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A adrenoleucodistrofia é uma doenga genética com padrio de heranga ligado ao X, que consiste numa alteraciio
do metabolismo ocasionando um acimulo de dcidos graxos de cadeia muito longa (AGCML) associados a
desmielinizacio dos axOnios e insuficiéncia adrenal. Pode manifestar-se inicialmente com altera¢oes de com-
portamento, da audi¢ao, da visao, da fala, da escrita, da marcha e nos casos mais avancados cursa com hipertonia
generalizada, perda das funcoes cognitivas, motoras e disfagia. O diagndstico é confirmado dosando-se os niveis
plasmaticos dos AGCML, achados na ressonancia magnética e cariétipo.

Relatamos o caso de A.V.F., 5anos, encaminhado ao servico de otorrinolaringologia por dificuldades na escola
e de comunicacio para avaliaciao auditiva. A audiometria evidenciou uma perda auditiva moderada bilateral.
Alguns meses depois evoluiu com perda progressiva da visao, piora da escrita e agressividade, na ocasiao
encaminhado ao neuropediatra com a hipétese de doenca neurodegenerativa. Foi realizada ressonancia evi-
denciando lesoes extensas parieto occipitais. Seu diagnostico foi confirmado através de caridtipo realizado pelo
geneticista com inicio imediato do tratamento. Aproximadamente 1 ano ap6s inicio dos sintomas apresentou
disfagia orofaringea grave e broncoaspiracio silente diagnosticado pelo videodeglutograma.

Atualmente com gastrostomia. Nio existe uma terapia definida até o momento para a adrenoleucodistrofia. Cabe
ao otorrinolaringologista conhecer esta doenca pois, assim como no caso acima descrito, € um dos primeiros
profissionais a ser consultado, podendo contribuir para o diagnéstico precoce beneficiando o paciente e auxi-
liando na identificacao dos portadores.

adrenoleucodistrofia, transtornos de degluticao, perda auditiva neurossensorial.

Adrenoleukodystrophy is a genetic disease with heritage standard bound to X, which consists of an alteration
of the metabolism and causes an accumulation of fatty acids of a very large chain (AGCML) associated to
demyelinization of axons and adrenal insufficiency. It may initially manifest with alterations of behavior, hearing,
vision, speech, writing, gait, and in the more advanced cases, it results in generalized hypertension, loss of
cognitive and motor functions and dysphagia. The diagnosis is confirmed by dosing the AGCML's plasmatic levels,
findings of the Magnetic Resonance and karyotype.

We report the case of A.V.F., 5 years old, sent to the otorhinolaryngology service for school and communication
difficulties of auditory evaluation. The audiometry confirmed a bilateral moderate hearing loss. Some months
after he evolved with progressive loss of vision, worsening of writing and aggressiveness, and was then forwarded
to the neuropediatrician with the hypothesis of neurodegenerative disease. Magnetic Resonance was carried
out and showed extensive parieto-occipital lesions. His diagnosis was confirmed through karyotype performed
by a geneticist with an immediate beginning of the treatment. Approximately 1 year after the beginning of the
symptoms, he presented with severe oropharyngeal dysphagia and silent bronchoaspiration diagnosed by the
video-deglutogram exam.

Today with gastrotomy. So far, there is no therapy defined for adrenoleukodystrophy. The otorhinolaryngologist
must know this disease because, as well as in the case described above, he/she is one of the first professionals
sought, and may contribute for the early diagnosis and help the patient and the identification of the disease
bearers.

adrenoleukodystrophy, deglutition disorders, neurosensorial hearing loss.
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INTRODUCAO

A adrenoleucodistrofia (ADL) € uma doenca gené-
tica com padrao de heranca ligado ao X, que consiste numa
alteracao do metabolismo dos peroxissomos, ocasionando
um acimulo de acidos graxos de cadeia muito longa
(AGCML) constituidos de 24 e 26 dtomos de carbono no
organismo sobretudo no cérebro e nas glandulas adrenais.
Tal acimulo esta associado a desmielinizacao dos axdnios
afetando a transmissao dos impulsos nervosos e a insuficién-
cia adrenal (1). Afeta quase exclusivamente o sexo mascu-
lino com inicio dos sintomas entre 4 e 10 anos e incidéncia
estimada de 1:25000 homens. A manifestacao clinica da
doenca consiste inicialmente em alteracoes de comporta-
mento, da audicao, da visao, da fala, da escrita, memoria, da
marcha, distirbios adrenais e nos casos mais avancados
cursa com hipertonia generalizada, perda das funcoes
cognitivas, motoras, convulsoes e disfagia. O diagnéstico €
confirmado dosando-se os niveis plasmaticos dos AGCML,
Ressonidncia Magnética mostrando lesoes desmielinizantes
com distribuicio em “asa de mariposa” na substancia
branca parieto-occipital bi-hemisférica, eletromiografia
compativel com polineuropatia tipo mielinopdtico, pes-
quisa laboratorial para insuficiéncia adrenal e caridtipo cujo
gene defeituoso € o ABCD1 localizado no 16cus X9-28 do
cromossomo X (2, 3, 4,5,0).

ReLaTo bo Caso

AV.F., 7 anos, encaminhado ao servico de
otorrinolaringologia por dificuldades na escola e de comu-
nicacio ha 3 meses, para avaliacao auditiva. O exame fisico
era normal e nao havia antecedentes para patologia audi-
tiva. Foi solicitada inicialmente audiometria a qual foi
realizada com muita dificuldade necessitando por parte das
fonoaudidlogas darem as instrucdes ao paciente por meio
da escrita. Foi detectada uma perda auditiva sensorioneural
moderada bilateral, timpanometria com curva tipo A. A
audiometria vocal nao foi realizada pois a crianca nao
entendia a fala em nenhuma intensidade. Foi entao solici-
tado o BERA que se apresentou normal com limiares em 15
dB. Alguns meses depois evoluiu com perda progressiva
da visao, piora da escrita e agressividade, na ocasiao,
encaminhado ao neuropediatra com a hipétese de doenca
neurodegenerativa. Foi realizada uma Ressonancia magné-
tica evidenciando lesdes desmielinizantes em substancia
branca extensas parieto occipitais. Seu diagnostico foi
confirmado através de cariétipo realizado pelo geneticista
com inicio imediato do tratamento com Oleo de Lorenzo.
Aproximadamente 1 ano apos inicio dos sintomas apresen-
tou quadro de engasgos e perda da capacidade de
deambulacao ficando restrito a cadeira de rodas. Desde
ento iniciou acompanhamento no ambulatorio de disfagia
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Figura 1. Fotos do paciente sauddvel e doente. Na parte
superior da foto, paciente sauddvel e na inferior, 1 ano apds
o inicio dos sintomas.

Figura 2. RNM corte coronal. Observa-se imagem em asa de
mariposa em ambos os hemisférios.

Figura 3. RNM corte sagital. Imagem em asa de mariposa
(caracteristica da doenca).
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Figura 4. Videoendoscopia da degluticiao. Realizada apés um
ano do inicio dos sintomas, na qual observamos escape
posterior do bolo que estd indicado pela seta.

de nosso servico onde nio foi possivel realizacio de
videoendoscopia da degluticao devido ao choro intenso e
agitacao do paciente, realizado entao exame de
videodeglutograma que evidenciou disfagia orofaringea
de fase preparatoria oral e disfagia faringea adaptada e num
segundo exame (4 meses depois) apresentou disfagia
orofaringea grave com broncoaspiracao silente. Foi entao
encaminhado para a cirurgia pedidtrica para realizacao de
gastrostomia. Atualmente o paciente encontra-se clinica-
mente estavel. O segundo filho da familia do paciente
realizou estudo genético e nao é portador do gene para
ADL.

DiscussAo

A ADL éuma doenga genética rara incluida no grupo
dasleucodistrofias e que afeta o cromossomo X, sendo uma
heranca ligada ao sexo de cardter recessivo transmitida por
mulheres portadoras e que afeta fundamentalmente ho-
mens. O gene defeituoso é responsavel pela codificacao
de uma enzima denominada ligase acil CoA gordurosa, que
¢ encontrada na membrana dos peroxissomos e esta
relacionada ao transporte de dcidos graxos para o interior
dessa estrutura celular. O gene defeituoso ocasiona uma
mutacao nessa enzima, os AGCML ficam impedidos de
entrar nos peroxissomos e se acumulam no interior celular.
Os mecanismos precisos através dos quais os AGCML
ocasionam a destrui¢ao na bainha de mielina ainda sdo
desconhecidos. As possibilidades de descendéncia a partir
de uma mulher portadora da ALD sao 25% de chance de
nascer um filho normal; 25% de nascer um filho afetado;
25% de nascer uma filha normal; 25% de nascer uma filha
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portadora heterozigota. As chances de descendéncia para
um homem afetado, se tiver filhas, serdo todas portadoras
da doencga; e se tiver filhos, serdo todos normais; (1). A
clinica da doenca é muito varidvel mas a manifestacio
inicial mais frequente € a mudanca de comportamento da
crian¢a apresentando isolamento social e défict de atencio.
Habitualmente nestes casos ¢ questionada a audi¢ao do
paciente que pode variar de normal a graus variados de
perda neurossensorial melhor verificados com BERA jd que
o paciente pode apresentar algum prejuizo cognitivo
prejudicando a realiza¢io da audiometria convencional. O
BERA quando alterado mostra uma diminuicao da amplitu-
de e no tempo de conducgio das ondas sugerindo uma
patologia retrococlear e alteracdes diversas de limiar.

No nosso paciente em especial, o BERA mostrou-se
normal, com audiometria tonal de dificil realizacao que
evidenciou perda auditiva neurossensorial moderada. Nes-
se instante poderia se tratar de uma perda auditiva central
ou uma doenca neurolégica ou psicossomatica como
autismo, por exemplo. Provavelmente os potenciais audi-
tivos de média e longa laténcia, como o P300, poderiam
nos auxiliar na deteccao de alteracdes a nivel de cortex
cerebral.

Outros sinais como disartria, dismetria , bradilalia,
disgrafia ou alteracdes na marcha apontarao para a hipote-
se de doenca neurodegenerativa a qual deve ser investigada
e diagnosticada. Na ADL o diagnéstico € auxiliado pela
Ressondncia Magnética que mostra lesoes desmielinizantes
comdistribuicao em asa de mariposa na substancia branca
parieto-occipital bi-hemisférica, dosagem dos niveis
plasmaticos dos AGCML aumentados, eletromiografia com-
pativel com polineuropatia tipo mielinopatico, pesquisa
laboratorial para insuficiéncia adrenal e cariotipo. Apds o
diagndstico € importante uma equipe multiprofissional
para acompanhamento e reabilitacio desses doentes ja
que se trata de uma doencga evolutiva. Em fases mais
avancgadas cursam com graus variados de disfagia
neurogénica diagnoticadas através de videoendoscopia da
degluticao ou videodeglutograma. A terapia nestes estagi-
os consiste em manobras de degluticao ou gastrostomia se
alimentacao oral ndo € segura ou inadequada.

Nao existe uma terapia definida para a ADL até o
momento, segundo estudos a dieta livre de AGCML como
espinafre, queijo e carne vermelha, associada ao azeite ou
“Oleo de Lorenzo” tém obtido éxito especialmente se
administrada no inicio ou antes da apari¢ao dos sintomas.
O tratamento da disfun¢o adrenal, através da administra-
cao de hormodnios e atualmente os transplantes de medu-
la sio modalidades de tratamento adotadas na ADL com
grau de sucesso na evolucio da doenca muito variavel na
literatura. Muitas vezes, o grande intervalo de tempo
entre o inicio dos sintomas e o diagnostico, prejudica o
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tratamento e aponta para um pequeno conhecimento dos
médicos sobre o assunto (7,8,9,10). O
otorrinolaringologista, em especial, deve conhecer esta
doenca pois €, habitualmente, um dos primeiros profissi-
onais a serem consultados podendo entdo, contribuir para
um diagndstico precoce ao encaminhid-los ao
neuropediatra e ao geneticista beneficiando assim, nao s6
o paciente mas também os familiares na identificacao dos
portadores e no aconselhamento genético.

CoMENTARIOS FINAIS

A ADL ¢ uma doenca rara, neurodegenerativa, que
necessita de diagnodstico precoce para um melhor prog-
noéstico. Nao existe uma terapia definitiva porem o
tratamento com Oleo de Lorenzo tem obtido éxito asso-
ciado a um acompanhamento multiprofissional. O
otorrinolaringologista habitualmente ¢ um dos primeiros
profissionais a entrar em contato com esses pacientes,
devendo encaminha-los precocemente para diagndstico
e acompanha-los até fases mais avancadas onde a disfagia
se faz presente.
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