ALGUMA VEZ CONSIDEROU UM
DIAGNOSTICO ALTERNATIVO,
NOS SEUS DOENTES COM SINAIS
DE PARALISIA CEREBRAL?'

Doentes com paralisia cerebral de etiologia desconhecida podem ter uma
doencga genética rara

Os seus doentes podem apresentar sinais de paralisia cerebral, como distonia, rigidez/hipertonia
e regressao motora, que também sdo sinais e sintomas comuns na deficiéncia da
descarboxilase dos L-aminoacidos aromaticos (d-DAA)."*

A deficiéncia da DAA é uma doenca hereditaria que afeta a sintese de neurotransmissores e causa

uma ampla variedade de sintomas debilitantes, como disfungao motora e autonémica e atraso no

desenvolvimento, afetando as atividades diarias, e pode causar morte prematura.*>7’-

Como diferenciar a deficiéncia da DAA da paralisia cerebral
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confundidos com convulsdes.” ™

P Se suspeitar que o seu doente possa ter algum destes sinais e sintomas, considere o teste de
deficiéncia da DAA.

» A determinagio dos niveis de 3-OMD numa gota de sangue seco é um teste simples, rapido e
minimamente invasivo, utilizado para detetar esta doenca.

P As orientagdes atuais recomendam a realizacio de um estudo de metabolitos do neurotransmissor no
LCR ou ensaio de atividade enzimatica da DAA plasmatica, em conjunto com testes genéticos para

confirmar o diagnéstico da deficiéncia da DAA.?

Se desejar obter mais informacoes sobre os sinais e sintomas da deficiéncia da DAA,
entre em contacto pelo e-mail infoportugal@ptcbio.com

EEG=eletroencefalograma; LCR=liquido cefalorraquidiano; RM=ressonancia magnética.
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