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Introdugdo: A adrenoleucodistrofia ligada ao X (ADLX) é a uma doencga causada por
mutag¢ao no gene ABCD1, que codifica proteinas responsaveis pelo transporte de acidos
graxos de cadeia muito longa nos peroxisossomos. Manifesta-se de formas
heterogéneas, porém tem fendtipos classicos de apresentagdo, desde um espectro de
insuficiéncia adrenal isolada a desmielinizacdo cerebral. Relato do caso: sexo masculino,
30 anos, com quadro progressivo de dificuldade para marcha iniciado aos 25 anos. Ao
exame neuroldgico apresentava fendtipo de paraparesia espastica. Em interrogatdrio
complementar, disfungao erétil e incontinéncia urinaria. Em seu histérico é portador de
insuficiéncia adrenal descoberta aos 6 anos, em seguimento com Endocrinologia. Refere
gue sua pele escureceu com o tempo e seu cabelo esta rarefeito. Sem antecedentes
familiares conhecidos. Propedéutica e resultados: Realizado eletroneuromiografia que
demonstrou polineuropatia mista, de grau moderado, crbnica e simétrica. Em
ressonancia magnética evidenciado hiperssinal em T2/FLAIR em trato piramidal ao longo
do neuroeixo e afilamento medular longitudinal. Possui teste genético com mutacao em
hemizigose no gene ABCD1 (c.C323G:p.S108W), ndo descrita na literatura. Conclusdo: A
ADLX é um diagndstico que deve ser sempre lembrado em pacientes portadores de
insuficiéncia adrenal. E de suma importancia o diagndstico precoce para o seguimento
multidisciplinar para tratamento sintomatico nos diferentes segmentos acometidos
tentando garantir a melhor qualidade de vida para o paciente, bem como o
esclarecimento de que a doenca pode evoluir progressivamente, além de
aconselhamento genético.
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