PRINCIPAUX SIGNES D'APPEL DANS LASMD

(TYPES AB ET B) ™

ATTEINTES PULMONAIRES
> 90 % des patients* : Pneumopathie
Interstitielle Diffuse (PID) °

severe dans 42 % des cas?

Trouble des echanges gazeux
Infections pulmonaires

MANIFESTATIONS NEUROLOGIQUES (TYPE AB)

Troubles neurocognitifs

Hypotonie, hyporéflexie

1/4 des cas : tache maculaire rouge-cerise
*peut étre presente dans le type B

ATTEINTES CARDIOVASCULAIRES

>70 % des patients : profil lipidique athérogene'
* /8% des patients : HDLc bas
* 46% des patients : LDLc éleve
* 62% des patients : triglycerides élevés

ATTEINTES HEPATIQUES

> 70 % des patients : hépatomégalie *°
moderee a severe dans 96 % des cas
~1/2 des cas : transaminases augmentées ?

ATTEINTES SPLENIQUES
> 90 % des patients : splénomeégalie’
modérée a sévere dans 86 % des cas

TROUBLES DE LA CROISSANCE

\
Jf
ET/OU ATTEINTES OSSEUSES* |

> 90 % des patients : retard de croissance et 3
retard pubertaire ? '
>75 % des patients : symptomes musculo- ]
squelettiques ° | | des patients : 1
Douleurs osseuses et articulaires | ~1/4 des cas : anémie *

Ostéopénie, osteoporose, fractures osseuses | ~ 1/5 des cas : leucopénie ?

“principalement pour les patients pediatriques, mais - ',. '
I'atteinte osseuse est parfois visible a I'dge adulte’ I.j t

Retrouvez les centres de réféerence
des maladies rares ici :
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