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Identificacion y diagndstico
de la deficiencia de AADC

Deficiencia de L-Aminoacido
Aromatico Descarboxilasa (AADC):

es un trastorno hereditario autosémico recesivo de la sintesis de neurotransmisores, causado
por mutaciones en el gen de la dopa descarboxilasa (DDC). Se caracteriza por una grave
deficiencia combinada de dopamina, serotonina, noradrenalina y adrenalina.?

Pruebas diagnésticas para identificar la deficiencia de AADC’

Sospecha clinica de deficiencia de AADC

BUSCAR
— Confirmar mediante
Prueba de cribado inicial pruebas diagnésticas

T niveles de 3-OMD en sangre

.. . ? Secuenciacion completa del gen DDC
? La determinacion de los niveles de 3-OMD

en gota de sangre seca es una prueba ? Actividad enzimatica de la AADC en plasma
sencilla, rapida y minimamente invasiva ? Metabolitos de los neurotransmisores en el LCR
utilizada para detectar esta enfermedad# >

Detectar una concentracion elevada de Para confirmar el diagnéstico
3-OMD en sangre en pacientes en los que final se recomienda realizar

existe sospecha de deficiencia de AADC

7 g0 1'2
puede contribuir a su diagnéstico precoz’ un test genetlco.

Por favor solicite su kit diagndstico contactando
con alguno de estos centros de referencia:

¥,
w SJ D SERVIZO | Area Sanitaria de Santiago de Compostela
, I_\:\ ] GALEGO | e Barbanza
Sant Joan de Déu de SAUDE
Barcelona - Hospital

Dra. Aida Ormazabal Dra. Belén Pérez Dr. José Angel Cocho de Juan
aormazabal@hsjdbcn.org cedem@cbm.csic.es jose.cocho.de.juan@sergas.es
Dra. Mercedes Casado

mcasado@hsjdbcn.org

y lo recibivd grafuitamente en su consulta

Para mds informacion sobre
la deficiencia de AADC y Rainbow P'l'c campus

Con el aval
cientifico de:

accede a www.ptccampus.es




€l refo de un diagndctico correcto

Muchos de los sintomas mas frecuentes de la deficiencia de AADC pueden confundirse con

signos de pardlisis cerebral, epilepsia o trastorno del espectro autista (TEA) dando lugar a
diagnéstico erréneo."25°

Signos y sintomas que pueden hacer socpechar de
DEFICIENCIA DE AADC

Realice las pruebas para la deficiencia de AADC si alguno de sus pacientes cumple
estas caracteristicas:'?

95 % de los pacientes™ con los
y/o sintomas

et Crisis oculégiras
clinicos

86 % de los pacientes™

63 % de los pacientes™ . p
Distonia

Hipocinesia y/o bradicinesia
Alteracion de la marcha
Parkinsonismo
Temblores

Problemas para controlar la
cabeza, sentarse, gatear o ponerse
de pied"

Retraso del lenguaje®"”

: . Signos
Manifestaciones disautonémicos
neuropsiquiatricas ? Ptosis (39 %)*
» Ansiedad

¥ Temperatura inestable

» Trastorno del espectro % Hipersalivacion (41 %)*

autista (TEA) atipico ? Hiperhidrosis (65 %)*
» Irritabilidad 9 Congestién nasal (31 %)*
? Depresion ? Sincopes de repeticion
» Trastorno 2 Estrefiimiento/diarrea alternos
obsesivo-compulsivo ? Otros
Otras
manifestaciones

2 Dificultad en alimentacion
¥ Microcefalia

Fluctuacion diurna ? Hipoglucemia perinatal/posnatal
¥ Los sintomas empeoran 2 Encefalopatia sin causa conocida
por la noche y mejoran tras 2 Epilepsia idiopatica con evolucion
el descanso atipica

? Parélisis cerebral sin evento
centinela de hipoxia

*En un estudio clinico de 78 pacientes con un diagnéstico de deficiencia de AADC.
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