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Adrenoleucodistrofia ligada ao cromossomo X (X-ALD) é um erro inato do metabolismo, classificado como
distlrbio peroxissomal onde ha acimulo de 4cidos graxos de cadeia muito longa em diferentes tecidos dos pacientes
afetados. Foram investigados 32 pacientes do sexo masculino com sinais clinicos sugestivos de X-ALD, com idade
entre 5 e 39 anos, diagnosticados entre 304 pacientes encaminhados para investigacdo por suspeita clinica. Os niveis
plasmaéticos dos acidos graxos de cadeia muito longa (VLCFA) foram dosados através de Cromatografia Gasosa
(CG). Vinte e cinco (83%) casos da forma infantil de X-ALD (ALD) e 7 (22%) casos de adrenomieloneuropatia
(AMN) foram diagnosticados. Leucodistrofia, paraparesia e dificuldade de aprendizado foram os sinais mais
freqlientes, aparecendo em 25, 13 e 12 dos pacientes, respectivamente. O grande intervalo de tempo entre o inicio
dos sintomas e o diagnostico destes pacientes caracteriza a importancia do conhecimento médico para a deteccao
precoce da X-ALD. Considerando que o tratamento preconizado (Oleo de Lorenzo e/ou transplante de medula) é
mais eficaz em pacientes assintomaticos, salienta-se a necessidade de investigacdo familiar desta doenga a partir do
caso indice. Além disso, o diagnostico permite a identificacdo de portadores que podem se beneficiar do
aconselhamento genético e do diagnostico pré-natal. (CAPES, Fapergs, CNPq, Propesg-UFRGS)
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