
Sintomas Pode ser diagnosticado erroneamente como2,9-11

Crise oculogírica
 Epilepsia/convulsões 
Doença mitocondrial

Distonia, rigidez, atraso motor Paralisia cerebral

Hipotonia, acinesia, ptose Transtorno neuromuscular

Consegue reconhecer 
os sinais e sintomas 
da deficiência da DAA?

A deficiência da descarboxilase dos L-aminoácidos aromáticos (d-DAA) é um distúrbio genético 
que está associado a defeitos na síntese de neurotransmissores, que causam disfunção motora e 
autonómica afetando a qualidade de vida, atraso no desenvolvimento e morte prematura.1-6

O desafio de um diagnóstico correto
Muitos dos sintomas mais comuns da deficiência da DAA podem ser atribuídos a 
outras patologias, tais como paralisia cerebral e epilepsia, resultando num possível 
erro de diagnóstico. 1,2,9-11

dos doentes 1

  Sintoma mais frequente

Sinais e sintomas associados à deficiência da DAA

dos doentes1

  Dificuldades no controlo 
da cabeça, sentar, gatinhar 
ou ficar de pé1,7

 Atraso na fala1,7

Sinais disautonómicos 
observados nos doentes:1

As orientações atuais recomendam a realização de um estudo de metabolitos
de neurotransmissores no LCR ou ensaio da atividade enzimática da DAA plasmática 
em conjunto com testes genéticos. Para confirmar o diagnóstico da deficiência da DAA, 
dois dos três testes devem ser positivos.2
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Num estudo clínico que envolveu 78 doentes com diagnóstico de deficiência da 
DAA, foram documentados os seguintes sintomas:1

dos doentes1
86%
  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 mandíbula4

  Este sintoma característico pode durar alguns segundos ou persistir 
por várias horas e ocorrer várias vezes ao dia ou na semana.8

  Os doentes também apresentam outros distúrbios do 
movimento, como distonia (53%) ou hipocinesia (32%)1

Hiperhidrose (65%)  

Hipersalivação (41%)   

Ptose (39%)   

Congestionamento nasal (31%)

Hipotonia 
em

Crise oculogírica 
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Atraso do 
desenvolvimento em
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Guia de diagnóstico em caso de suspeita da deficiência da DAA2,12

Hipotonia 

e/ou atraso no 
desenvolvimento motor

e RM inconsistente com 
os sintomas clínicos

Trastornos del movimiento

Crise oculogírica

Distonia

Hipocinesia  

e/ou bradicinesia

Sinais disautonómicos
Ptose Temperatura instável Congestionamento nasal Sudação excessiva

Teste a deficiência da DAA se identificar:

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




