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Rejestr pacjentow z niedoborem
kwasnej sfingomielinazy (ASMD)

Stworzenie rejestru umozliwiajgcego analize sciezek

diagnostyczno-terapeutycznych pacjentéw z ASMD

oraz opracowanie algorytmow Al dla efektywniejszej
diagnostyki choroby

Rejestr prowadzony jest przez Fundacje Podaruj Dane.

Fundacja Podaruj Dane wspiera rozwdj nowoczesnej
medycyny. Gtéwnym celem Fundacji jest zwiekszenie
dostepnosci do danych medycznych na cele badawczo-
rozwojowe. W ramach Fundacji dziata Rada Naukowa,
sktadajaca sie z konsultantéw krajowych, przedstawicieli
organizacji pacjenckich oraz lekarzy.

Podaruj
dane

NIEMANNA-PICKA

‘. STOWARZYSZENIE
v

/L-m Federacja
.,_“_\‘y\\t. Pacjent()w. o
557 rowiri Polskic W
é’) 11CH RODZIN
) FUNDACJA

XY MY PACJENCI

Niedobdr kwasnej sfingomielinazy (ang. acid sphingomyelinase deficiency, ASMD), do niedawna nazywany chorobg
Niemanna-Picka, nalezy do grupy choréb metabolicznych - jest lizosomalng chorobg spichrzeniowg (choroba
spichrzania lipidéw), spowodowang niedoborem enzymu odpowiedzialnego za rozktad lipidu - sfingomieliny,

prowadzaca do akumulacji tego substratu wewnatrz lizosomow.
Objawy ASMD moga sie rozni¢ w zaleznosci od typu choroby i stopnia niedoboru enzymu. Wyrdznia sie dwie gtowne
postaci: ciezsza, niemowleca (choroba Niemanna-Picka typu A) i tagodniejsza, gtéwnie dziecieca lub dorosta (choroba
Niemanna-Picka typu B).

Objawy ASMD typu A (postaé niemowleca)

. Powigkszenie watroby i sledziony (hepatosplenomegalia) - pojawia
sie juz w pierwszych miesigcach zycia.

. Opéznienie rozwoju - dziecko osigga kamienie milowe (np. siadanie,
chodzenie) znacznie wolniej lub wcale.

. Hipotonia migsniowa - zmniejszone napigcie miesniowe.

. Trudnosci z karmieniem i przyrostem masy ciata - dziecko czesto ma
problem z przyjmowaniem pokarmaow.
Objawy neurologiczne - powazne uszkodzenie uktadu nerwowego
prowadzi do regresji umiejetnosci oraz zaburzen ruchowych i
poznawczych.

. Postepujaca utrata funkcji motorycznych - dzieci traca kontrole nad
ruchem i moga rozwija¢ objawy podobne do parkinsonizmu.

. Przewidywana dlugosé zycia - dzieci z tym typem zazwyczaj nie

Objawy ASMD typu B (postaé dziecieca)

. Powigkszenie watroby i sledziony - wystepuje u wigkszosci
pacjentéw, ale przebiega tagodniej niz w typie A.

. Problemy z oddychaniem - na skutek odktadania sie lipidéw w
ptucach pojawiajg sie czeste infekcje i trudnosci z oddychaniem, co
moze prowadzi¢ do przewlektej niewydolnosci oddechowej.

. Zmeczenie i nietolerancja wysitku - ograniczona wydolnos¢
organizmu.
. Nawracajace infekcje drég oddechowych - zwiekszona podatnos¢ na

infekcje z powodu ostabienia uktadu oddechowego.

. Moga wystapi¢ deformacije kostne - np. znieksztatcenia klatki
piersiowej, problemy z ko$¢mi nog.

. Krwawienia i tatwe siniaczenie si¢ - ze wzgledu na splenomegalie
(powigkszenie $ledziony) zmniejsza sie liczba ptytek krwi, co prowadzi

W typie B zwykle nie dochodzi do uszkodzenia uktadu nerwowego, dlatego pacjenci moga zy¢ dtuzej, osiggajac dorostosé, cho¢ majg znacznie
obnizong jako$c¢ zycia z powodu przewlektych probleméw zdrowotnych.
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Diagnostyka ASMD obejmuje kilka etapow, od badan
laboratoryjnych po zaawansowane testy genetyczne,

ktore potwierdzajg diagnoze.

Oto kluczowe kroki diagnostyczne:

1. Wywiad i badanie fizykalne

w

Wywiad rodzinny i objawowy - lekarz
analizuje historie rodzinng w kierunku choréb
genetycznych oraz objawow takich jak
powiekszenie watroby i $ledziony, problemy
z oddychaniem, opdznienie rozwoju.

Badanie fizykalne - moze wykazac¢
objawy charakterystyczne dla choroby,
jak hepatosplenomegalie (powiekszenie
watroby i $ledziony).

. Badania laboratoryjne

Aktywnosé enzymatyczna kwasnej
sfingomielinazy - badanie aktywnosci
enzymu w leukocytach lub fibroblastach
pacjenta jest podstawowym testem
diagnostycznym. Obnizony poziom
aktywnosci kwasnej sfingomielinazy
potwierdza ASMD.

Profil lipidowy - u pacjentéw z ASMD czesto
wystepuje podwyzszony poziom lipidow, w
tym cholesterolu i tréjglicerydow.

. Badania obrazowe

Ultrasonografia jamy brzusznej - umozliwia
ocene wielkosci watroby i $ledziony, ktére sg
powiekszone w przypadku ASMD.

Tomografia komputerowa (TK) lub rezonans
magnetyczny (MRI) - w niektérych
przypadkach moga by¢ stosowane do

oceny narzagdéw wewnetrznych, takich jak
watroba, $ledziona i ptuca, a takze do oceny
ewentualnych zmian w mozgu (w typie A).

4. Badania genetyczne

Testy genetyczne w celu wykrycia
mutacji w genie SMPD1 - potwierdzaja
diagnoze poprzez identyfikacje mutacji
odpowiedzialnych za ASMD. Analiza
genetyczna jest szczegolnie wazna w celu
potwierdzenia rozpoznania i ustalenia typu
choroby (A lub B).

5. Inne badania pomocnicze

Biopsja watroby lub sledziony - rzadko
stosowana, ale moze by¢ wykonywana w
przypadkach watpliwych, aby zidentyfikowac
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Historia leczenia zawiera informacje o wynikach badan,
przyjmowanych lekach i wykonanych procedurach. Na ich
podstawie zbadane zostang korelacje, ktére pozwola na
efektywniejsze leczenie i diagnozowanie niedoboru kwasnej
sfingomielinazy.

Podobnie jak w przypadku dawstwa krwi czy szpiku
kostnego, informacji o przebiegu choroby poprzez
wigczenie do rejestru pacjentow w niedoborem kwasnej
sfingomielinazy odbywa sie tylko za zgodg pacjenta.

Po wyrazeniu przez pacjenta lub opiekuna prawnego zgody,
my pobierzemy historie leczenia ze wskazanych placéwek.
Po pobraniu dokumentacji ustrukturyzujemy jg i przekazemy
cztonkom Rady Naukowej do analizy.

W kazdej chwili jest mozliwo$¢ wycofania swojej zgody. W
takim przypadku dane nie bedg dalej udostepniane.

Wyniki badan krwi, karty informacyjne ze szpitala i poradni i
innedane medyczne, ktoremogapomaoc namlepiejzrozumied,
jak skuteczniej leczy¢ podobnych pacjentéw w przysztosci.

obecnosc¢ sfingomieliny w komodrkach narzadow.

. Testy oddechowe - ocena funkcji ptuc moze by¢
konieczna u pacjentéw z typem B, ktorzy moga
miec¢ problemy z uktadem oddechowym.
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