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Identificagéo e diagndstico
da deficiéncia da DAA "

Alguma vez considerou um diagnoéstico alternativo
nos seus doentes com sinais e sintomas de paralisia cerebral? -3

Os doentes com quadro clinico de paralisia ce

podem sofrer de uma doenga genética

g 9 Alguns sinais de paralisia cerebral como distonia, rigidez/hipertonia e atraso motor sdo também sinais
e sintomas frequentes na deficiéncia da descarboxilase dos L-amonodcidos aromaticos (DAA)."®

9 Adeficiéncia da DAA € uma doenga genética associada a problemas na sintese de neurotransmissores
que causam disfung@o motora e disautonomia, afetando a qualidade de vida, atraso no desenvolvimento
e podendo causar morte prematura.*>7?

Como distinguir a deficiencia da DAA da paralisia cerebral

Sinais e sintomas semelhantes
entre a paralisia cerebral e a d-DAA:'3>610

9 Atraso no desenvolvimento P ® Distonia

¥ Hipotonia ? Rigidez/hipertonia

Caracteristicas da d-DAA que
nao se observam na paralisia cerebral

Movimentos oculares anémalos*'"12 Disfungao autonémica’?

Episddios de desvio prolongado dos olhos para cima ou
para os lados, movimentos orofaciais ritmicos, oculogiria,
inclinagdo do pescogo para tras e para os lados, protruséo
da lingua e espasmos dos maxilares que podem ser
confundidos com crises epilépticas.’'*

EEG e neuroimagiologia inconsistentes™ 51214
Numa revisao de 78 casos clinicos, 76% e 87%
apresentavam RM e EEG inconsistentes com a
sintomatologia clinica, respetivamente.*

Outras alteragdes
+ Auséncia de fatores de risco perinatais
para o desenvolvimento de lesdo cerebral

+ Surgimento de sintomas motores apds
um periodo inicial de desenvolvimento normal

+ Regressao do desenvolvimento
+ Sintomas neuroldgicos progressivos

Sintomas autonémicos multiplos, tais como:

- Ptose + Temperatura instavel
* Hiperhidrose - Diarreia

+ Hipotensao « Hipersalivagao

+ Congestao nasal * Obstipagéo

Flutuagao diurna dos sintomas3®>15
Os sintomas motores acentuam-se ao final do dia,
e melhoram apds o descanso.®'®

- Sintomas paroxisticos motores

« Pioria clinica devido a um estadio catabélico (ex. doenga febril)
+ Ataxia marcada

- Sinais de doenga neuromuscular periférica

(reflexos reduzidos ou ausentes, perda de sensibilidade)



Em pacientes com sintomas de paralisia cerebral, realize testes para a deficiéncia da DAA se observar:
Crises oculogiricas, sintomas autonémicos, flutuagées diurnas dos sintomas, com EEG e neuroimagiologia inconsistentes.

Testes de diagnéstico para identificar a deficiéncia da DAAS

Suspeita clinica de deficiéncia da DAA
. °\mdo
O R ...

inicial 9 A determinagéo dos niveis de 3-OMD numa gota de sangue seca conS|ste num teste simples,
rdpido e pouco invasivo que pode ser utilizado para rastrear esta doenga doenga®'®

2 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 diagnédstico precoce®
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Sequenciagao completa do gene da DDC Rainbow_
. Variantes do gene da DDC
Confirmagao
g Metabolitos dos neurotransmissores no LCR
testes de
diagnéstico NIVEIS ELEVADOS DE: NIVEIS NORMAIS DE: NIVEIS BAIXOS DE:
3-OMD | L-Dopa | 5-HTP Pterinas 5-HIAA | HVA | MHPG
Atividade enzimatica da DAA no plasma il
< %
Redugao da atividade enzimatica da DAA _Rainbow

Para o diagnéstico de deficiéncia da DAA ser confirmado,
2 dos 3 testes de diagndstico devem ter resultado positivo.®

As guidelines atuais recomendam a realizagdo do teste genético para confirmar o diagnéstico.>'

Projeto my, N e . L L.
Rainbow Um programa destinado a facilitar o diagnostico precoce

weicscaoc dagiesico <@ dla deficiéncia de DAA.
Solicite o seu kit de diagnéstico diretamente a um destes centros de referéncia:
& Dra. Aida Ormazabal éﬁﬁ:gg togn Juritacta oy damitage te Gompantata
© SJ D aormazabal@hsjdben.org [Iw ﬂ] o farbanes

gﬂﬂ:ﬂ" :;sm Dra. Mercedes Casado Dra. Belén Pérez Dr. José Angel Cocho de Juan
mcasado@hsjdben.org cedem@cbm.csic.es jose.cocho.de juan@sergas.es
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disponiveis

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

visite: E':EE

www.ptccampus.pt

Ou contacte:
infoportugal@ptcbio.com

Com o apoio cientifico de:

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