Aprenda sobre a deficiencia de AADC

Uma doenca rara do sistema nervoso central

» A deficiéncia da descarboxilase de L-aminoacidos aromaticos (AADC) é uma doenga autossOmica recessiva
associada a defeitos na sintese de neurotransmissores, resultando em disfuncdo motora e
autonomica e atraso do desenvolvimento.”

» A deficiéncia de AADC pode se manifestar por meio de uma variedade de sinais e sintomas.
Os mais comuns s3o:'?
- Hipotonia
- Atraso do desenvolvimento
- Transtormos dos movimentos, principalmente crises oculogiricas

Apesar do inicio dos sinais e sintomas durante a infancia
o diagnéstico é geralmente confirmado tardiamente?®  Desafio do diagnostico correto

» Varios sinais e sintomas comuns da deficiéncia

Média de idade ao diagndstico )
de AADC também podem estar relacionados

3.5 anos? . | .

a outras condi¢des, mais conhecidas como:>*’
Faixa etdria ao diagndstico - Epilepsia
2 meses a 23 anos? - Paralisia cerebral®

- Fragueza neuromuscular

Como a deficiéncia de AADC é diagnosticada

» O diagnéstico precoce ajuda no manejo, correto atendimento dos pacientes com deficiéncia de AADC
e de suas familias. 2*

» Atualmente no Brasil o diagndstico é feito através dos seguintes exames:?
- Testes genéticos

As diretrizes definidas por consenso recomendam confirmar o diagndstico de deficiéncia de AADC com 2/3 exames.
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