Historicamente conhecida como doenca de Niemann-Pick tipos
A, B ou A/B, a deficiéncia da esfingomielinase acida (ASMD) é

4 M ? uma doengca rara genética, causada pela diminuicao da atividade
0 que e a AS D. enzimatica. A ASMD efeta tanto criangas como adultos de todo o
mundo, potencialmente causando sintomas graves, persistentes

€ que podem piorar ao longo do tempo.
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RARA GENETICA
Visto que a ASMD afeta apenas cerca A ASMD ocorre quando ambos 0s progenitores
de 1em cada 200.000 recém nascidos, transmitem ao seu filho uma cdpia do gene mutado,
nem todos os médicos podem estar responsavel pela ASMD. Quando o pai e a mae sao
familiarizados com a doenga portadores do gene mutado, existe uma probabilidade
de 25% de cada filho vir a desenvolver ASMD.
A ASMD pode afetar as
pessoas de maneiras Q
diferentes e pode ser
dificil de reconhecer DEFICIENCIA ENZIMATICA DIFICIL DE RECONHECER
Quando a enzima esfingomielinase acida A ASMD pode ser confundida com outras
(ASM) estd menos ativa que o normal, a doencas mais prevalentes. As pessoas podem
esfingomielina acumula-se e causa viver com sintomas durante anos, antes de
danos celulares em todo o organismo. receberem um diagndstico correcto.
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TIPO A TIPO A/B TIPO B
Tem inicio na infancia. Pode ter inicio na infancia. Pode ter inicio em qualquer
Espectro da doenca: Muiltiplos 6rgdos estdo Afeta mdltiplos 6rg&os, idade. Afeta mdltiplos
a ASMD divide-se afetados. O cérebro e 0 incluindo o cérebro e o sistema orgdos - mas ndo o cérebro
3 ti sistema nervoso estdo nervoso, mas progride de - e progride de forma mais
em tIpOS gravemente afetados e a forma mais lenta que o tipo A. lenta que o tipo A. Em

alguns casos, pode estar
presente um envolvimento
residual do sistema
nervoso central.

doenca progride rapidamente
ao longo do tempo.

@ Se vocé, ou o seu filho, tiver sido diagnosticado com ASMD, ASM“

trabalhe em conjunto com o seu médico para encontrar formas
de gerir os sintomas da ASMD e para obter o suporte adequado. . .
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A ASMD afeta varias partes do organismo e
De que Fo rma a ASM D causa uma variedade de sintomas que

progridem progressivamente e que podem ser

aFeta 0 0 VgaVU.SVV\O ? imprevisiveis, dolorosos e arrebatadores.
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MAIS PREVALENTES PREVALENTES EM
NOS TIPOS A e A/B TODOS OS TIPOS
D 2
Os sintomas mais CEREBRO E SISTEMA BAGO E FIGADO PULMOES
comuns da ASMD NERVOSO
envolvem o baco, o té‘("
figado e os pulmoes (9
Para os que tém ASMD do tipo A, __ MAIS PREVALENTES ESTOMAGO E CORAGAO E
. ; . SISTEMA DIGESTIVO VASOS
os sintomas cerebrais e do sistema NOS TIPOS A/BE B SANGUINEOS
nervoso podem ser 0s mais graves.
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OSSOS E CRESCIMENTO E
ARTICULAGOES DESENVOLVIMENTO SANGUE

Gerir a ASMD

Lidar com a ASMD pode ser um desafio

» Partilhar o que sente e quais as suas dificuldades
pode ajuda-lo a lidar com a doenca

- Familia, amigos, cuidadores e médicos podem ser Junte-se ao Registo Internacional
uma fonte de apoio ' ‘ da Doenca de Niemann-Pick em

. Atente nos seus sintomas, ou nos do seu filho, de inpdr.org para ajudar a

forma a perceber como variam ao longo do tempo ) 5 . & : comunidade de ASMD a

- Comunicacéo continua com a sua equipa médica é | compreender melhor esta doenca
chave na gestdo da ASMD T ) e a melhorar a vida dos doentes

» Para mais informacdo, visite www.raraseespeciais.pt
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