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Introducdo: A adrenoleucodistrofia (ADL) é uma doenca genética progressiva ligada ao
cromossomo X e sua incidéncia € de 1:15.000 nascidos vivos. O diagnéstico precoce é
fundamental para que se possibilite um melhor prognéstico, entretanto o raciocinio clinico é
desafiado pela apresentacdo semelhante a diversas outras patologias. O objetivo deste relato é
discorrer sobre um caso de insuficiéncia adrenal em um paciente pediétrico masculino e acerca
da importancia de se investigar adrenoleucodistrofia neste contexto. A necessidade de incorporar
esta possibilidade diagnéstica ao senso dos pediatras justifica este relato. Descricdo do caso:
BMR, masculino, 6 anos de idade, iniciou com quadro de fadiga, sonoléncia, inapeténcia e
hiperpigmentacdo da pele e gengiva. Evoluiu com alteracdo metabolica, neurologica e
cardiovascular e necessitou de cuidados intensivos. A dosagem de cortisol sérico de Imcg/dL e
ACTH de 47,7pg/mL constatou insuficiéncia adrenal. A Ressonéncia Magnética de crénio
demonstrou comprometimento da substancia branca periventricular parietooccipital e do esplénio
do corpo caloso hilateralmente. A suspeita diagnostica de ADL foi aventada e confirmada a partir
da dosagem plasmética de acidos graxos de cadeia muito longa (AGCML). Discussdo: A ADL é
resultado de mutacBes no gene que codifica o transportador peroxissomal ABCD1 responsavel
por carrear o0s AGCML para dentro dos peroxissomos, aonde serdo metabolizados. Com essa
funcdo celular comprometida, ocorre o acUmulo destes &cidos no plasma e em tecidos,
especiamente adrenais e sistema nervoso central. Esse acimulo gera instabilidade da membrana
celular e estresse oxidativo, ocasionando insuficiéncia adrenal e desmielinizagdo dos axénios.
Existe um amplo espectro de fendtipos e a apresentacdo mais grave e comum € na forma cerebral
infantil (CALD), a mesma diagnosticada no paciente deste relato. Conclusdo: Embora ainda que
ndo existam terapias curativas, ressalta-se a importancia do conhecimento desta patologia a fim
de se redlizar diagnésticos em fases precoces, possibilitando a instituicdo eficaz das terapias e
aconsel hamento genético.
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