və immun aktivləşdirmə də daxildir.

Ürək görüntüləmə, xüsusən də CMR 
görüntüləmə, diaqnoz üçün vacibdir

Yüngül zəncirli depo 
xəstəliyi 



Əgər bir şeyi həqiqətən ürəkdən istəsən onu 
həyata keçirmək üçün bütün kainat köməyinə

gələr.    
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