Um diagnostico precoce pode melhorar o cuidado e o

acompanhamento de doentes com deficiéncia da DAA'

Testes de diagndstico para identificagdo da
deficiéncia da DAA?

Deficiéncia da descarboxilase dos L-aminoacidos aromaticos (d-DAA)
A deficiéncia da DAA é uma doenga genética associada a defeitos na sintese de neurotransmissores,
resultando em disfun¢io motora e autondmica, atraso no desenvolvimento e morte prematura.’?

Protocolo diagnéstico em caso de suspeita de deficiéncia da DAA**

Realizar testes

a deficiéncia
da DAA
em caso de:

Hipotonia e atraso no desenvolvimento motor e RM
ou EEG inconsistentes com os sintomas clinicos

Alteragbées no movimento

» Crises oculédgiras ¥ Distonia  # Hipocinesia e/ou bradicinesia

Sintomas autonémicos

* Ptose * Sudagdo excessiva ¢ Congestionamento nasal

RM = Ressonancia Magnética
EEG= Eletroencefalograma

Guia de diagnéstico para a suspeita da deficiéncia da DAA? - Seguir este
processo de diagndstico pode ajudar a identificar a deficiéncia da DAA.

o Realizar

» Andlise de metabolitos de
neurotransmissores no LCR?

Outros testes de diagnostico que podem ser Uteis

* Determinar os niveis de 3-OMD no sangue?
» Ensaio da atividade enzimatica
da DAA no plasma?

G Interpretar

» Reducao dos niveis de 5-HIAA, HVA e MHPG » Redugio da atividade enzimatica
» Aumento dos niveis de 3-OMD, L-Dopa E/OU da DAA no plasma’

e 5-HTP » Niveis elevados de VLA na urina?
?» Niveis normais de pterinas on LCR?

* Andlise de 4cidos organicos na urina?

9 Confirmar mediante testes genéticos?

»Mutagdo(des) no gene DDC

m LCR Testes genéticos As orientacdes recomendam a

2 NIVEIS ELEVADOS DE confirmacdo do diagnéstico da
3.0MD deficiéncia da DAA através de
v L-Dopa testes genéticos?
Reducio da 5-HTP Variantes do
atividade enzimatica, &  paAIxOS NIVEIS DE
~
da DAA gene DDC
5-HIAA
: HVA
: MHPG
V

Niveis normais de pterinas

3-OMD = 3-O-metildopa; 5-HIAA = acido 5-hidroxiindolacético; 5-HTP = 5-Hidroxitriptofano;
LCR= liquido cefalorraquidiano; DDC = dopa descarboxilase; HVA = acido homovanilico;
L-dopa = L-3,4-dihidroxifenilalanina; MHPG = 3-metoxi-4-hidroxifenilglicol; VLA = acido vanilico.

2 dos 3 testes de diagndstico devem ser positivos para confirmar o diagnéstico da deficiéncia da DAA?
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