
-Occlusion de la 3è septale avec un ballon.

-Injection de Sonovue permettant de montrer la surbrillance la zone du 
septum au niveau du bourrelet septal mais aussi d’un pilier aberrant.

-Alcoolisation



Bourrelet septal 
normokinétique

Persistance d’obstruction: 

Gdt max 80mmHg
IM minime à modérée



•

•

•

•



Pas de complications per op ni 
post op.

ETT de sortie de chirurgie 
cardiaque: Gdt intra VG 18mmHg, 
pas d’IM, gradient OG/VG 7mmHg



•

•

•

•



•

•





Dyspnée NYHA III

FEVG 60%

Bourrelet septal 19mm non obstructif Gdt 15mmHg 

au repos et après Valsalva

IM minime. 

RM moyen à sévère (planimétrie 1cm2, 

surface par PHT 1cm2, Gdt moy 7mmHg) 



•

•

•

•

•



IRM 2021

CMH diffuse, 

FEVG 60%

Séquelle de 

myomectomie
Apex anévrysmal, fibrosé

et dyskinétique

Epaisseur max septum 

20mm

ECV pathologique à 33%

T1 natif abaissé à 925ms



TSH 1,3UI/L
Angiotensine convertase 

18UI/L (N>20)
BNP 645

EPS sans anomalies Absence de protéinurie

LysoGB3 fortement positif 

(62,9nmol/l reconfirmé à 
64,2nmol/L - N<0,5)  

Variant pathologique du 
gène GLA



• DOULEURS DIFFUSES À L’EFFORT :CRISES

THERMOALGIQUES/ACROPARESTHÉSIES

• SENSATION VERTIGINEUSE: ABOLITION DES ROTS

• FACIES INFILTRÉ « LÉONIN »

• ANGIOKÉRATOMES PULPAIRES, SUR LA VERGE ET LABIAUX

• HYPOHYDROSE
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Facies Léonin:

Faciès caractéristique de la lèpre lépromateuse faciale, 

donnant au visage des traits qui évoquent une tête de lion.



• DOULEURS DIFFUSES À L’EFFORT :CRISES

THERMOALGIQUES/ACROPARESTHÉSIES

• SENSATION VERTIGINEUSE: ABOLITION DES ROTS

• FACIES INFILTRÉ « LÉONIN »

• ANGIOKÉRATOMES PULPAIRES, SUR LA VERGE ET LABIAUX

• HYPOHYDROSE

•

•



•

•

•

•

•

HAS / ALD 17 – Guide-PNDS « Maladie de Fabry » 



Complications :  

-AIT ou AVC sans facteur de risque particulier;  

-insuffisance coronarienne, 

-une insuffisance cardiaque / une cardiomyopathie / des troubles du rythme ou de la 
conduction

-une alte ́ration de la fonction re ́nale ;  

-une atteinte cochle ́o-vestibulaire (surdite ́, vertiges, acouphe ̀nes) uni- ou  bilate ́rale. 

Les femmes he ́te ́rozygotes pre ́sentent des signes de la maladie plus tardivement et 
ge ́ne ́ralement d’intensite ́ moindre. 

HAS / ALD 17 – Guide-PNDS « Maladie de Fabry » 



•

•

•

•

•

•

•

•

•

Place de la maladie de Fabry dans les cardiomyopathies hypertrophiques
Albert Alain Hagège,  Med Sci (Paris), 21 (2005) 33-36
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Maladie de Fabry : physiopathologie, présentations et pronostic des atteintes cardiovasculaires - Pr Hagege – Cardio Online

•

•

•

•



Place de la maladie de Fabry dans les cardiomyopathies hypertrophiques, Albert Alain Hagège,  Med Sci (Paris), 21 (2005) 33-36



HVG  sans obstruction 
à l’état de base 

(obstruction chez 
seulement 4% des 

patients)

Paroi inféro-latérale 
VG amincie et  

hypokinétique voire 
akinétique (fibrose) 

Hypertrophie des 
muscles papillaires et 

hypertrophie pariétale 
du VD 

Altération du GLS 

Altération de La 
fonction diastolique 

OG dilatée 

Infiltration des valves 
aortique et mitrale 

avec une 
régurgitation légère à 

modérée. 

Dilatation légère à 
modérée du sinus de 
Valsalva et de l’aorte 

ascendante 

Imagerie de la maladie de Fabry : l'échocardiographie

Pr Réant – Cardio Online



•

•

•

Imagerie de la maladie de Fabry : l’IRM

Pr Réant – Cardio Online



Le traitement par 
Fabrazyme peut 

diminuer l’HVG et donc 
le gradient intra VG

Cela peut donc par 
contre augmenter le 

gradient OG/VG

→ Suivi ETT 
rapproché et PEC 

en fonction
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