Projeto v, . en . .
Rainbow Deficiencia da descarboxilase

Identificagdo e diagnéstico . ° 7 o 7 g0
e -s®  dos L-aminoacidos aromaticos (d-DAA)

E uma doenca hereditéria de transmissdo autossémica recessiva que afeta a sintese de neurotransmissores, causada
por mutagées do gene dopa descarboxilase (DDC). Caracteriza-se por uma deficiéncia severa combinada de:

Dopamina, Serotonina, Noradrenalina e Adrenalina.?

Testes de diagnéstico para identificar a deficiéncia da DAA!

Suspeita clinica de deficiéncia de DAA
. ‘\o\uid%o
@ Rastreio T niveis altos de no sangue _Rainbow _

inicial ? A determinagao dos niveis de 3-OMD numa gota de sangue seca consiste num teste
simples, rapido e pouco invasivo que pode ser utilizado para rastrear esta doenga®*

? 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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Atividade enzimatica da DAA no plasma Suido,
Reducao 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 realizagao do teste genético para confirmar o diagnéstico.?

Projeto LN A . . . L.
Rainbow Um programa destinado a facilitar o diagnéstico precoce

wemtescaoe dancnio @ dla deficiéncia de DAA.

Solicite o seu kit de diagndstico diretamente a um destes centros de referéncia:
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2 Para mais informagoes sobre a deficiéncia da DAA e o Projeto Rainbow:

visite: E':EE

www.ptccampus.pt

Ou contacte:
infoportugal@ptcbio.com




0 decafio de um diagnostico correto

Muitos dos sintomas mais frequentes da deficiéncia da DAA podem confundir-se com sinais de paralisia cerebral,
epilepsia ou transtorno do espetro do autismo (TEA), dando lugar a um diagnéstico incorreto.'25'°

Sinaic e cintomas que podem conduzir & cuspeita de
DEFICIENCIA DA DAA

Realize os testes para a deficiéncia da DAA se algum dos seus pacientes apresentar
UM OU MAIS DOS SEGUINTES SINAIS E SINTOMAS:'2

95% dos doentes™ com os
e/ou sintomas
clinicos Crises oculogiricas

86% dos doentes™

63% dos doentes’™ X .
Distonia

Problemas em con'grolar Hipocinesia e/ou bradicinesia
a cabeca, sentar, gatinhar

ou levantars” Distarbios da marcha

Atraso da linguagem5’ Parkinsonismo
Tremores

Manifestagoes Sintomas
neuropsiquiatricas autonomlc?s*
» Ansiedade ? Ptose (39%)

2 Temperatura instavel
? Hipersalivag&o (41%)*
? Hiperhidrose (65%)*
? Congestao nasal (31%)*
? Sincopes de repeti¢ado
? Obstipagao/diarreia alternada
2 Outros

» Transtorno do espetro
do autismo (TEA) atipico
» Irritabilidade
? Depressao
» Perturbagao
obsessiva-compulsiva

QOutras
manifestagoes
2 Dificuldades alimentares
2 Microcefalia
Flutuagdes diurnas 2 Hipoglicemia perinatal/pé,s-natal
2 Os sintomas pioram 4 Encefalppatia) i_diopatica
3 noite e melhoram ? Epilepsia idiopatica com

apos descanso evolugdo atipica
p ? Paralisia cerebral sem evento

sentinela hipdxico
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/THERAPEUTICS

*Ensaio clinico com 78 doentes com diagndstico de deficiéncia da DAA.

3-0OMD: 3-O-metildopa; 5-HIAA: acido 5-hidroxiindolacético; 5-HTP: 5-hidroxitriptofano; DDC: Dopa descarboxilase; HVA: acido homovanilico; LCR: liquido cefalorraquidiano;
L-dopa: L-3,4-dihidroxifenilalanina (levodopa); MHPG: 3-Metoxi-4-hidroxifenilglicol, VLA: &cido vanilico.
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