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Adrenoleucodistrofia € uma desordem hereditéria recessiva ligada ao cromossomo X (X-ALD), fenotipicamente heterogénea,
caracterizada por progressiva desmielinizacdo do sistema nervoso central e insuficiéncia adrenocortical. Seis formas clinicas
foram descritas para X-ALD: forma cerebral infantil (cALD), adrenomieloneuropatia (AMN), forma cerebral juvenil, forma
cerebral adulta, forma assintomatica e forma olivo-ponto-cerebelar. O diagndstico da X-ALD é feito pela dosagem dos acidos
graxos de cadeia muito longa (AGCML) em plasma pelo método da cromatografia gasosa (CG) em coluna capilar. Foram
investigados no periodo de janeiro de 1999 a julho de 2004, 743 individuos oriundos de diferentes estados do Brasil com
suspeita clinica de X-ALD. Destes, foram diagnosticados 70 casos de X-ALD, perfazendo 9,4% do total investigado, tendo os
pacientes idade entre 4 e 53 anos. Dentre os pacientes, identificou-se 51 (72,9%) casos de cALD, 9 (12,8%) casos de AMN
e 10 (14,3%) casos de pacientes assintomaticos. Insuficiéncia adrenal, leucodistrofia e fraqueza muscular foram os sintomas
mais frequentes. A investigagdo familiar da X-ALD permite identificar precocemente individuos assintomaticos, os quais sdo
os pacientes que sabidamente melhor respondem ao tratamento com Oleo de Lorenzo, uma vez que esta terapéutica
retarda o aparecimento dos sintomas neuroldgicos nestes pacientes. Desta forma, enfatiza-se a importdncia da deteccdo de
altos niveis séricos de AGCML em familiares de individuos afetados por X-ALD.Apoio: FAPERGS, CNPq, PROPESQ/UFRGS,
FIPE/HCPA.



