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Исторически данное заболевание известно

как «болезнь Ниманна-Пика типа А, А/B
и В».

1,2,3

При этом клинически ДКСМ — это целый спектр
заболеваний с двумя крайними формами и
проявленями, известными как болезнь Ниманна-Пика
тип А и болезнь Ниманна-Пика тип B. Болезнь
Ниманна-Пика тип A/В — это промежуточная форма
заболевания, включающая различную степень 
поражения центральной нервной системы. 3

ДКСМ
Дефицит кислой сфингомиелиназы

ВЫПИРАЮЩИЙ
ЖИВОТ 3,8

из-за увеличенной печени и\или селезенки

КАШЕЛЬ
И/ИЛИ ЗАТРУДНЕННОЕ

ДЫХАНИЕ 3,8

ПОЯВЛЕНИЕ

СИНЯКОВ И/ИЛИ

КРОВОТЕЧЕНИЙ 3,8

БОЛЬ В ЖИВОТЕ 

И/ИЛИ ДИАРЕЯ 8

Тип А
Развивается в младенческом возрасте

Приводит к серьезному
повреждению множества

органов, головного мозга,
нервной системы; состояние

ребенка стремительно
ухудшается.5

Тип B
Может развиваться в любом возрасте

Поражает многие органы,
в некоторых случаях может

не вызывать поражения нервной
системы или оказывать только

минимальное влияние.
Медленно прогрессирует.2,6,7

Тип A/B
Может развиваться в детском возрасте

Приводит к
поражению множества

органов,
а также в различной

степени поражает нервную
систему.6

Болезнь Ниманна-Пика тип А, А/В и В ассоциирована со значительной 
смертностью в результате развития заболевания у младенцев и

маленьких детей.
Многие из них не доживают до взрослого возраста.7,8

Заболевание вызвано дефицитом активности
кислой сфингомиелиназы — фермента, который
необходим для распада такого липида как сфингомиелин. У
людей с диагнозом ДКСМ, патогенная мутация в гене SMPD1
приводит к снижению активности фермента, что может
приводить к прогрессирующему накоплению сфингомиелина 
и повреждению различных органов.2,3,4

ДИАГНОСТИЧЕСКАЯ ОДИССЕЯ
Болезнь Ниманна-Пика трудно поддается
диагностике из-за того, что каждый тип
заболевания может проявляться разными
симптомами, схожими с другими генетическими
болезнями.3 Многие люди, живущие с диагнозом
болезнь Ниманна-Пика тип A/B или тип B, могут
проделать долгий путь, прежде чем узнают свой
настоящий диагноз.9

Признаки и симптомы болезни Ниманна-Пика, помимо прочих, могут
включать увеличение печени или селезенки, затруднение дыхания,

инфекции в легких, внезапное появление синяков или кровотечений. 3

Ультраредкое, прогрессирующее,

а также потенциально 

жизнеугрожающее генетическое 

заболевание, которое может 

развиваться у детей и

подростков по всему миру. 1-4
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