ATI LUAT IN CONSIDERARE
UN DIAGNOSTIC ALTERNATIV

PENTRU PACIENTII CU SEMNE
DE PARALIZIE CEREBRALA?

Pacientii dumneavoastra cu paralizie cerebrala de
etiologie necunoscuta pot avea o tulburare genetica rara

Pacientii dumneavoastra pot prezenta semne de paralizie cerebrald, cum ar fi
distonie, rigiditate/hipertonie si intarziere motorie, care sunt, de asemenea,

semne si simptome frecvente ale deficientei de L-aminoacid aromatic
decarboxilaza (AADC)."¢

Deficienta de AADC este o boala geneticd asociatd cu defecte ale sintezei
neurotransmitatorilor, care poate duce la disfunctii motorii si autonome care

limiteaza viata, cauzeaza intarzieri in dezvoltare si moarte prematurd.*>’?




Diferentierea intre deficienta de AADC si paralizia cerebrala

SEMNELE SI SIMPTOMELE SIMILARE INTRE PARALIZIA CEREBRALA
S| DEFICIENTA DE AADC INCLUD'-*>¢1:

?» Hipotonie ¥ Distonie

» Intarziere in dezvoltare ? Rigiditate / hipertonie

CARACTERISTICILE DEFICIENTEI AADC CARE SUNT ATIPICE
PENTRU PARALIZIA CEREBRALA INCLUD:

Electroencefalograma

Crize oculogire*'"? si neuroimagerie SITIPEETE Variatie diurnd*
normale’s 1214 autonome

Episoade de deviatie sustinutd in Un studiu a ardtat ca doar o Semne multiple Simptomele motorii se
sus sau lateral a ochilor, miscari micd parte din pacientii cu de disfunctie exacerbeaza sau sunt
ritmice orofaciale, flexii fnapoi si deficit de AADC au avut autonoma' mai proeminente la
laterale ale gatului, proeminentd electroencefalograma, sfarsitul zilei si se
a limbii si spasme maxilare care imagistica prin rezonantd amelioreazd odatd cu
uneori pot fi confundate cu magneticd sau tomografia somnul?™®
convulsii'>™ computerizatd anormale*

Daca suspectati cd pacientul dumneavoastra poate prezenta aceste semne si simptome, luati in
considerare testarea deficitului de AADC. Ghidurile actuale de consens recomanda testarea panel-ului
de metaboliti ai neurotransmitatorilor in lichidul cefalorahidian si/sau analiza activitatii enzimei AADC
plasmatice, in combinatie cu testarea genetica pentru a confirma un diagnostic de deficientd de AADC.?
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