Le déficit en sphingomyélinase acide (ASMD)

L’ASMD, anciennement appelée maladie de Niemann-Pick de type A & B, est une maladie de surcharge lysosomale due a un déficit de l'activité
de I'enzyme sphingomyélinase acide (SMA). Lorsque la SMA est déficiente, la sphingomyéline s'accumule dans les cellules, entrainant un
dysfonctionnement des organes et systemes atteints. Cette maladie génétique rare est sous-diagnostiquée.’

Il existe 3 formes d’ASMD :*
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Forme infantile Forme intermédiaire Forme chronique plus atténuée avec
associée a une atteinte chronique avec une peu ou pas d’atteinte neurologique
neuroviscérale sévére atteinte neuroviscérale Incidence : 1cas / 230 000 naissances en France
Les principaux symptémes Caractéristiques de la maladie
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(type B) ¢ e C’est une maladie génétique a transmission autosomique récessive.'

* Trisque sur 4 d'étre atteint d’ASMD lorsque les 2 parents sont porteurs

Chaque patient est unique selon I'age d'apparition des symptomes et
du géne affecté.

selon la sévérité de ces symptoémes.
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