TESTAREA 3-OMD PENTRU

DEFICIENTA DE AADC

Ce este 3-OMD??

) 2 Deficienta de L aminoacid aromatic decarboxilaza ? 3-O-metildopa (3-OMD) este un produs
(AADCAd) este o afectiune geneticd a sintezei de catabolic mai stabil al L 3,4 dihidroxifenilalanind)
neurotransmitatori (LDOPA);

) Este o tulburare autosomali recesiva cauzati de ) Acumularea de LDOPA, duce la cresterea
variantele patogene din gena dopa decarboxilaza concentratiilor de 3-OMD prin conversia cu
(DDC), care codifica enzima AADC catecol-O-metiltransferaza

9 3-OMD este detectabil si stabil in sange

De ce este crescut 3-OMD la pacientii cu deficit de AADC?'2
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Cum contribuie testarea 3-OMD la diagnosticarea
deficientei de AADC?"->

Nivelurile ridicate de 3-OMD pot fi detectate in sange
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9 3-0MD poate fi utilizat ca test initial atunci cand se suspecteazd o deficienta de AADC

? Nivelurile crescute de 3-OMD in sange ar trebui sa determine teste suplimentare pentru a confirma
diagnosticul de deficienta de AADC



DE CE SA FOLOSITI TESTAREA 3-OMD?

Analiza 3-OMD din picaturi de sange uscat este validata
pentru testarea deficitului de AADC*

Studiu CENTOGENE: concentratie 3-OMD in
picaturi de sange uscat (DBS) de la esantioane

) 3-OMD este crescut in DBS (picdturi de sange 1000003 de control si pacienti cu deficit de AADC®

uscat) la pacientii cu deficit de AADC, prin urmare
este un biomarker valid si fiabil pentru detectarea
deficitului de AADC? 0000 1

? Tn studiile care evalueazi testarea deficitului de
AADC, s-a constatat ca testarea picaturii de sange
uscat pentru 3-OMD are o ratd pozitiv-predictiva
ridicatd in testarea nou-ndscutului?**?

9 CENTOGENE a efectuat propriile studii de validare 100 | T
in testarea 3-OMD, demonstrand o sensibilitate si o —
specificitate a testului de 100% la pacientii cu deficit
de AADC fati de controalele normale® 0
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Nivelurile crescute de 3-OMD in sange pot fi detectate relativ
usor cu un test simplu si rapid>?

Testarea piciturii de singe uscat pentru nivelurile de 3-OMD este un test simplu, rapid, minim invaziv utilizat
P g p P P
pentru deficitul de AADC?*?

rin urmare, este o optiune pentru testarea persoanelor cu risc crescut de deficit de i 0 optiune
P t pt pentru test p I t de deficit de AADC s pt
potentiald pentru testarea nou-niscutului*®

9 Acest test poate ajuta la diagnosticarea precoce a deficitului de AADC si poate ajuta la reducerea intirzierii
(de obicei cu luni pand la ani) in diagnosticarea bolii"*

Testarea 3-OMD crescut in sangele pacientilor cu suspiciune

de deficit de AADC poate contribui la diagnosticarea precoce’
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“Intr-un studiu, un nou-niscut a avut un raspuns fals pozitiv; investigatiile au aritat ci mama era in tratament cu L-DOPA in timpul sarcinii.?
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