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RESUMEN

Paciente varon de siete afios, hijo unico sin antecedentes personales de importancia y sin historia de consanguineidad
ni de enfermedad neurologica en la familia, que presenta un curso progresivo de alteraciones de insuficiencia adrenal y
del sistema nervioso tanto central como periférico. Se hizo el diagndstico de adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma
X basado en los estudios de neuroimdgenes, valores incrementados en plasma de dcidos graso de cadena muy larga y en

el estudio genético.
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ABSTRACT

A 7 year-old male patient, an unique son without an
important past record nor history of neurological disease or
consanguinity within the family, shows a progressive clinical
course of changes related to adrenal insufficiency and central
and peripheral nervous system. The diagnosis of X-linked
adrenoleukodystrophy was done based on neuroimagings
studies, increased plasma values of very long chain and
genetic study.
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INTRODUCCION

Los peroxisomas son organelos intracelulares que
participan en la sintesis de fosfolipidos y dcidos biliares,
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enel metabolismode fitanato,pipecolato,glicolatoyenla
oxidacion de prostaglandinas y dcidos grasos de cadena
muy larga."’ Cualquier alteracién bioquimica en este
tltimo grupo conlleva a la generacion de enfermedades
como la adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma
X (ALD-X). Esta enfermedad tiene una incidencia
de 1:20 000 en varones y de 1:42 000 nacimientos,
y es probablemente la enfermedad peroxisomal
mds frecuente.!? El defecto primario reside en la
capacidad de activar los AGCML a acil-CoA mediante
la acil-CoA sintetasa peroxisonal, paso necesario
para acceder a la beta oxidacién.®# El diagndstico es
basado en la presentacién clinica, neuroimigenes y
el estudio de los AGCML. El diagnéstico bioquimico
en los familiares de un paciente con ALD-X es
crucial asi como también el estudio del gen ABCDI,
pruebas que fueron realizadas en nuestro paciente.

Por ser el dnico caso en nifios reportado en Pert, se
presenta el caso de una adrenoleucodistrofia ligada al
cromosoma X que fenotipicamente pertenece a la forma
cerebral infantil.
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PRESENTACION DEL CASO

Nifio de siete afios, natural y procedente de Lima; hijo
tinico, sin antecedentes personales de importancia y
sin historia de consanguinidad ni de enfermedades
neuroldgicas en la familia. Presentd un cuadro clinico
progresivo de un afio de evolucion, caracterizado por
parestesias en los miembros inferiores. Cinco meses
después se agrega regresion de la habilidad para la
escritura; posteriormente, presenta torpeza motora
asociada con dificultad para la deambulacion y regresion
cognitiva. No hay historia de crisis convulsivas.

Examen fisico

Nifio despierto, funciones mentales superiores con
pobre iniciativa, abstraccién y memoria; disdrtrico;
con cuadriparesia severa espastica e hiperreflexia, con
Babinski espontdneo bilateral.

Examenes auxiliares

Sodio, 140 mEq/L; glucosa, 88 mg/dL; lipidos totales,
415 mg/dL; colesterol, 115 mg/dL; LDL-c, 108 mg/dL;
triglicéridos, 106 mg/dL.

Estudios hormonales: aldosterona, 1,36 ng/dL; ACTH,
113,8 pg/dL (VN < 46 pg/dL); cortisol a.m., 154 ug/

Figura I. RMN FLAIR: edema localizado en la zona parietooccipital.

dL (VN < 26 pg/dL); cortisol p.m. 7,3 ug/dL (VN <
12 pg/dL); testosterona, androstenediona y 17-OH
progesterona normales. Segiin el dosaje de cortisol,
este caso corresponde al estadio tres de insuficiencia
adrenal &7

Los resultados del estudio de los 4cidos grasos de
cadena muy larga en el plasma, realizado en el Instituto
Kennedy Krieger. en Baltimore, Estados Unidos,
mostraron: C26:0 hexacosanoico, 0,880 yg/mL (VN:
0,23 £0,09 pg/mL); C24/C22,1,738 (VN: 0,84 +0,10);
C26/C22, 0,070 (VN: 0,01 £ 0,004). Estos resultados
son consistentes con un defecto en la oxidacién de
dcidos grasos, asi como adrenoleucodistrofia ligada al
cromosoma X o adrenomieloneuropatia.

La resonancia magnética cerebral nuestra edema
localizado en zona parietooccipital, hiperintensidad en
zona parietooccipital y tronco encefélico (Figuras 1-3).

También se hizo,en The Jhons Hopkins DNA Diagnostic
Laboratory, el estudio genético a la madre del paciente.
Se encontré mutacion del gen ABCD1 (Nt2262G—A;
Ala 626Thr).

La electromiografia y la velocidad de conduccién
mostraron velocidades de conduccién nerviosas dentro
del rango inferior normal.

Figura 2. RMN cerebral T2: hiperintensidad en sustancia blanca
parietooccipital, que realza con gadolinio.
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Figura 3. RMN cerebral: T2 muestra hiperintensidad en el
tronco encefilico.

DISCUSION

En el presente caso, el paciente no presenté como signo
inicial la hiperpigmentacién de la piel en comparacion
con otros casos de dos nifios, de siete y seis afios
reportados en Panam4, en el 2006, y un nifio colombiano
de diez afios, los que tuvieron como diagndstico
adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X, y si
presentaron como signo inicial hiperpigmentacion.

La literatura menciona que solo el 85% de los casos
cursa con una respuesta anémala del cortisol frente
a la estimulacién con ACTH y a menudo presentan
hiperpigmentacion de la piel, anorexia, astenia y pérdida
de peso por la disminucién de la masa muscular.®) Todos
estos casos tuvieron como caracteristicas, al inicio de
la enfermedad, trastornos por déficit de atencion, por
hiperactividad y deterioro del rendimiento escolar,
también mostraron ataxia y estrabismo.

Ademds, se tiene el reporte de un paciente varén de 47
aflos, cuyo diagndstico se basé en la presentacion clinica,
antecedentes familiares y estudios de neuroimagen para
su diagndstico.”” Todos los casos presentaron, desde
sus inicios en las la diferentes formas fenotipicas,
alteraciones claras neuroldgicas productos de la
desmielinizacion.
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El curso de las alteraciones neuroldgicas en el paciente
presentado, al igual que el caso de un nifio de cinco afios
colombiano, presentd rapido deterioro neurolégico, lo
que afecté mucho tanto en el curso de la enfermedad
como en el tratamiento, ya que se negd la posibilidad
de trasplante de médula debido por lo avanzado que se
encontrd su enfermedad. Actualmente, el tratamiento
que recibe el paciente estd dado por un tratamiento
alternativo por los motivos de una proteccion
de enfermedades virales. Recibe homeopatia,
biomagnetismo, medicina hiperbdrica y factores de
transferencia. Complementando su tratamiento con una
dieta balanceada y especifica para su enfermedad y es
apoyado también con aceite de Lorenzo (30 mL/d). Este
tratamiento estd ayudando a controlar los problemas
emocionales que presenta en forma parcial.

En un estudio realizado a 22 pacientes con las diferentes
modalidades de adrenoleucodistrofia se demostré que
los tratamientos no disminuyen la aparicién de sintomas
neurolégicos ni de la insuficiencia suprarrenal. En la
actualidad el dnico tratamiento que ha demostrado
beneficios es el trasplante de médula ésea en
pacientes captados con manifestaciones neuroldgicas
tempranas''?, lo que no ocurrié en nuestro paciente.

Finalmente, el tratamiento curativo, la terapia génica
que fue practicada en dos niflos franceses en el Hospital
San Vicente Paul de Paris (Francia), siendo un éxito el
tratamiento después de un afio. Patrick Aubourg, médico
de esa entidad y director de ese ensayo, y el primero
en curar a unos nifos sin sistema inmune (‘nifios
burbuja’) con la terapia génica'”, consideré como
preliminares a sus resultados pero muy alentadores. Al
comunicdrsele el caso de nuestro paciente, y luego de
revisar la informacién, nos confirmé que la enfermedad
de nuestro paciente era muy avanzada.
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