
Pacienţii dumneavoastră cu paralizie cerebrală de 
etiologie necunoscută pot avea o tulburare genetică rară
Pacienţii dumneavoastră pot prezenta semne de paralizie cerebrală, cum ar �
distonie, rigiditate/hipertonie şi întârziere motorie, care sunt, de asemenea,
semne şi simptome frecvente ale de�cienţei de L-aminoacid aromatic
decarboxilază (AADC).1-6

 

AŢI LUAT ÎN CONSIDERARE 
UN DIAGNOSTIC ALTERNATIV

 

PENTRU PACIENŢII CU SEMNE 
DE PARALIZIE CEREBRALĂ?

 

De�cienţa de AADC este o boală genetică asociată cu defecte ale sintezei 
neurotransmiţătorilor, care poate duce la disfuncţii motorii și autonome care 
limitează viaţa, cauzează întârzieri în dezvoltare și moarte prematură.4,5,7-9



SEMNELE ȘI SIMPTOMELE SIMILARE ÎNTRE PARALIZIA CEREBRALĂ 
ȘI DEFICIENŢA DE AADC INCLUD1-3,5,6,10:

 

CARACTERISTICILE DEFICIENŢEI AADC CARE SUNT ATIPICE 
PENTRU PARALIZIA CEREBRALĂ INCLUD:

 

Dacă suspectaţi că pacientul dumneavoastră poate prezenta aceste semne și simptome, luaţi în 
considerare testarea de�citului de AADC. Ghidurile actuale de consens recomandă testarea panel-ului 
de metaboliţi ai neurotransmiţătorilor în lichidul cefalorahidian și/sau analiza activităţii enzimei AADC 
plasmatice, în combinaţie cu testarea genetică pentru a con�rma un diagnostic de de�cienţă de AADC.5

 

 

    Hipotonie 

    Întârziere în dezvoltare

    Distonie 

    Rigiditate / hipertonie

Crize oculogire4,11,12
Electroencefalogramă 

și neuroimagerie 
normale1,5,12,14

 Simptome
autonome 

 Variaţie diurnă3,5,15 

Episoade de deviaţie susţinută în 
sus sau lateral a ochilor, mișcări 
ritmice orofaciale, �exii înapoi și 
laterale ale gâtului, proeminenţă 
a limbii și spasme maxilare care 
uneori pot � confundate cu 
convulsii13,14

 

Un studiu a arătat că doar o 
mică parte din pacienţii cu 
de�cit de AADC au avut  
electroencefalograma, 
imagistica prin rezonanţă 
magnetică sau tomogra�a 
computerizată anormale4

 

Semne multiple 
de disfuncţie 
autonomă14

 
 

Simptomele motorii se 
exacerbează sau sunt 
mai proeminente la 
sfârșitul zilei și se 
ameliorează odată cu 
somnul3,15

Diferenţierea între de�cienţa de AADC și paralizia cerebrală
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