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Resumo: Introducdo: Adrenoleucodistrofia (ADL) é uma doenca peroxissomal, cuja heranca mais
frequente é aligada ao cromossomo X (X-ADL), levando ao acimulo de &cidos graxos de cadeia
muito longa (AGCML) principalmente no sistema nervoso central (SNC) e glandulas adrenais.
Descricdo do Caso: Paciente, sexo masculino, 4 anos, apresentando cefaleia associada a desvio
do olhar h& seis meses, evoluindo com crise convulsiva apos queda da prépria atura. Evoluiu
com hemiparesia a esquerda, sendo admitido em servigco de emergéncia onde se suspeitou de
Paresia de Todd e foi introduzido anticonvulsivante. Realizou tomografia computadorizada de
cranio evidenciando imagem inespecifica hipodensa em regido occipita bilateral. Evoluiu com
afasia e irritabilidade, sendo transferido para servico de referéncia para investigacdo. A admisséo
apresentava hemiparesia a esquerda, hipertonia e hiperreflexia bilateral, estrabismo divergente a
direita, reducdo da acuidade visual bilateramente e afasia. Solicitada ressonancia magnética
(RNM) de crénio, evidenciando ateracdo de substancia branca compativel com leucopatia de
predominio parietoccipital (padrédo ADL) e Escore de Loes de 16. Realizou dosagem de AGCML
confirmando o diagndstico de X-ADL. Acometimento suprarrenal foi afastado. Avaliacéo
oftalmol égica evidenciou exotropia em olho direito, reflexo pupilar reduzido e palidez temporal
do disco éptico. A triagem do irmdo mais velho descartou a doenca. Atualmente, realiza
acompanhamento multidisciplinar com progressdo lenta do quadro clinico. Discussdo: Na
maioria dos pacientes do sexo masculino, quadro tipico associado a elevacdo de AGCML é
suficiente para diagnosticar X-ADL. Oleo de Lorenzo e dieta pobre em AGCML somente foram
efetivos em estégios precoces. Transplante de medula 6ssea (TMO) configura terapia de escolha
nos estagios iniciais do envolvimento cerebral, porém sem indicacdo com Escore de Loes na
RNM acima de oito, como ocorreu neste paciente. Conclusdo: TMO consiste na opcao
terapéutica com modificacdo de prognostico na ADL. Portanto, € necessario redlizar o
diagndstico precoce, anterior ao acometimento neuroldgico moderado/grave, evitando desfecho
clinico desfavorével.
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