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Resumo: INTRODUCAO: A adrenoleucodistrofia (ADL) é uma doenca genética recessiva de heranca
ligada a0 X, grave e progressiva que consiste numa alteracdo do metabolismo ocasionando um
acumulo de acidos graxos de cadeia muito longa (AGCML) nos tecidos SNC e adrenais. Pode
manifestar-se inicialmente com alteragdo do comportamento, da audicdo, da fala, da escrita, da
marcha, da degluticdo e nos casos mais avancados hipertonia generalizada, evoluindo de um
estado neurovegetativo ao obito. O diagndstico é confirmado dosando os niveis plasméticos dos
AGCML, achados na ressonancia magnética e caridtipo. OBJETIVO: Os autores relatam um
caso de adrenoleucodistrofia, correlacionando-o com os dados da literatura, incluindo aspectos
clinicos, diagndstico, tratamento e evolugdo. METODOLOGIA: J.V.S.S, sexo masculino, 5 anos,
paciente com diagnostico de adrenoleucodistrofia, sem alteracéo na exploracédo neurologica, sem
nenhuma outra queixa. Socilitado RNM de encéfalo devido a histéria familiar, com resultado
hipersinal em T2/Flair na substéncia branca subcortical frontal e tempora nesta ultima de forma
mais evidente a direita, 0 aspecto embora nao sgja totalmente especifico permite considerar a
possibilidade de &rea de mielinizagdo terminal, pequenos focos de ateracdo da substancia branca
periventricular e shcortical sobretudo nas regides frontais. RESULTADOS: Seu diagndstico foi
confirmado através da pesguisa de écidos graxos de cadeia muito longa e tentado um tratamento
especifico e imediato. ACTH ( horménio adrenocorticotréfico) 228mg/dl CONCLUSAO: A X-
ADLfaz parte de um grupo de doengas raras com ata morbimortalidade e prognostico
desfavoravel. A X- ADL é frequentemente diagnosticada erroneamente, sendo uma causa néo
muito rara de doenca de Addison. Novos tratamentos, quando introduzidos precocemente, sao
promissore
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