{Pueden sus pacientes con crisis epilépticas o sindromes epilépticos
tener una enfermedad rara de los neurotransmisores?

Los pacientes con un diaghdstico de crisis epilépticas o sindromes epilépticos pueden mostrar signos
y sintomas que indican la deficiencia de L-Aminoacido aromatico descarboxilasa (AADC)'-¢

La deficiencia de AADC es un trastorno hereditario que afecta a la sintesis de los neurotransmisores y cursa con una
amplia variedad de sintomas debilitantes como disfuncién motora y autonémica y retraso del desarrollo, que afecta a las
actividades cotidianas y causa la muerte prematura’*’

Como diferenciar la deficiencia de AADC de una crisis epiléptica o un sindrome epiléptico

Crisis epilépticas®’ Sindromes epilépticos®'>"3
Crisis de inicio focal Encefalopatia Sindrome de Lennox-Gastaut
(anteriormente denominadas crisis de inicio parcial)®? hipéxico-isquémica (EHI)" (SLG)%"?
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La presencia de unos determinados sighos y sintomas clinicos
debe hacer sospechar de deficiencia de AADC

* La deficiencia de AADC es un defecto congénito de la sintesis de los neurotransmisores causado por variantes patdgenas
en el gen DDC, que codifica la enzima AADC'?

Las principales manifestaciones clinicas son hipotonia, trastornos del movimiento, retraso del desarrollo, crisis
oculégiras y signos disautonémicos’*"

Muchos de los sintomas de la deficiencia de AADC pueden atribuirse a otras enfermedades como la epilepsia, lo que puede
dar lugar a un diagnostico erréneo’!”-"?

En pacientes con sintomas de epilepsia, realice las pruebas para la deficiencia de AADC si observa
hipotonia, retraso del desarrollo motor, RM/EEG incompatible con los sintomas clinicos, trastornos del
movimiento o signhos disautonémicos'?

Al menos 2 de estas 3 pruebas diagnésticas basicas deben ser

Pruebas iniciales para sospechar la deficiencia de AADC 0= positivas para confirmar el diagnéstico de deficiencia de AADC!
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enzimatica en el plasma de la enzima AADC en plasma

EEG, electroencefalograma; RM, resonancia magnética; LCR, liquido cefalorraquideo; 5-HIAA, 4cido 5-hidroxiindoleacético; 5-HTP, 5-hidroxitriptéfano; HVA, acido homovanilico; I-DOPA, I-3,4-dihidroxifenilalanina; MHPG, 3-me-
toxi-4-hidroxifenilglicol; 3-OMD, 3-O-metildopa; VLA, acido vanilactico.

iLas crisis de inicio focal se observan en bebés y pacientes pediatricos."'® °Postura sostenida o forzada de la mirada conjugada, cefélica o rotacién del tronco o desviacién lateral de la linea media.’

Se han observado crisis epilépticas en 9/117 (8 %) pacientes con deficiencia de AADC." ‘En la deficiencia de piridoxal 5'fosfato oxidasa, los niveles de 3-OMD también son elevados, si bien estos pacientes presentan una en-
cefalopatia epiléptica grave que se manifiesta de manera diferente a la deficiencia de AADC.>¥ ©Los pacientes que reciben tratamiento con L-DOPA o los recién nacidos de madres que reciben tratamiento con L-DOPA pueden
presentar niveles elevados de 3-OMD; el paciente y la madre deben valorar la continuidad de los tratamientos que afectan al sistema dopaminérgico antes de realizar las pruebas para evitar falsos positivos.?® Si bien se debe
considerar la presencia de deficiencia de AADC en caso de niveles altos de VLA en la orina, la presencia de niveles normales no excluye el diagndstico. Los incrementos de VLA suelen ser sutiles y pueden pasar desapercibidos si
no se analizan especificamente en un laboratorio especializado.!
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