Informationen iiber AROMATISCHE-L-AMINOSAURE-DECARBOXYLASE- (AADC-) MANGEL deedlcum
Business for Patients

Meist erreichen die Patienten bestimmte
Entwicklungsstufen nicht, werden mit

AADC-Mangel ist eine seltene, erbliche Stérung
der Neurotransmittersynthese aufgrund einer

Bei AADC-Mangel besteht die Mdoglichkeit einer
Fehldiagnose aufgrund der Ahnlichkeit der
Mutation im Dopadecarboxylase- (DDC-) Gen.13 Muskelhypotonie, okulogyrer Krise und Symptome  anderer  Erkrankungen  wie
Das Fehlen dieser Neurotransmitter fuhrt zu autonomen Stoérungen vorgestellt und Cerebralparese, Epilepsie und neuromuskuldrer
Bewegungsstdrungen, autonomen Stdrungen bediirfen lebenslanger Pflege.' Schwiche.>59

und Verhaltensstérungen.*

Symptome bei Patienten mit AADC-Mangel

> Muskelhypotonie?3> Weitere Auffilligkeiten:24

> Entwicklungsverzégerungen?3» Auffallige Muskelanspannung

Im Sinne einer Beeintréichtigung der Kopfhaltekontrolle, Sitzens,

el Gl Ein Mangel an Spontanbewegungen (Hypokinese)

> Bewegungsstorungen, okulogyre Krise?%6 Vermehrtes Schwitzen

Episoden einer anhaltenden Seitwdrts- oder Aufwdrtsbewegung der
Augen, auffdllige Bewegungsstérungen im Sinne einer rhythmischen
Bewegung von Mund und Zunge, einer Beugung des Nackens nach
hinten und seitwdrts, einem Herausstrecken der Zunge, Krimpfen des
Kiefers. Diese Episoden kénnen unterschiedlich lang dauern und treten
mehrmals am Tag oder in der Woche auf.

Vermehrter Speichelfluss

>
>
>
>
» Herabhdngen des oberen Augenlids
>

Chronisch verstopfte Nase
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