
PRINCIPAUX SIGNES  D’APPEL DES FORMES 
CHRONIQUES D’ASMD (TYPES B ET A/B) 1-3

 Troubles de la croissance et/ou 
atteintes osseuses
9/10 des cas : retard de croissance             
staturo-pondérale 2, retard pubertaire
Douleurs osseuses et articulaires
Ostéopénie, ostéoporose, fractures osseuses
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 Atteintes pulmonaires
9/10 des cas : Pneumopathie Interstitielle Diff use (PID) 1 

sévère dans 42 % des cas 2
Trouble des échanges gazeux
Infections pulmonaires

 Atteintes hépatiques
> 3/4 des cas : hépatomégalie 2
modérée à sévère dans 96 % des cas
~ 1/2 des cas : transaminases augmentées 2

 Atteintes neurologiques (type A/B)
Troubles neurocognitifs
Hypotonie, hyporéflexie
1/4 des cas : tâche maculaire rouge-cerise 2

 Atteintes cardiovasculaires
Profil lipidique athérogène

 Atteintes spléniques
~ 3/4 des cas : splénomégalie 1
modérée à sévère dans 86 % des cas

 Anomalies hématologiques : 
cytopénies
> 1/2 des cas : thrombopénie légère 3
> 1/4 des cas : anémie 2
~ 1/4 des cas : leucopénie 2

ACID SPHYNGOMYELINASE DEFICIENCY




