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Resumo: INTRODUCAO Adrenoleucodistrofia (ADL) é uma doenga genética com padrdio de heranca
ligada ao cromossomo X, ocasionando acumulo de é&cidos graxos de cadeia muito longa
(AGCML) associados & desmielinizagdo dos axonios e insuficiéncia adrenal. DESCRICAO DO
CASO EVMS, 10 anos, apresentou hiperatividade e dificuldade de concentracdo aos 5 anos.
Diagnosticado com Transtorno do déficit de atencdo com hiperatividade, sem melhora com
tratamento medicamentoso. Evoluiu com agressividade, regressdo do aprendizado, transtorno
motor e na fala. Ressonancia Nuclear Magnética (RNM) com desmielinizacdo e aumento sérico
dos AGCML. Diagnoéstico de ADL em fevereiro/2014, em dois anos perdeu a capacidade de
deambular, falar, submetido a gastrostomia ( devido pneumonias aspirativas) e traqueostomia
com suporte ventilatério. DISCUSSAO ADL é uma doenca genética com padrdo de heranca
ligada a0 X, que consiste em alteracdo do metabolismo dos peroxissomos, ocasionando acumulo
de AGCML, sobretudo no cérebro e nas glandulas adrenais. Afeta quase exclusivamente 0 sexo
masculino, com inicio dos sintomas dos 4 aos 10 anos e incidéncia de 1:25000 homens.
Diagnostico é auxiliado por RNM que evidencia lesdes desmielinizantes com distribuicdo em asa
de mariposa na substéncia branca parieto-occipital-bihemisférica, aumento plasmético de
AGCML, eletroneuromiografia compativel com polineuropatia mielinopética, pesquisa
laboratorial para insuficiéncia adrenal e cariétipo, cujo gene defeituoso € o ABCD1. Principais
manifestacbes clinicas: alteragdes comportamentais, audicdo, visdo, fala, escrita, memodria,
marcha, distirbios adrenais, hipertonia generalizada, perda das fungdes cognitivas, motoras,
convulsdes e disfagia. Nao existe terapéutica definida, segundo estudos dieta livre de AGCML,
associada ao azeite ou “Oleo de Lorenzo” tem obtido éxito, especialmente se administrado
precocemente. O tratamento da disfuncéo adrenal, através da reposi¢cdo hormonal e transplantes
de medula sf modalidades com grau de sucesso varidvel na literatura. CONCLUSAO
Evidenciar manifestagbes clinicas da ADL objetivando precocidade diagndstica, inicio de
tratamento e retardo na progressao da doenca. N&o existe terapéutica definitiva, porém tratamento
com Oleo de Lorenzo tem obtido éxito associado a acompanhamento multiprofissional.
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