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Differentialdiagnostik
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Fall von gestern…

TTE Speckle Tracking

Mitochondriale Myopathie, Mutation in SCL25-A3 Gen, Kleinwuchs
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LV Hypertrophie hat viele Gesichter!

Echo first

Ommen JACC 2024

Phänotypen der Kardiomyopathien

* Möglicher Phänotyp bei kardialer Amyloidose

*

* *

How do we define LV hypertrophy?

Arbelo E. EHJ 2023

Speckle Tracking patterns

Amyloidosis

HCM apical HOCM

Fabry Takotsubo

RCX STEMI

Non compaction

Was ist neu?
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Blick in die neue ESC Kardiomyopathie Guideline (2023) Cardiomyopathies and HFrEF in the 2023 ESC guidelines

Arbelo E. EHJ 2023
McDonagh T. EHJ 2023

Diagnosis

Treatment

Was ist selten?

Wirklich so selten?

Amyloidose: (> 80 J.) 1:10
HCM 1:200-1:400
Fabry 1:40.000

HFpEF Therapien

SGLT-2-I
Diuretika?
MRA?
Sacubitril-Valsartan?
Statine?

Gezielte Therapien?

Hypertrophie Kardiomyopathie (HCM)

Hypertrophic cardiomyopathy? Septale HCM mit SAM
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Outflow tract obstruction

Mitral regurgitation

Pathomechamisms in HOCM
HOCM

Peak Gradient (Valsalva): 101 mmHg

Nagueh JASE 2022

Septal HCM How to: Valsalva Manöver im Echo

Antonio Maria Valsalva (1666-1723)

Checkliste Valsalva Manöver:
1. Patienten erklären, was zu tun ist (Pressen, > 10 sek)
2. CW Doppler sicher positionieren
3. Skala des CW Dopplers richtig einstellen (> 5 m/s)
4. Messung der v max
5. Morphologie des Jets („säbelscheidenartig“)

Ruhe Valsalva
*

*

Valsalva: eine klare Empfehlung!

Arbelo E. EHJ 2023

An Valsalva denken!
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CW Doppler profile HCM vs. AS

Sherrid: J Am Coll Cardiol 2009;54:212–9

Workup bei V.a. HCM

Arbelo E. EHJ 2023

How to provoke a LVOT gradient? HCM: Brockenbrough

LVOT Obstruktion: andere Ursachen

ATTR-CM und LVOT Obstruktion



24.06.2024

6

Outflow tract gradient (CW Doppler)

max syst. Gradient 58 mmHg

M. Fabry mit Ausflusstrakt-Obstruktion

Subvalvular membrane Apical HCM >>> apical aneurysm in HCM

Sherrid MV. J Am Coll Cardiol Img 2023

Apikale HCM - Kontrastmittel Apikale HCM

Ca. 8% aller HCM Fälle
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Blueberry on top: apikale HCM

https://doi.org/10.1016/j.case.2024.01.006

HCM with apical aneurysm

MRT + Gadolinium: HCM with apical aneurysm and scar

Courtesy: Dr. C. Nauck, Sana Klinikum Berlin-Lichtenberg, Germany

Therapie der HOCM

HOCM: Septaläste mit KM Pre procedure planning: TASH / Myectomy
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Interventional therapy

Baseline
After TASH Peak Gradient (Valsalva): 21 mmHg

Peak Gradient (Valsalva): 101 mmHg

NT-proBNP 1735

NT-proBNP 902

Echo nach TASH

BASELINE

POST

Post Myektomie und MKR

Echo post Myektomie GLS after myectomy

GLS: -7% GLS: -13%

Post Myectomy and MVR

LVOT Obstruktion

Peak Gradient (Valsalva): 74 mmHg Peak Gradient (Valsalva): 21 mmHg

Post Myectomy and MVR

72 yo patient with HOCM

• Syst. gradient 90 mmHg
• BMI 39, OSAS, NIDDM
• „hypertensive heart disease“ since 2012
• CAD excluded, MRT: Fibrose
• Septum-myectomy (Morrow) 2020
• Septal ablation 2022

NYHA III + chest pain

Mavacamten (Compassionate‐Use‐Program)
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Mavacamten
5 mg/d, 4 Wochen

PG Valsalva 95 mmHg

NYHA III
NT-proBNP 962 pg/ml

NYHA I-II
NT-proBNP 138 pg/ml

PG Valsalva 40 mmHg

Baseline Mavacamten
5 mg/d, 8 Wochen

NYHA I
NT-proBNP 62 pg/ml

PG Valsalva 22 mmHg

Regression of LV hypertrophy in ECG

Baseline 6 months mavacamten

Therapie der HOCM

Arbelo E. EHJ 2023

M. Fabry

Fabry disease diagnostic algorithm

Arbelo E. EHJ 2023

M. Fabry

GLS: -14%
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LGE MRT bei M. Fabry Thickened papillary muscles

50jähriger Patient
Tinnitus seit Jahren, NYHA II, rez. Synkopen. NT-proBNP 1400. Gesicherter M. Fabry, seit 2019 Therapie. Im MRT vereinbar 
mit sarkomerischer HCM, eher untypisch für M. Fabry im T1-Mappig. 

Echo und Biopsie

Valsalva: kein Gradient
Biopsie: Morbus Fabry, keine HCM, keine Amyloidose, keine Myokarditis

GLS: -9,2%

Histologie

C: Prof. K. Klingel, Tübingen

44-jähriger Patient
Genetisch gesicherter Morbus Fabry. ERT
In der Familie Morbus Fabry auch bei  Bruder bekannt. 
Ehemals V.a. HCM. Z.n. PVI bei Vorhofflimmern. MRT: T1 Mapping typisch für M. Fabry

Quelle: eigene Aufnahmen/Abbildungen
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EKG: SR+ ventrikuläre Extrasystolen EKG: Paroxysmales Vorhofflimmern

Atriale Tachykardien bei M. Fabry

Linhart A. Eur J Heart Fail 2020

Kardiale Amyloidose

Cardiac amyloidosis

Brito D. Global Heart. 2023; 18(1): 59. DOI: https://doi. org/10.5334/gh.1262

Pathohysiologie der ATTR CM

Ruberg JACC 2019
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Manifestations of the three most common subtypes of amyloidosis

AL, light chain amyloidosis; ATTRv, variant transthyretin cardiac amyloidosis; ATTRwt, wild-type transthyretin cardiac amyloidosis.
Caponetti AG, et al. Front Cardiovasc Med. 2023;10:1146725. DOI 10.3389/fcvm.2023.1146725

Diagnosis of cardiac amyloidosis

Arbelo E. EHJ 2023

Muskuloskeletale Red Flags

Jose N. Nativi-Nicolau. Heart Failure Reviews (2022) 27:785–793

Cardiac amyloidosis: echo red flags

LV-“hypertrophy“

Pericadial effusion

Atrial dilatation

Thickened IAS

Thickened AV valves

„Sparkling myocardium“

Brand A, …. Knebel F, Eur Heart J Cardiovasc Imaging 2021

„Apical sparing“ 

AL-Amyloidosis ATTR-CM

Grad
e 1

Grad
e 2

Grad
e 3

Healthy control
subject

C. Wetz, Nuklearmedizin Charité
Perugini JACC 2005:1076–84

ATTR Amyloidose: Perugini Score

Grade 0 – without visually detectable cardiac uptake

Grade 1 – low cardiac uptake < bone uptake

Grade 2 – mild cardiac uptake ≥ bone uptake

Grade 3 – strong cardiac uptake with nearly absent bone uptake
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Stage I
NT-proBNP <_3000 ng/L und 

eGFR >_45ml/min

Stage II

Stage III 
NT-proBNP>3000 ng/L und 

eGFR <45ml/min
Gillmore J. Eur Heart J 2018

hATTR Amyloidose: progredienter Perikarderguss

2016 2019 2020 20232022

LA Thrombus Follow up

Cardiac amyloidosis: does it affect the valves? 
42 year old patient with AA amyloidosis

2014 2018

Frumkin D. ..Knebel F. EHJ Case reports 2019

ATTR-CM: aortic stenosis

AVA 0,8 qcm
Vmax 2,1 m/s
meanPG 11 mmHg
SVI 23 ml/m2

= paradoxical low flow low gradient AS

ATTR CM and aortic stenosis: look at the ECG and bone scan Let‘s start with a case

Images and content in this presentation are shared by the speaker and based on his personal experiences.
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Another case…

Images and content in this presentation are shared by the speaker and based on his personal experiences.

Ist „apical sparing“ wirklich so gut?

Abecasis J. European Heart Journal - Cardiovascular Imaging (2023) 00, 1–10

Perugini 0 Perugini 3

Prof. Dr. Dr. Schäfer (Mönchengladbach)

SPECT-CT + Knochenszintigraphie 

Perugini 0 Perugini 3

Prof. Dr. Dr. Schäfer (Mönchengladbach)

Genotype vs. phenotype: two patients with p.(Val142Ile) mutation

NT-proBNP 118
LV biopsy: no amyloid Amyloid, MR: fibrosis

NT-proBNP 1704Patient 1
Patient 2

GLS 13% GLS 11%

HOCM hATTR Amyloidosis

Perugini 0 Perugini 3

Endomyocardial Biopsy (EMB)

Courtesy F aus dem SiepenCourtesy Prof. K. Klingel
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Aktuelles Fallbeispiel. Es passt nicht immer alles…
67 jähriger Patient mit Leistungsminderung seit einigen Monaten. Art. Hypertonus, NT-proBNP 662. EF normal. In MRT V.a. 
HCM/Aymloidose. Kein Karpaltunnelsyndrom. DPD: Perugini II. Ausgeprägte Schmerzen im Bein, unter Pregabalin 
therapierbar. Bislang keine Neuro-Diagnostik

Was jetzt?>> Myokardbiopsie…

Histologie: ATTR. Genetik: Val 50 Met Mutation

Masson Trichrom (Amyloid lila) Kongorotx200

x25

Immunhistologischer Nachweis von Transthyretin Prof. K. Klingel, Tübingen

Therapieansätze bei ATTR Amyloidose

Kittleson MM. Circulation. 2020;141

Tafamidis bei ATTR Kardiomyopathie

Maurer MS. NEJM 2018

ATTR-ACT: Lebensqualität

Damy. European Journal of Heart Failure (2020)
HR 0.5888 (95% CI: 0.437–0.7932)
Damy T, et al. Presentation at European Society of Cardiology Congress 2020 ‐ The Digital Experience, August 29–September 2, 2020.
CI, confidence Interval; HR, hazard ratio.

All-cause mortality at 51-month follow-up

Significant 41.1% reduction in risk of all‐cause mortality with tafamidis 
80/61 mg compared with placebo/tafamidis (P=0.0004)
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ESC Guideline 2021: Algorithmus Amyloidose

Noch ein paar seltene Ursachen…

Endomyokardfibrose / Eosinophiles Infiltrat

Duraes R. Heart Fail Rev 2019

Endomyocardial fibrosis

Akute Myokarditis (TnT-hs > 11.000)
Mitochondrial encephalomyopathy, lactic acidosis and stroke
(MELAS)

GLS: -10,2%
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GLS: -6%
10 days i.v. steroid therapy

Eosinophilic myocarditis (Churg Strauss)

GLS: -14%

GLS: -17% Konstriktion und Restriktion

Konstriktion und Restriktion

Problem: Das Perikard Problem: Das Myokard

Restriktion Konstriktion

E/A restriktiv restriktiv

DT erniedrigt erniedrigt

Atria starkt dilatiert gering dilatiert

sPAP gering erhöht stärker erhöht

Vena cava inferior dilatiert dilatiert

Differenzierung

Annulus reversus Nein Ja

E‘ septal erniedrigt normal (> 8 cm/s)

2D Strain reduziert, typische Muster im unteren Normbereich

Atemabhängigkeit des 
Einstroms in LV

eher normal verstärkte Variation

Syst. LV-Funktion meist reduziert normal

S‘(Mitral-Annulus) reduziert oft normal

Perikard normal echoreich, verdickt

Septumbewegung normal „bounce“

Restriktive Kardiomyopathie

© C. Otto, Saunders

Restriktive Kardiomyopathie
• Infiltrativ (Amyloidose, Sarkoidose, Karzinoid, Hämochromatose, Speicherkrankheiten, z.B. M. 

Fabry)

• Post-Radiatio

• Endokarditis fibroplastica (Löffler)

M. FabryAmyloidose
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Konstriktion: „Septal bounce“

abnorme Septumbeweglichkeit durch die abrupte Ventrikelfüllung in der frühen 
Diastole (kombiniert mit verstärkter Interaktion beider Ventrikel während der Atmung)

Konstriktion: „Septal bounce“

Konstriktion: „Septal bounce“ Gewebedoppler: Konstriktion / Restriktion

Konstriktion
S‘ 7.4 cm/s

E‘ septal 9.9 cm/s

Restriktion
S‘ 3.4 cm/s

E‘ septal 2.1 cm/s

„Annulus reversus“

E‘ septal

E‘ lateral

Vielen Dank


