DEFICIENTA DE L-AMINOACID
AROMATIC DECARBOXILAZA (AADCd):

O boala genetica a sintezei de neurotransmitatori
cu un parcurs clinic devastator'>?

Deficienta de AADC este o
afectiune genetica rard, afectand
sinteza neurotransmitdtorilor

cauzatd de mutatii Tn gena dopa
decarboxilazd (DDC)™3

Mutatiile genei DDC au ca rezultat
o activitate enzimatica AADC
redusd, ducand la deficientd
combinatd severa a
neurotransmitatorilor dopamind,
serotonind, norepinefrind si
epinefrind*®

Lipsa acestor neurotransmitatori
duce la tulburari de miscare,
disfunctii autonome si tulburari
de comportament®*

Pacientii nu ating cel mai adesea
standardele de dezvoltare si pot
prezenta hipotonie, crize
oculogire, disfunctii autonome si
necesitd Tngrijire pe tot

parcursul vietii'*

Multe dintre cele mai frecvente
simptome ale deficientei de AADC
pot fi, de asemenea, atribuite unor
alte afectiuni, cum ar fi paralizia
cerebrald, epilepsia si tulburarile
neuromusculare, rezultand un
diagnostic potential gresit?’'°

Deficitul de AADC poate
afecta pacientii de ambele sexe,
de diferite origini etnice sau
regiuni geografice?®™

) Luati in considerare screening-ul pentru deficienta de AADC la pacientii
cu hipotonie inexplicabila, tulburari de miscare (in special crize
oculogire), disfunctii autonome si intarziere in dezvoltare.?



Recomandarile de consens ale expertilor afirma ca deficitul de AADC ar

trebui luat in considerare la copiii la care unele sau toate simptomele
urmatoare sunt inexplicabile.?’

intr-un studiu clinic pe 78 de pacienti care au fost Teste pentru diagnosticul
diagnosticati cu deficit de AADC, au fost documentate deficitului de AADC?
urmatoarele simptome?:

Hipotonie? o Efectuati’

? Panelul de metaboliti ai
neurotransmitdtorilor din
LCR (lichid cefalorahidian)

SI/SAU

? Analiza activititii enzimei plasmatice

? Simptomul cel mai frecvent raportat

Intirziere in dezvoltare? Alte teste care pot fi utile''3's
% T deficitul de AADC. Tntarsi desvoltirii > Misurarea nivelului sanguin
.n eficitu ev / , Intarzierea ez.vo tarii poate al 3-OMD (3-O-metildopa)
include tulburari de control al capului, de mers de-a

. I A . > i idului ic uri
busilea sau stat in picioare si intarzieri de vorbire*® Analiza-acidului‘erganic utinar

Interpretati’
Tulburari de miscare 9 % HVA (acid homovanilic), 5-HIAA
(acid 5-hidroxiindoleacetic) si MHPG
Crize oculogire’ (3-metoxi-4-hidroxifenilglicol) reduse;

3-OMD (3-O-metildopa), L-dopa
(L-3,4-dihidroxifenilalanind), si
5-HTP (5-hidroxitriptofan); crescute;
si pterine normale in LCR (lichid
? Pot dura citeva secunde sau pot persista citeva ore si pot cefalorahidian)
apdrea de mai multe ori pe zi sau siptimani*
SI /SAU

? Pot si nu fie prezente in toate cazurile’ S Adiivitaie s a i
AADC in plasma

? Episoade de deviere sustinutd in sus sau laterali a ochilor,
miscdri ritmice orofaciale, flexii inapoi si laterale ale gatului,
proeminenta a limbii si spasme maxilare®

> Adesea diagnosticate gresit ca si convulsie, epilepsie sau
boala mitocondriala*’

Altele includ? Confirmati cu
¥ Distonie (53%) n=41 ¥ Hipokinezie (32%) n=25 9 testarea g’enetici

? Hipertonie (44%) n=35 ? Mutatie(i) in gena DDC

Simptomele autonome includ?

? Hiperhidrozi (65%) n=51 ? Ptozi (39%) n=30

? Hipersalivatie (41%) n=32 ? Congestie nazald (31%) n=24 I
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