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Aromatische-L-Aminosauren-Decarboxylase-Mangel

Stand: 28.08.2018

Klinik:

Biochemisch:

Hinweis:
Bestatigung:

Prognose:

Leitlinie:

Dystonie, neurologische Dysfunktionen, vegetative Symptome,
Schlafstérungen, Hypotonie, Hypothermie

Urin: L-DOPA (+), Dopamin (+), 5-Hydroxytryptophan (+), 3-
Methoxytyrosin (+), Homovanillinsaure (+), 5-Hydroxyindolessigsaure
(-), Vanillinmandelséaure (-), Norepinephrine (-)

Liguor: Homovanillinsaure (-), 5-Hydroxyindolessigsaure (-), 3-
Methoxy-4-hydroxyphenolglycol (-), L-DOPA (+), 5-Hydroxytryptophan
(+), 3-O-Methyl-L-DOPA (+)

Blut: Serotonin (-)

Plasma: Catecholamine (-)

sehr selten (< 1:1.000.000, ca. 100 Patienten)
Enzymaktivitat (Leber, Plasma), Gen: AADC

bei Therapie mit einem Monoaminooxidaseinhibitor und
Dopaminagonisten kann eine Besserung eintreten

Guideline for the diagnosis and treatment of AADC

Neben eigenen Erfahrungen nutzen wir Informationen unter anderem aus folgenden Quellen:

Physician’s Guide to the Diagnosis, Treatment and Follow-Up of Inherited Metabolic Diseases, Blau
et. al., Springer, Heidelberg, 2014

Vademecum Metabolicum, Zschocke J, Hoffmann GF, Milupa Metabolics GmbH 2012, auch online

Metagene (Metabolic & Genetic Information Center): http://www.metagene.de
IEMbase (Inborn Errors of Metabolism Knowledgebase): http://www.iembase.org
OMIM® (Online Mendelian Inheritance in Man®): OMIM 608643 - AADC-Mangel
Orphanet (Das Portal firr seltene Krankheiten und Orphan Drugs): orphanet 35708 - AADC-Mangel

Natali Ermandraut, M. Sc. / Siegfried Wallner, Dipl.-Ing. (FH)


http://www.labor-blessing.de/files/pdf/HG/MCAD-Defizienz-26.01.12.pdf
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-016-0522-z
http://www.metagene.de/
http://www.iembase.org/
http://omim.org/entry/260005
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=35708

