
Luaţi în considerare screening-ul pentru de�cienţa de AADC la pacienţii 
cu hipotonie inexplicabilă, tulburări de mișcare (în special crize 
oculogire), disfuncţii autonome și întârziere în dezvoltare.2

De�cienţa de AADC este o 
afecţiune genetică rară, afectând 
sinteza neurotransmiţătorilor 
cauzată de mutaţii în gena dopa 
decarboxilază (DDC)1-3

Pacienţii nu ating cel mai adesea 
standardele de dezvoltare și pot 
prezenta hipotonie, crize 
oculogire, disfuncţii autonome și 
necesită îngrijire pe tot 
parcursul vieţii1-4,6

Mutaţiile genei DDC au ca rezultat 
o activitate enzimatică AADC 
redusă, ducând la de�cienţă 
combinată severă a 
neurotransmiţătorilor dopamină, 
serotonină, norepinefrină și 
epinefrină2-5

Multe dintre cele mai frecvente 
simptome ale de�cientei de AADC 
pot �, de asemenea, atribuite unor 
alte afecţiuni, cum ar � paralizia 
cerebrală, epilepsia și tulburările 
neuromusculare, rezultând un 
diagnostic potenţial greșit.2,7-10

Lipsa acestor neurotransmiţători 
duce la tulburări de mișcare, 
disfunctii autonome și tulburări 
de comportament2-4

De�citul de AADC poate 
afecta pacienţii de ambele sexe, 
de diferite origini etnice sau 
regiuni geogra�ce2,6,11

DEFICIENŢA DE L-AMINOACID 
AROMATIC DECARBOXILAZĂ (AADCd):
O boală genetică a sintezei de neurotransmiţători 
cu un parcurs clinic devastator1-3a



Într-un studiu clinic pe 78 de pacienţi care au fost 
diagnosticaţi cu de�cit de AADC, au fost documentate 
următoarele simptome3:

 

   Simptomul cel mai frecvent raportat 

Hipotonie3

95%

n=74

  În de�citul de AADC, întârzierea dezvoltării poate 
include tulburări de control al capului, de mers de-a 
bușilea sau stat în picioare și întârzieri de vorbire2,6

 

Întârziere în dezvoltare3

63%

n=49

  Hiperhidroză (65%) n=51

 Hipersalivaţie (41%) n=32

Simptomele autonome includ3

Tulburări de mișcare

Crize oculogire3

   

Altele includ3

Distonie (53%) n=41

Hipertonie (44%) n=35

86%

n=67

Teste pentru diagnosticul
de�citului de AADC2  

Efectuaţi2

   Panelul de metaboliţi ai 
neurotransmiţătorilor din 
LCR (lichid cefalorahidian) 

 

ŞI/SAU

   Analiza activităţii enzimei plasmatice

Alte teste care pot � utile11,13-15

   Măsurarea nivelului sanguin 
al 3-OMD (3-O-metildopa)

 

   Analiza acidului organic urinar

21 3

 Con�rmaţi cu 
testarea genetică 
   Mutaţie(i) în gena DDC 

21 3

Interpretaţi2

   HVA (acid homovanilic), 5-HIAA 
(acid 5-hidroxiindoleacetic) și MHPG 
(3-metoxi-4-hidroxifenilglicol) reduse;
3-OMD (3-O-metildopa), L-dopa 
(L-3,4-dihidroxifenilalanină), și 
5-HTP (5-hidroxitriptofan); crescute; 
și pterine normale în LCR (lichid 
cefalorahidian)

 

ŞI /SAU

   Activitate scăzută a enzimei 
AADC în plasmă

 

21 3

 

 Hipokinezie (32%) n=25

 Ptoză (39%) n=30 

  Congestie nazală (31%) n=24
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 Recomandările de consens ale experţilor a�rmă că de�citul de AADC ar 
trebui luat în considerare la copiii la care unele sau toate simptomele 
următoare sunt inexplicabile.2,1
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Episoade de deviere susţinută în sus sau laterală a ochilor, 
mişcări ritmice orofaciale, �exii înapoi şi laterale ale gâtului, 
proeminenţă a limbii şi spasme maxilare5

Pot dura câteva secunde sau pot persista câteva ore şi pot 
apărea de mai multe ori pe zi sau săptămână4

Pot să nu �e prezente în toate cazurile3

Adesea diagnosticate greşit ca şi convulsie, epilepsie sau 
boala mitocondrială4,7


