JAK ZDIAGNOZOWAC ASMD?

Objawy ASMD moga nie by¢ wystarczajaco nasilone, aby wywotaé podejrzenia kliniczne — czesto diagnostyka deficytu
kwasnej sfingomielinazy opiera sie na badaniach przesiewowych z uwagi na réznorodnos¢ wystepujacych objawdw.
Ciezkie i postepujace uszkodzenia gtéwnych narzadéw moga prowadzi¢ do utrzymujacych sie i zagrazajacych zyciu
chordéb.

Rekomendowang metoda diagnozowania ASMD jest matoinwazyjne i szybkie badanie krwi, tzw. test suchej kropli krwi
(DBS), ktérego celem jest zmierzenie aktywnos$ci enzymu ASM.

Pacjenci z ASMD moga znajdowacd sie wsréd pacjentédw z podejrzeniem choroby Gauchera z uwagi na szereg
podobnych objawdw.

CHOROBA GAUCHERA TYPU 1'¢ ASMD TYPU B*

SPLENOMEGALIA 87% >90%
HEPATOMEGALIA 79% >70%
MALOPLYTKOWOSC 56% >50%

Diagnostyka réznicowa powinna obejmowac chorobe Gauchera. W celu odréznienia obydwu choréb nalezy wykonaé
réwnolegte testy pod katem ASMD, jak i kwasnej beta-glukozydazy (enzymu brakujacego w chorobie Gauchera).

B2 NA CZYM POLEGA LECZENIE ASMD?

Jedyna terapig wskazang do stosowania w celu leczenia ASMD jest olipudaza alfa, ktérej FDA przyznato status terapii
przetomowej. Enzymatyczna terapia zastepcza zostata zatwierdzona do leczenia niedoboru kwasnej sfingomielinazy
typu A/BiBw2022r.

Enzymatyczna terapia zastepcza jest rekombinowang ludzka kwasng sfingomielinaza, ktéra zmniejsza nagromadzenie
sfingomieliny w narzadach takich jak $ledziona, watroba, ptuca oraz w szpiku kostnym.
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ASMD

Ten typ tak ma
Byt niewidzialny
A juz leczyc¢ sie da

CHOROBY RZADKIE

NIEDOBOR KWASNEJ
SFINGOMIELINAZY




NIEDOBOR KWASNEJ SFINGOMIELINAZY,

ANG. ACID SPHINGOMYELINASE DEFICIENCY

ASMD to rzadka i postepujaca choroba genetyczna, nalezaca do grupy lizosomalnych choréb spichrzeniowych,
wystepujaca u dorostych i dzieci. Charakteryzuje sie niedoborem enzymu kwasnej sfingomielinazy, powodujac spichrzanie
sfingomieliny w lizosomach komérek, co prowadzi do wielonarzadowych uszkodzeri w organizmie.? ASMD jest choroba
dziedziczona w sposdéb autosomalny recesywny. Nosicielami choroby moga byé zaréwno kobiety, jak i mezczyzni.®

ASMD, NIE NIEMANN-PICK

W zamierzchtej nomenklaturze ASMD okreslany byt jako choroba Niemanna-Picka typu A i B — aktualna nomenklatura
odchodzi od nazewnictwa Niemanna-Picka i stosowania terminologii ASMD.

To, co rozréznia obie te choroby to substancja, ktéra sie spichrza — w przypadku Niemanna-Picka jest to cholesterol,
a w przypadku ASMD jest to sfingomielina. Pacjent z ASMD moze mie¢ réwniez symptomy ptucne czy zmiany
neurodegeneracyjne (typy AiA/B).”°

ASMD wigze sie ze znacznym odsetkiem zachorowalnosci i Smiertelnosci, szczegdlnie wsréd niemowlat i dzieci, poniewaz
wielu pacjentéw pediatrycznych nie dozywa wieku dorostego.*®

ASMD TYPU A — ZACZYNA SIE W NIEMOWLECTWIE.
Postaé nerwowo-trzewna.
Wystapienie ciezkich i szybko postepujacych zmian neurodegeneracyjnych wraz z innymi

objawami tj. zakazenie gdérnych drég oddechowych i hepatosplenomegalia oraz
charakterystyczny obrzek twarzy.

ASMD TYPU A/B - MOZE POJAWIC SIE W DZIECINSTWIE.
Postac przewlekia.
Pierwsze objawy wystepuja w dzieciristwie. Charakteryzuje sie wolniejsza progresja (w poréwnaniu

ztypem A) osrodkowego uktadu nerwowego (OUN) i bardziej charakterystycznym powigkszeniem
$ledziony.

ASMD TYPU B - MOZE POJAWIC SIE W KAZDYM WIEKU.

Postac przewlekta, trzewna.

Najczesciej spotykany, pierwsze objawy pojawiaja sie w réznym wieku od niemowlectwa do
dorostosci. Charakteryzuje sie powolnym postepem choroby bez lub z niewielkim wptywem na
osrodkowy uktad nerwowy.

ASM D WYSTEPUJE Z CZESTOSCIA 1 NA 200 OOO URODZEN.2

OBJAWY ASMD

ASMD jest chorobg wielouktadows i wielonarzadowa. Z powodu uszkodzenia lub niedoboru enzymu rozktadajgcego
substancje ttuszczowe, w komdrkach spichrzajg sie lipidy (sfingomieliny), ktére w konsekwencji powodujg uszkodzenia
wielu narzaddéw. Efektem sg zaburzenia funkcji narzadéw oraz stany zapalne bedace nastepstwem powiktari zwigzanych

z narzadami takimi jak:

Sledziona
(powiekszenie objetosci sledziony,

czyli splenomegalia — obserwuje
sie u ok. 90% pacjentdéw),*

g

Uktad nerwowy

(nieprawidtowe tworzenie
i funkcjonowanie synaps,
gtéwnie w typie Ai A/B),

Watroba

(zaburzenia funkcji watroby,
hepatomegalia — obserwuje sig
u ok. 70% pacjentéw),*

Uktad naczyniowy

(zaburzenia gospodarki
lipidowej, matoptytkowosé —
obserwuije sie u 50%
pacjentéw),*

Ptuca

(zmniejszenie pojemnosci
ptuc, zaburzenie wymiany
gazowej — pacjenci bardzo
czesto majg objawy choroby
$rédmiazszowej ptuc),

Uklad kostny

(zmiany osteolityczne).

TRUDNOSCI W DIAGNOZOWANIU

ASMD jest trudna do zdiagnozowania, poniewaz kazdy typ moze objawia¢ si¢ inaczej, a wiele symptomoéw ASMD pokrywa
sie z objawami innych choréb genetycznych.© Wiele oséb zyjacych z ASMD typu A/B lub B moze przej$é dtuga droge,
zanim zostanie postawiona wtasciwa diagnoza.?

U pacjentéw z podejrzeniem choroby Gauchera czesto diagnozuje sie ASMD.?

SREDNIO NA 5 0SOB, U KTORYCH PODEJRZEWASZ CHOROBE

GAUCHERA, OKO+O 1 MA ASMD.?




