Projeto my, i . . .
Rainbow Sera que os seus doentes com crises de epilepsia

ldentifieacéoediagnc'»sﬂco" tém uma doenca rara dos neurotransmissores?

da deficiéncia da DAA

Os doentes diagnosticados com crises ou sindromes epiléticas podem manifestar sinais
e sintomas indicadores de deficiéncia da descarboxilase dos L-aminoacidos aromaticos (d-DAA)"®

de neurotransmissores, causada por mutag¢des do gene da dopa descarboxilase (DDC), e é caracterizada

@ 9 A deficiéncia da DAA é uma doenga hereditaria de transmissdo autossomica recessiva que afeta a sintese
por uma deficiéncia severa combinada de dopamina, serotonina, noradrenalina e adrenalina

% 9 Apresenta uma ampla variedade de sintomas debilitantes, como disfungdo motora e autondmica,
e atraso do desenvolvimento, podendo afetar as atividades do dia-a-dia, e causar uma morte prematura’™’

g 9 As principais manifestagoes clinicas séo hipotonia, perturbagdes do movimento, crises oculogiricas
e sintomas autonémicos"'%8

Muitos dos sintomas da d-DAA podem ser comuns a doengas como
a epilepsia, o que pode resultar num diagndstico incorreto da doenga’>°"

Como distinguir a d-DAA de uma crise ou sindrome epilética

Crises epiléticas'2'® Sindromes epiléticas®'4'5
Crises de inicio focal 22 Encefalopatia hipéxico-isquémica Sindrome de Lennox—Gastaut
(EHI)™ (SLG)®'™s
? Os sintomas motores e autonémicos 2 A hipotonia e os problemas ? 0 atraso no desenvolvimento
da d-DAA podem assemelhar-se a uma de alimentagao na d-DAA podem e 0s sinais motores na deficiéncia
crisg de iniciq focal (moyirr.\entos ser confundidos com os sintomas da DAA podem ser confundidos
versivos® e crises autonémicas) ''° de EHI 1576 com os sintomas da SLG'6

? As crises oculogiricas na deficéncia de DAA podem ser confundidas com crises epiléticas ou EHI e SLG 675 <

Doentes com | nodem nao responder aos medicamentos antiepiléticos's
deficiéncia da DAA ( geralmente tém RMN e EEG inconsistentes com a sintomatologia clinica'?"’

Congidere a poscibilidade de realzar andlices para a d-DAA ce o ceu doente...

@ ..tem uma crise de inicio focal que ‘ﬂ ...tem um diagnéstico clinico de EHI ou SLG

~ AETRIRTE @~y € resultados de RM ou EEG inconsistentes
ndo responde ao tratamento ‘[m.\’ com a sintomatologia clinica '2%'617

EEG: electroencefalograma; RM: ressonancia magnética. Com o apoio cientifico de:

aAs crises de inicio focal observam-se em bebés e doentes pedidtricos.''® PPostura sustentada ou forgada de olhar conjugado, rotagéo
cefdlica ou do tronco ou desvio lateral da linha média.'® °Foram observadas crises epilépticas em 9/117 (8%) doentes com d-DAA'




Teste os seus doentes com sintomas de epilepsia para a d-DAA se observar:
Hipotonia, atraso no desenvolvimento motor, RM/EEG inconsistentes com os sintomas clinicos,
perturbagbes do movimento ou sintomas autonémicos’?

Testes de diagnéstico para identificar a deficiéncia da DAA"

Suspeita clinica de deficiéncia da DAA
R \é‘\“idooo
@ Rastreio T niveis altos de no sangue _Rainbow _

inicial 9 A determinacao dos niveis de 3-OMD numa gota de sangue seca consiste num teste
simples, rapido e pouco invasivo que pode ser utilizado no rastreio desta doenga*?°

9 Detetar uma concentragao elevada de 3-OMD no sangue em doentes nos quais existe
uma suspeita de deficiéncia da DAA pode contribuir para o seu diagndstico precoce’

cJ\uida,)
Sequenciagdo completa do gene da DDC g inbow
. . Variantes do gene da DDC
Confirmagao
através de

testes de ) ) )
diagnéstico NIVEIS ELEVADOS DE: NIVEIS NORMAIS DE: NiVEIS BAIXOS DE:

Metabolitos dos neurotransmissores no LCR

3-OMD | L-Dopa | 5-HTP Pterinas 5-HIAA | HVA MHPG
Atividade enzimatica da DAA no plasma Qo
Redugéo da atividade enzimética da DAA _Rainbow

Para o diagnéstico de deficiéncia da DAA ser confirmado,

2 dos 3 testes de diagnostico devem ter resultado positivo.’

As guidelines atuais recomendam a realizagao do teste genético para confirmar o diagndstico.'?

Projeto my, . re . P
Rainbow Um programa destinado a facilitar o diagnéstico precoce

Idemmcacéoediagnést\co‘ da deficiéncia da DAA-

da deficiéncia da DAA

Solicite o seu kit de diagndstico diretamente a um destes centros de referéncia:

¥ Dra. Aida Ormazabal L. E] éﬁﬁ% :':;;::m e Santian e Eomposta
@ SJ D aormazabal@hsjdbcn.org il de SALDE

E.f’,ﬂf:,‘;‘;'f.‘,’:sm Dra. Mercedes Casado Dra. Belén Pérez Dr. José Angel Cocho de Juan
measado@hsjdben.org cedem@cbm.csic.es jose.cocho.de juan@sergas.es

2. @ 0 6 O ©
disponiveis

? Para mais informagdes sobre a deficiéncia da DAA e o Projeto Rainbow:

visite: E':EE

www.ptccampus.pt

3-0MD: 3-0-metildopa; 5-HIAA: &cido 5-hidroxiindolacético; 5-HTP: 5-Hidroxitriptéfano; DDGC: dopa descarboxilase; EEG: electroencefalograma; HVA: &cido homovanilico;
LCR: liquido cefalorraquideo; L-dopa: L-3,4-dihidroxifenilalanina; MHPG: 3-metoxi-4-hidroxifenilglicol; RM: ressonancia magnética; VLA: 4cido vanilico.
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