Melissa from USA with her two sons, ASMD Patient

ASMD to jedna z niewielu chordb rzadkich, ktérg mozna skutecznie leczy¢ za
pomocq enzymatycznej terapii zastepczey.

ASMD (niedobdr kwasnej sfingomielinazy)

ASMD, czyli niedobdr kwasnej sfingomielinazy, (ang. acid sphingomyelinase
deficiency) to rzadka choroba genetyczna, zaliczana do grupy lizosomalnych
chordb spichrzeniowych. Ta postepujaca przypadtosé moze dotyczyé
dorostych, jak i dzieci. Istotg choroby jest niedobdr lub brak enzymu
odpowiedzialnego za rozktad sfingomieliny, kluczowego sktadnika ostonki
mielinowej i bton komdrkowych.

Choroba ta wykazuje trzy rézne typy, zwane postaciami klinicznymi ASMD.

e Typ A charakteryzuje sie poczatkiem objawdw w niemowlectwie i
manifestuje sie gtéwnie poprzez problemy neurologiczne oraz trzewne.

* Typ B, natomiast wystepuje w réznym wieku od niemowlectwa do
dorostosci
i ma postac przewlekta, rowniez skupiajgca sie na aspektach trzewnych.

e Typ A/B, bedacy fenotypem posrednim, cechujacym sie pdZniejszym
pojawieniem sie objawdw oraz wolniejszym postepem zajecia osrodkowego
uktadu nerwowego w porédwnaniu z typem niemowlecym.



DIAGNOSTYKA

Proces diagnostyczny wymaga holistycznego podejscia, taczacego analize
klinicznego obrazu pacjenta z wynikami badan dodatkowych. Skierowanie
pacjenta do specjalistéw, takich jak gastrolog lub hepatolog, oraz przeprow-
adzenie badan laboratoryjnych, takich jak morfologia krwi obwodowej,
stanowia kluczowe etapy identyfikacji ASMD.

LECZENIE

ASMD to jedna z niewielu chordb rzadkich, ktérg mozna skutecznie leczyé za
pomoca enzymatycznej terapii zastepcze;.

Olipudaza alfa, jako pierwsza celowana terapia stworzona w celu leczenia
niedoboru kwasnej sfingomielinazy, odgrywa kluczowa role w uzupetnianiu
brakujgcego enzymu u chorych. Skutecznos¢ terapii enzymatycznej potwi-
erdzajg wyniki badan klinicznych, ktére wykazaty istotny wptyw na kluczowe
objawy ASMD.



