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A adrenoleucodistrofia ligada ao X (X-ALD) é uma doenca peroxissomal hereditaria rara, atinge somente
meninos, a freqliéncia &, em média, de 1 caso para cada 20 mil nascimentos. Esta doenca é caracterizada
bioquimicamente pelo acimulo de acidos graxos de cadeia muito longa (AGCML), principaimente acidos
graxos acumulados o hexacosanéico (C26:0) e o tetracosanédico (C24:0) em tecidos e fluidos bioldgicos.
Esta desordem é clinicamente caracterizada por desmielinizaggo central e periférica e insuficiéncia
adrenal. Sete formas clinicas foram descritas para X-ALD: cerebral infantil (CALD), adrenomieloneuropatia
(AMN), cerebral juvenil, cerebral adulta, Addison isolada, assintomatica e olivo-ponto-cerebelar. O
tratamento para os sintomas neurologicos ¢ limitado e baseia-se na redugao dos AGCML. Para tal, a
terapia recomendada consiste no uso de uma mistura contendo gliceroltrioleato e gliceroltrierucato,
conhecida como Oleo de Lorenzo (OL), combinada com uma dieta pobre em AGCML. Neste trabalho
objetivou-se realizar a orientagdo quanto a coleta de material biolégico, quanto aos resultados
laboratoriais, quanto a instituigdo terapéutica e realizagdo de aconselhamento genético e ainda foi
realizado um estudo dos AGCML em 18 pacientes com diferentes formas clinicas de X-ALD (4 AMN, 7
cALD e 7 assintomaticos) no diagnéstico e durante o tratamento com OL. Os AGCML foram dosados no
plasma dos pacientes utilizando o método de cromatografia gasosa capilar. Foi verificada uma diminuigao
significativa dos niveis plasmaticos de AGCML na forma assintomatica durante o tratamento. Ainda,
somente nos pacientes assintomdticos foi constatada a normalizagdo dos niveis plasmaticos de C26:0
durante o tratamento. Os familiares foram investigados laboratorialmente e as familias de portadores de
X-ALD foram submetidas ao aconselhamento genético. Este trabalho reforga a importancia do
aconselhamento genético e da investigagdo familiar nos casos de X-ALD através da deteccdo de altos
niveis séricos de AGCML em familiares de individuos afetados por esta desordem, pois isso permite
identificar precocemente individuos assintomaticos e assim implementar o tratamento com OL. Cabe
salientar que esta terapéutica retarda o aparecimento dos sintomas neurolégicos somente em pacientes
assintomaticos no diagnéstico.

UNITERMOS: ADRENOLEUCODISTROFIA; OLEO DE LORENZO; ERROS INATOS DO METABOLISMO;
ACONSELHAMENTO GENETICO



