RARE DISEASE DAY®

L'ASMD* (déficit en sphingomyélinase acide)
est une maladie de surcharge lysosomale
due a un déficit enzymatique.

Elle est rare, génétique et sous-diagnostiquée.’ Alfie, ASMD, Royaume-Uni

Il en existe 3 types”

® TypeA:

Forme infantile associée a une atteinte
neuroviscerale severe

® Type A/B:

Forme intermédiaire chronique
avec une atteinte neuroviscérale

L ASMD

Egalemem‘. cormu. sous le ngm Les principaux
Forme chronique plus attenuee de maladie de Niemann-Pick

= -2
avec peu ou pas datteinte de fype A & B Sym PIOmeSI
neurologique. (Iype B)

Incidence :
0,4 cas / 100 000 naissances

e TypeB:

Douleurs / distension abdominales
(augmentation du volume
de la rate et du foie)

Chaque patient est unique Fatigue chronique

en termes d'age d'apparition et

de severite des symptomes.’
Douleurs osseuses
Risque de fracture

Retard de croissance

Essoufflement Des bleus
Infections pulmonaires +/- des saignements
Pere Mere
porteur porteuse
sain saine
C’est une maladie genetique
a transmission autosomique ﬂ 1}
récessive’

I I I
* ASMD : Acid SphingoMyelinase Deficiency
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