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Informa(onen über AROMATISCHE-L-AMINOSÄURE-DECARBOXYLASE- (AADC-) MANGEL 

Ø Muskelhypotonie2,3,5

Ø Entwicklungsverzögerungen2,3,5

Im Sinne einer Beeinträch-gung der Kop4altekontrolle, Sitzens,
Krabbelns oder Stehens

Ø Bewegungsstörungen, okulogyre Krise2-4,6

Episoden einer anhaltenden Seitwärts- oder Aufwärtsbewegung der
Augen, auffällige Bewegungsstörungen im Sinne einer rhythmischen
Bewegung von Mund und Zunge, einer Beugung des Nackens nach
hinten und seitwärts, einem Herausstrecken der Zunge, Krämpfen des
Kiefers. Diese Episoden können unterschiedlich lang dauern und treten
mehrmals am Tag oder in der Woche auf.

Weitere Auffälligkeiten:2-4

Ø Auffällige Muskelanspannung

Ø Ein Mangel an Spontanbewegungen (Hypokinese)

Ø Vermehrtes Schwitzen

Ø Vermehrter Speichelfluss

Ø Herabhängen des oberen Augenlids

Ø Chronisch verstop]e Nase

Symptome bei Pa(enten mit AADC-Mangel

AADC-Mangel ist eine seltene, erbliche Störung
der NeurotransmiBersynthese aufgrund einer
MutaEon im Dopadecarboxylase- (DDC-) Gen.1-3

Das Fehlen dieser NeurotransmiBer führt zu
Bewegungsstörungen, autonomen Störungen
und Verhaltensstörungen.2-4

Meist erreichen die PaEenten besEmmte
Entwicklungsstufen nicht, werden mit
Muskelhypotonie, okulogyrer Krise und
autonomen Störungen vorgestellt und
bedürfen lebenslanger Pflege.1-5

Bei AADC-Mangel besteht die Möglichkeit einer
Fehldiagnose aufgrund der Ähnlichkeit der
Symptome anderer Erkrankungen wie
Cerebralparese, Epilepsie und neuromuskulärer
Schwäche.2,6-9
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