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Trabalhos Cientificos

Titulo: Caso Raro De Adrenoleucodistrofia Ligada Ao Cromossomo X Em Mulher Com Envolvimento
Cerebral E Hipofisario

Autores: Introducdo: A adrenoleucodistrofialigada ao cromossomo X (X-ALD) é um distirbio
neurodegenerativo peroxissomal causado por mutacfes no gene ABCDL, responsavel pela
codificagdo da proteina ALDP, que transporta acidos graxos de cadeia muito longa (VLCFA)
para os peroxissomos. A deficiéncia dessa proteina resulta no acimulo de VLCFA, afetando
principalmente o sistema nervoso central. Emboraa X-ALD sgja mais prevalente em homens,
mulheres portadoras podem ter formas mais leves e com inicio tardio.Objetivos: Paciente do sexo
feminino, 10 anos, foi admitida em 2018 com sonoléncia, vomitos e febre, apos diagndstico de
faringite aguda. Apresentava bradicardia, apatia, déficit de memoria, fraqueza e irresponsividade.
A tomografia evidenciou edema cerebral e aandlise do liquido cefalorraquidiano foi normal.
Durante aiinternacdo, desenvolveu paresiafacial central adireita. Em 2018, a paciente teve crises
epilépticas focais tratadas com oxcarbazepina e evoluiu com regressao cognitiva e motora
progressiva, alteractes de marcha e incontinéncia urinaria. A avaliagéo neuropsicol 6gica revelou
deficiénciaintelectual leve. A ressonancia magnética (RM) inicia revelou lesdes
periventriculares, e a hipétese de X-ALD foi levantada. A RM de seguimento mostrou lesdes
progressivas de substancia branca, e o estudo molecular confirmou a mutacéo p.Arg617Cys no
gene ABCDL1 e inativagdo preferencial do cromossomo X paterno. A paciente também evoluiu
com hipotireoidismo de padréo central, insuficiéncia adrenal de padréo central e hipogonadismo.
Nova RM indicou aumento volumétrico da adeno-hipdéfise, sugerindo hiperplasia funcional ou
hipofisite, uma associagdo rara para X-ALD. Metodologia: Resultados: A X-ALD afeta
predominantemente homens, enquanto mulheres portadoras geralmente tém formas mais leves.
No entanto, a inativacéo enviesada do cromossomo X pode gerar formas graves, como no caso
relatado. A paciente apresentou umaformarara e progressiva de X-ALD cerebral, com
manifestacdes neurol 6gicas e enddcrinas, incluindo acometimento hipofisario, um aspecto ainda
ndo relatado na literatura.Conclusdo: Este relato descreve umaformarara e progressiva de X-
ALD cerebral em uma paciente feminina, com confirmagdo genética e evolucdo compativel com
desmielinizagdo cerebral. A associagdo com disfungdes endocrinas, como hipotireoidismo de
padréo central e insuficiéncia adrenal secundéria, amplia o espectro clinico da doenca. A
vigilancia enddcrina e 0 acompanhamento multidisciplinar sdo essenciais para diagndstico e
manejo adequados.
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