¥ F——
)

O olhar que prepara para o Futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: As Consequéncias Do Nao Diagnéstico Precoce Em Um Paciente Com Adrenoleucodistrofia

Autores: JULIA MASELLI LIMA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); CLARISSA DE
PAULA FREITASROCHA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); LUCAS
PIRASSOL TEPEDINO (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); LYGIA
BERNARDES SEABRA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); FABRICIO DE
ANDRADE DOS REIS (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); ROBERTA LEITE
DE CASTRO DE SOUZA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); VIVAN SANTOS
CARVALHO OLIVEIRA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA); BRUNNA DE
PAULO SANTANA (PRONTOBABY - HOSPITAL DA CRIANCA)

Resumo: Introducdo: Adrenoleucodistrofia ligada ao X (X-ADL) € uma doenca progressiva metabolica
rara determinada geneticamente, que envolve o sistema nervoso central (SNC), cortex adrenal e
testiculos. Ela esta4 relacionada com o acumulo de &cidos graxos de cadeia muito longa
(AGCML). no plasma e nos tecidos, causado por uma proteina de membrana peroxissomal
deficiente. Descrigdo do caso: E.S.V, masculino, 8 anos, natural do RJ, com desenvolvimento
neuropsicomotor adequado até os 3 anos. Aos 4 anos iniciou episddios de convulsdo ténico
clonico generalizado com eletroencefalograma normal, sendo entdo aventada a possibilidade de
epilepsia benigna. Em um periodo de 6 meses, realizou 3 Ressonancias Nucleares Magnéticas,
sendo a ultima em fevereiro de 2012, com lesdo sugestiva de adrenoleucodistrofia. Do inicio da
doenca até os dias atuais, evoluiu com perda da visdo, audicdo, das atividades habituais,
alteragbes do comportamento, seguida de tetraparesia espastica. Nao foi feito tratamento com o
“Oleo de Lorenzo” ou dieta livre de AGCML. Discussao: Nao existe um tratamento especifico
para a cura da adrenoleucodistrofia, até o momento. Segundo alguns estudos, a dieta livre de
AGCML em conjunto ao azeite ou 6leo de Lorenzo, tém obtido éxito com relacdo a evolucéo dos
sinais e sintomas da doenca, especiamente se administrado 10go no inicio ou até mesmo antes de
aparecerem os sintomas. Trabalhos mais recentes apontam para o Transplante de Medula Ossea
como um tratamento possivelmente eficaz em pacientes assintomaticos, porém o grau de sucesso
deste tratamento € variavel, e os estudos e pesquisas ainda sdo muito recentes. Conclusdo: O
ADL é uma doenca rara, neurodegenerativa. O que vem sendo demostrado na literatura € que é
de extrema importancia que essas criancas venham a ser diagnosticadas precocemente, fazendo
toda diferenca com relagdo ao inicio do tratamento e progndstico da doenca. E importante
também, aém do tratamento medicamentoso e nutricional, um acompanhamento
interprofissional.
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