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The Role of Cardiac MRI 
in the Diagnosis 
of Fabry Disease
파브리병에서의 심장 자기공명영상의 역할

Yoo Jin Hong, MD , Young Jin Kim, MD* 
Department of Radiology, Research Institute of Radiological Science, Severance Hospital, 
Yonsei University College of Medicine, Seoul, Korea

Fabry disease is a rare X-linked metabolic disorder that is characterized by the accumulation of 
glycosphingolipids in various organs, resulting from the deficiency of alpha-galactosidase A. 
Cardiac involvement is relatively common; myocardial inflammation, left ventricular hypertro-
phy, and myocardial fibrosis secondary to abnormal lipid deposition in myocytes are often ob-
served. Hence, the diagnosis of cardiac involvement is crucial for evaluating patient prognosis. 
Cardiac MRI is the standard technique for measuring the function, volume, and mass of the 
ventricles. It is also useful for myocardial tissue characterizations. The evaluation of native 
myocardial T1 values can facilitate early diagnosis of cardiac involvement, while measure-
ments of left ventricular myocardial mass can be used to monitor treatment outcomes, in pa-
tients with Fabry disease. Consequently, cardiac MRI can provide useful information for diagnos-
ing, monitoring, and treating patients with Fabry disease.

Index terms ‌�Fabry Disease; Magnetic Resonance Imaging; Cardiomyopathies; Genes; 
Alpha-Galactosidase

서론

파브리병(Fabry disease 또는 Anderson-Fabry disease)은 1:40000~115000 정도의 유병

률을 보이는 매우 드문 X-연관 유전 대사 질환으로 GLA 유전자 이상으로 인한 알파 갈락토

시다아제(alpha galactosidase A)의 결핍으로 인하여 globotriaosylceramide (이하 Gb3; 

GL3)라는 물질이 전신 기관의 상피세포, 혈관의 평활근 세포, 신장, 심장, 신경 세포 등에 축

적되어 문제를 일으키는 질환이다(Fig. 1). 

파브리병은 GLA 유전자 이상에 따라 전형적, 비 전형적 타입으로 나뉘며 약 600개 이상의 

GLA 유전자 변이가 알려져 있다. 전형적 타입은 알파 갈락토시다아제 A의 활성도가 전혀 

없어 더 심한 증상과 나쁜 예후를 보이며 10세 이전 남자 환자에서 발병한다(1, 2). 비 전형적 
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Typical CMR findings
- LVH
- LGE in lateral wall
- Low myocardial T1 value

Treatment
- Enzyme replacement therapy
- Organ-specific treatment

Diagnosis
- Blood enzyme essay
- Genetic analysis of the GLA gene

Brain: TIA, strokes
Eye: Cornea verticillata, cataract
Kidney: Proteinuria, renal failure
Skin: Angiokeratoma, anhidrosis
Neuropathy: Burning pain to extremities
Heart

            Left ventricular hypertrophy
            Arrhythmia
            Valve abnormality

Accumulation of sphingolipid in multiple organs

Alpha-galactosidase A deficiency

타입에서는 약 2~20% 정도의 알파 갈락토시다아제 활성도가 남아있어 좀 더 약한 증상을 보이며 

주로 40~50대 여자에서 많이 발병한다(1). 주 증상은 사지 말단 통증, 혈관 각화종, 무한증, 각막 이

상증 등이 있으며 신장, 심장, 뇌혈관 질환의 침범 정도가 환자의 예후를 결정하는 것으로 알려져 

있다(1, 2).

전체 파브리병 환자의 40~60%에서 심장 침범이 나타나며 주로 비 전형적 타입에서 심장 침범

이 흔하다(1, 3, 4). 파브리병 환자의 심장 침범은 심근 세포, 판막, 전도 체계 등에 GL3가 침착되어 

발생한다. 하지만 실제 비정상적 지질 축적은 전체 심근 질량 5% 이내에서 일어나며 이것으로 인

한 신호체계 전달의 활성화로 인한 심근의 비대, 섬유화, 심근 세포의 염증, 괴사, 위축(apoptosis) 

등이 심장의 변화를 일으키는 것으로 알려져 있다(2, 5). 파브리병의 심장 침범으로는 좌심실의 동

심성 비대가 가장 흔한 소견이며 그 외 판막 질환, 우심실 비대, 관상동맥 질환으로 인한 심근의 허

혈, 경색, 서맥, 상 심실 빈맥, 심방세동 등의 부정맥을 초래할 수 있으며 급사의 원인이 된다(2). 

심 초음파가 파브리병의 심장 침범을 진단하는 유용한 도구이며 보통 동 심성 심비대, 유두 근의 

비후, 이완 기능 장애 등을 보이기는 하지만 다른 좌심실 비대 질환과 감별하는데 한계가 있다(6).

심장 자기공명영상은 심장의 기능, 심실 부피, 질량 등을 측정하는데 있어서 표준 기법이며 심

근의 조직 특성을 파악하고 이를 정량화하는데 유용한 도구로 알려져 있다(6, 7). 파브리병의 심장 

침범을 진단하는데 다른 좌심실 심비대를 일으키는 심장 질환(예: 비후성 심근증)과 감별하는데 

유용한 도구로 쓰일 수 있다(8, 9). 심장 자기공명영상의 다양한 기법을 통해 파브리병의 심장 침

범 유무를 진단하고, 치료 모니터링, 예후 예측을 할 수 있는 도구로써 다양한 역할을 할 수 있을 

것으로 기대되며 이에 대해 정리해보고자 한다.

Fig. 1. A schematic diagram for Fabry disease.
Fabry disease is a genetic disease caused by an abnormality in the GLA gene that leads to a deficiency of al-
pha-galactosidase A and consequent accumulation of globotriaosylceramide (Gb3; GL3) in body organs. 
The management of symptoms and enzyme therapy may delay the progress of the disease.
CMR = cardiac MRI, LGE = late gadolinium enhancement, LVH = left ventricular hypertrophy, TIA = transient 
ischemic attack
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Cine 기법

심장 자기공명영상은 심실의 기능, 부피, 질량 측정을 위한 표준 기법으로 알려져 있으며 정해

진 위치, 축에서 촬영하기 때문에 객관적으로 평가할 수 있는 장점이 있다(6).

파브리병에 의한 심장 침범 시에는 좌심실 부피, 크기와 심근 수축력은 유지되고 좌심실의 질량

이 증가하게 되는데 대부분 동심성 좌심실 비대를 초래하며 심실 중격과 후 벽이 두꺼워지게 된다

(10). 25% 정도의 환자에서 우심실 비대도 동반된다(1). 기존 연구에 의하면 좌심실의 질량 수치가 

알파 갈락토시다아제 A의 활성도와 반비례하는 양상을 보이는 것으로 알려져 있다(10). 일부에서

는 좌심방 비대 소견을 보이기도 한다(1, 10). Cine 영상으로 측정한 좌심실 질량은 처음 진단 시 

심장 침범 유무를 판단하는데 도움이 되며 질병의 진행 경과나 치료 효과를 판단하는 지표로 삼기

도 한다(11-15). Messalli 등(12)의 보고에 따르면 16명의 파브리병 환자를 대상으로 효소(agalsi-

dase beta) 치료 48개월 후에 심장 자기공명영상을 이용한 추적 검사를 했을 때 심실의 두께와 질

량이 의미 있게 감소한 소견을 볼 수 있었다.

지연 조영증강(Late Gadolinium Enhancement) 기법 

파브리병에서 특징적인 지연 조영증강 영상 소견은 주로 좌심실 기저 부와 중간 부위의 하 외 

측벽에 나타나며 심내 막하 부위는 침범하지 않는 것이 특징이다(16-19). 이러한 특징적인 지연 조

영증강 소견은 환자의 60%까지 보인다고 알려져 있다(6, 20). 승모판의 환형의 섬유 골격과 중벽 

계면 사이의 스트레스로 인해 이 부위의 섬유화가 두드러진다는 가설은 있지만 아직 확실히 밝혀

진 바는 없다(18). 최근 연구에 따르면 파브리병의 심장 침범의 단계를 세 단계, 축적기, 심 근세포 

비대 및 염증기, 섬유화기로 구분하였다. 일부 질병 초기의 지연 조영증강 영상은 염증을 시사하

는 소견이며(16, 21) 이후 섬유화가 진행되면 범위가 확대된다(22). 섬유화를 시사하는 지연 조영

증강 소견은 질병의 진행 경과 중 비교적 늦게 나타나는 소견이며(23). Beer등(15)의 보고에 따르

면 파브리병의 심장 침범이 확진된 환자에서 치료 전후 자기공명영상을 이용하여 추적 관찰했을 

때 치료 전에 이미 지연 조영증강 소견이 있는 환자들은 추후에 이의 변화가 뚜렷하지 않고 오히

려 지연 조영증강 소견이 증가하는 양상을 보였다. 이에 반해 치료 전에 지연 조영증강 소견이 없

는 그룹은 치료 후에 지연 조영증강 소견이 새로 생기지 않았고 심실의 부피가 감소하는 소견을 

보였다. 따라서 지연 조영증강 소견은 이미 비가역적인 변화가 있어 추후 치료 반응이 좋지 않을 

수 있음을 시사하는 소견이다(15). 

T1 지도화 기법

T1 지도화 기법은 심근의 이상 유무를 발견하고 이를 정량화할 수 있는 매우 유용한 기법이다

(7, 24). 파브리병의 심장 침범 시에는 비정상적 지방 침착으로 인하여 심근의 조영증강 전 T1 수치

가 의미 있게 낮아질 것으로 예상할 수 있다. 
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최근 T1 지도화 기법을 이용해 파브리병의 심장 침범 유무를 확인하고자 하는 노력이 확대되고 

있다(8, 23, 25, 26). 이는 좌심실뿐 아니라 우심실에서도 관찰되는 소견이다(9, 27). 좌심실 비대를 

일으키는 질병은 여러 가지가 있으며 대표적인 질환은 비후 성 심근 병증이다. 비후 성 심근 병증

은 심근 섬유화로 인해 심근의 T1 수치가 증가하는 소견을 보이며 다른 좌심실 비대를 일으키는 질

환(아밀로이드증 등) 역시 대부분 심근의 조영증강 전 T1 수치의 증가 소견을 보인다. T1 지도화 기

법은 심근 비후와 심근 섬유화를 일으키는 다른 질병과 파브리병의 심장 침범을 감별할 수 있는 

매우 유용한 기법이다(9, 25, 26). 

특히 T1 지도화 기법을 이용하여 좌심실 비대나 섬유화가 일어나기 전 초기 상태의 파브리병을 

진단할 수 있다(23, 25, 26, 28). 파브리병의 심장 침범은 질병이 진행될수록 비가역적인 심근 섬유

화를 일으키기 때문에 심장 침범을 조기 발견하고 치료하는 것이 중요하며 T1 수치로 조기 진단이 

가능할 것으로 기대된다(29). 

흥미로운 점은 파브리병의 심장 침범은 위치에 따라 다른 양상을 보인다는 점이다(23, 24). 보통 

심실 중격 부위에 지방 침착이 현저하여 이 부위의 심근의 조영증강 전 T1 수치가 저하되고 심실

의 하 외 측벽은 섬유화가 진행되어 T1 수치가 증가한다(Fig. 2) (23, 26). 중격 부위 T1 수치는 파브

리병의 진단율이 매우 높을 뿐 아니라(8, 9) 질병의 활성도와 연관된 바이오마커인 트로포닌, Lyso-

Gb3나 심실 두께와 높은 연관성을 보여 심장 침범의 진행 정도를 판단하는 데 사용할 수 있다(23, 

25). 또한 중격 부위의 T1 수치는 관찰자 간, 관찰자 내의 측정 일치도가 매우 높아(26) 앞으로 파

브리병의 진단뿐 아니라 질병의 진행 경과 관찰(30), 치료 효과 모니터링에도 유용한 지표로 이용

될 것으로 보이며(23) 추후 예후 예측인자로서 역할을 할 수 있을 것으로 기대된다(28). 

파브리병의 심장 침범으로 인하여 심근의 T1 값은 낮아지는데 비해 이 부위의 심근 세포 외 부

피 비율(extracellular volume fraction; 이하 ECV)의 변화는 뚜렷하지 않은 것으로 보고되어 있

다(9). 하지만 심장 섬유화가 진행되면 ECV 수치는 올라가게 된다(25). 

T2 지도화 기법

T2 수치는 주로 염증이나 부종에 예민한 지표로 알려져 있어 급성 심근 경색에 동반된 심근 부

종이나 심근 염을 진단하는데 유용하다(31, 32). 위에서 언급했듯이 최근 연구에서 파브리병의 심

장 침범의 진행 단계에 심근 세포 비후 및 염증기가 있음이 제시되었고 이 시기에는 심근 비대가 

일어나기 전에 주로 하 외 측벽에 지연 조영증강이 보이며 이는 염증을 시사하는 소견이라고 하였

다(16, 22). 이를 진단하는데 심근 T2 수치의 유용성이 보고되고 있으며 T2 수치는 염증 및 질병의 

활성도를 나타낸다고 보고하고 있다(12, 16). Nordin 등(16, 22)은 파브리병 환자 47명을 대상으로 

한 연구에서 하외측벽에 지연 조영증강이 보이는 부위의 T2 수치가 다른 그룹(비후 성 심근 병증, 

만성 심근 경색) 환자에 비해 의미 있게 높은 것을 보고하였으며(각각 64 ± 7 ms, 55 ± 4 ms 및 

54 ± 3 ms, p < 0.001) 이 부위의 지연 조영증강은 만성 염증에 의한 것이라고 하였다. T2 수치가 

질병의 활성도를 나타내는 또 다른 바이오마커의 역할을 할 수 있을 것으로 기대하였다. 
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1169.3 ms

Native T1 map T2 map

41 ms 47 ms

관류 기법

파브리병은 혈관의 상피세포, 평활근 세포 등을 침범하여 혈관 이상을 초래하며 관상동맥 이상

을 일으킬 수 있다. 특히 미세혈관질환을 일으켜 심근 관류에 이상을 일으킴이 보고되었다(1, 33, 

34). 자기공명영상을 이용한 관류 영상은 이러한 관류 이상을 평가하는데 큰 역할을 할 수 있을 것

으로 기대된다.

Fig. 2. Cardiac MR images showing cardiac manifestations of Fabry disease.
A. Concentric left ventricular hypertrophy can be seen in the cine image, with a left ventricular mass index 
of 80.5 g/m2 [normal: 62 ± 7.5 g/m2 (35)] and end diastolic interventricular septum thickness of 14 mm 
[normal: 5.3 ± 0.9 mm (36)]. 
B. A typical pattern of delayed enhancement of Fabry disease is seen (arrows); the manifestation does not 
affect the subendocardial area at the thickened inferolateral wall (7.6 mm). 
C. The T1 map shows an interventricular septum T1 value of 1169.3 ms (normal: 1219 ms), while the global 
T1, extracellular volume fraction are slightly elevated to 1227.3 ms and 27%, respectively.
D. The T2 map shows an interventricular septum T2 value of 41 ms (normal: 40 ms), but the T2 of the infero-
lateral wall with delayed enhancement is elevated to 47 ms.
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결론

심장 자기공명영상은 파브리병 환자에서 심장 침범 유무를 진단하고, 치료 모니터링 등을 할 수 

있는 도구로써 다양한 역할을 할 수 있을 것으로 기대된다. 
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파브리병에서의 심장 자기공명영상의 역할

홍유진 · 김영진*

파브리병(Fabry disease)은 매우 드문 X-연관 유전 대사 질환으로 알파 갈락토시다아제(al-

pha galactosidase A)의 결핍으로 인하여 다양한 세포 및 기관에 글리코스핑고지질(glyco-

sphingolipid)의 축적을 초래하는 질환이다. 심장 침범이 비교적 흔하며 비정상적인 지질침

착으로 인한 심근 염증, 좌심실 비대 및 심근 섬유증을 일으킨다. 심장 침범은 환자 예후를 결

정하는 중요한 요인이므로 이를 진단하는 것은 매우 중요하다. 심장 자기공명영상은 심실의 

기능, 부피 측정을 위한 표준기법으로 알려져 있으며 심근의 조직 변화를 볼 수 있는 유용한 

기법이다. 특히 최근 많이 쓰이는 T1 지도화 기법을 통한 심근 조영 전 T1 수치를 이용하여 

파브리병의 심장 침범을 조기 진단할 수 있으며 자기공명영상을 이용한 심근 질량 측정으로 

치료 모니터링을 할 수 있다. 심장 자기공명영상은 파브리병 환자에서 다양한 역할을 할 수 

있을 것으로 생각되며 이에 대해 정리해보고자 한다.
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