
Doentes com paralisia cerebral de etiologia desconhecida podem ter uma 
doença genética rara
Os seus doentes podem apresentar sinais de paralisia cerebral, como distonia, rigidez/hipertonia 
e regressão motora, que também são sinais e sintomas comuns na deficiência da 
descarboxilase dos L-aminoácidos aromáticos (d-DAA).1-6

ALGUMA VEZ CONSIDEROU UM 
DIAGNÓSTICO ALTERNATIVO, 
NOS SEUS DOENTES COM SINAIS
DE PARALISIA CEREBRAL?1-3

SINAIS E SINTOMAS SEMELHANTES DA PARALISIA CEREBRAL E DA DEFICIÊNCIA 
DA DAA:1-3,5,6,10

CARACTERÍSTICAS DA DEFICIÊNCIA DA DAA NÃO OBSERVADAS NA 
PARALISIA CEREBRAL:

Como diferenciar a deficiência da DAA da paralisia cerebral

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

EEG=eletroencefalograma; LCR=líquido cefalorraquidiano; RM=ressonância magnética.
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  Se suspeitar que o seu doente possa ter algum destes sinais e sintomas, considere o teste de 
deficiência da DAA.

  A determinação dos níveis de 3-OMD numa gota de sangue seco é um teste simples, rápido e 
minimamente invasivo, utilizado para detetar esta doença. 

  As orientações atuais recomendam a realização de um estudo de metabolitos do neurotransmissor no 
LCR ou ensaio de atividade enzimática da DAA plasmática, em conjunto com testes genéticos para 
confirmar o diagnóstico da deficiência da DAA.5

ATRASO NO DESENVOLVIMENTO

HIPOTONIA

DISTONIA

     RIGIDEZ/HIPERTONIA

Crises oculogíricas 4,11,12
EEG e estudos de 
neuroimagem 
inconsistentes1,5,12,14

Sinais  
disautonómicos12

Flutuação 
diurna3,5,15

Episódios de desvio prolongado dos 
olhos para cima ou para os lados, 
movimentos orofaciais rítmicos, 
flexão do pescoço para trás e para os 
lados, protrusão da língua e espasmos 
da mandíbula que podem ser 
confundidos com convulsões.13,14

Numa revisão de 78 
casos clínicos, 76% e 87% 
apresentaram, 
respetivamente, RM e 
EEG inconsistentes com 
os sintomas clínicos.4

Vários sinais disautonómicos, como: Os sintomas motores 
são mais acentuados 
no final do dia e 
melhoram com o 
sono.3,15

- Ptose
- Hiperidrose
- Hipotensão
- Congestionamento nasal
- Temperatura instável

- Diarreia
- Hipersalivação
- Constipação.14

A deficiência da DAA é uma doença hereditária que afeta a síntese de neurotransmissores e causa 
uma ampla variedade de sintomas debilitantes, como disfunção motora e autonómica e atraso no 
desenvolvimento, afetando as atividades diárias, e pode causar morte prematura.4,5,7-9
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