
Malattia di Gaucher o ASMD? Esegui il test  
parallelo per la conferma diagnostica

Per i pazienti affetti da ASMD, la diagnosi precoce è fondamentale 
per la corretta gestione dei sintomi1

Tra i pazienti con sospetta malattia di Gaucher, la diagnosi  
di ASMD può essere più comune di quanto si creda.3

MALATTIA DI GAUCHER  
DI TIPO 14,5
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LA TUA DIAGNOSI PUÒ FARE LA DIFFERENZA
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IN MEDIA, SU 5 PERSONE 
CON SOSPETTA MALATTIA  
DI GAUCHER, 
~1 È AFFETTA DA ASMD6

GLI ESPERTI RACCOMANDANO DI ESEGUIRE IL TEST PARALLELO PER LA 
MALATTIA DI GAUCHER E PER IL DEFICIT DI SFINGOMIELINASI ACIDA (ASMD)1

Riconoscere la ASMD (nota storicamente come malattia di Niemann-Pick di tipo A, A/B, e B) rappresenta il primo passo 
cruciale verso la gestione della malattia. Tuttavia, questa rara e progressiva malattia da accumulo lisosomiale presenta 
similitudini con altre malattie, in particolare con la malattia di Gaucher, che ne rendono più difficile la diagnosi precoce.1,2 
La ASMD può essere debilitante, soprattutto se non diagnosticata o non trattata.2 Ogni qualvolta si sospetti la malattia di 
Gaucher è importante eseguire il test anche per la ASMD.1

Identificare i pazienti affetti da ASMD può essere difficile

I SINTOMI DELLA MALATTIA DI GAUCHER DI TIPO 1 E DELLA ASMD DI TIPO B SPESSO SI SOVRAPPONGONO3



LA ASMD PUÒ PORTARE A UNA RIDOTTA ASPETTATIVA DI 
VITA, SOPRATTUTTO SE NON DIAGNOSTICATA2

ENTRO I 35 ANNI DI ETÀ, I PAZIENTI AFFETTI DA ASMD DI TIPO B HANNO 
UNA PROBABILITÀ DI SOPRAVVIVENZA RIDOTTA DI CIRCA IL 30%7*

DISTRIBUZIONE DELLA FUNZIONE DI SOPRAVVIVENZA IN PAZIENTI AFFETTI  
DA ASMD DI TIPO A/B E B (N=103)2,8-10

Uno studio sulla storia naturale della patologia, della durata di 20 anni, ha valutato la morbilità e la mortalità in 103 pazienti affetti da ASMD di tipo A/B e B. 
All'inizio dello studio, 61 pazienti erano in età pediatrica (≤21 anni di età) e 42 pazienti erano adulti (>21 anni di età). Sono stati registrati 18 decessi durante il 
periodo di follow-up.8

McGovern MM, et al. Genet Med. 2013;15(8):618-623. 
United States Life Tables, 2017. 
World Health Organization Life Tables, April 2018.
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   Distribuzione della funzione di sopravvivenza nella popolazione  
generale degli Stati Uniti nel 2017

   Distribuzione della funzione di sopravvivenza nella popolazione  
generale a livello mondiale nel 2016

   Distribuzione della funzione di sopravvivenza tra i pazienti negli  
Stati Uniti affetti da ASMD di tipo A/B e B

* Rispetto alla popolazione americana. Dati estratti dalla curva di Kaplan-Meier generata in uno studio di storia naturale di 11 anni che ha valutato la morbilità e la 
mortalità in 59 pazienti affetti da ASMD di tipo B. All'ingresso, 30 pazienti erano in età pediatrica (<18 anni di età) e 29 pazienti erano adulti (≥18 anni di età).  
Sono stati registrati 9 decessi durante il periodo di follow-up. La riduzione della probabilità di sopravvivenza è assoluta, non relativa. Popolazione generale negli 
Stati Uniti nel 2017.7

•   La ASMD è causata da varianti patogene del gene SMPD1 che codifica la produzione dell'enzima sfingomielinasi  
acida (ASM)2

•   Quando l'attività dell'ASM è carente, la sfingomielina non può essere metabolizzata a sufficienza e si accumula nei 
lisosomi. Questo accumulo può danneggiare le cellule di vari organi, portando a complicanze potenzialmente fatali2

La ASMD è associata a complicanze potenzialmente fatali, quali splenomegalia, epatomegalia, 
disfunzione polmonare e sintomi ematologici2



LE LINEE GUIDA RACCOMANDANO IL TEST PARALLELO PER 
LA MALATTIA DI GAUCHER E LA ASMD1

Poiché i sintomi comuni della malattia di Gaucher 
e della ASMD si sovrappongono, le linee guida 
raccomandano il dosaggio simultaneo degli 
enzimi per la glucocerebrosidasi e l'ASM1

IL TEST DIAGNOSTICO PER LA ASMD È IMMEDIATO

I pazienti affetti da ASMD hanno una bassa 
attività dell'enzima ASM1

Esegui il test enzimatico per ASM su 
leucociti isolati di sangue periferico, 
campioni di sangue secco (DBS*)  
o fibroblasti cutanei1

Bassa attività residua di ASM = sospetta 
diagnosi di ASMD1

Si può ottenere un'ulteriore conferma 
diagnostica attraverso un test di genetica 
molecolare1

SEMPLICI 
PASSAGGI 
per la diagnosi4
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VALUTAZIONE DELLA ASMD PER L'INVIO ALLO SPECIALISTA1

ESCLUDI ALTRE POTENZIALI CAUSE:

• Infezione
• Neoplasie maligne
• Altre malattie da accumulo

lisosomiale
• Malattia epatica
• Insufficienza cardiaca congestizia
• Malattia ematologica

1 O PIÙ CARATTERISTICHE INDICATIVE DI ASMD:

Neonati e bambini
• Malattia polmonare

interstiziale
• Trombocitopenia
• Macularetinica rosso ciliegia
• Ritardo dello sviluppo
• Ipotonia
• Basso HDL-C

Dopo l'infanzia
• Malattia polmonare

interstiziale
• Trombocitopenia
• Basso HDL-C
• Fratture patologiche

SPLENOMEGALIA ± EPATOMEGALIA

ESEGUI IL TEST O RIFERISCI IL PAZIENTE A UNO 
SPECIALISTA DI MALATTIE METABOLICHE

SÌ SÌ

NO

LA GESTIONE DEI SINTOMI DELLA ASMD INIZIA CON 
LA DIAGNOSI PRECOCE

Le linee guida raccomandano di eseguire il test parallelo per la malattia 
di Gaucher e la ASMD1

Tutti i diritti riservati. Sanofi è un marchio registrato di Sanofi 
o associate. Codice aziendale: MAT-IT-2302442
Codice Magazzino: 10047746
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