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ADRENOLEUCODISTROFIA.
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Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X (ALD-X) es una rara enfermedad con incidencia de 1 en 14.700 recién nacidos
vivos. Es una patologia causada por una mutacién del gen ABCD1 que se caracteriza por la acumulacién de Acidos Grasos
de Cadena Muy Larga en el cerebro, médula espinal y glandulas suprarrenales, dando origen a diversas manifestaciones
clinicas, entre ellas la Insuficiencia Suprarrenal Primaria. A continuacidn se presenta un caso ocurrido en nuestro centro en
noviembre de 2018.

Paciente de sexo masculino de 28 afios, con antecedentes de Paraparesia Espastica idiopatica diagnosticada hace
5 afos. Ingresa por cuadro de compromiso de conciencia, fiebre, hipoglicemia, hipotensidn, hiponatremia e
hipokalemia. Se sospecha crisis suprarrenal aguda. Se solicita cortisol basal AM con resultado de 0,92 mg/dL,
confirmando el diagnéstico de Insuficiencia Suprarrenal Aguda. Evoluciona favorablemente con rapida respuesta
a corticoides, destacando disminucion de la espasticidad. Se solicita evaluacién a Unidad de Movimientos
Anormales para buscar relacién entre las dos patologias. Tras analizar clinica e imagenes se plantea diagndstico
de ALD-X, por lo que se envian muestras de plasma a Kennedy Kriger Institute (New York), cuyos resultados
confirman ALD-X.

Destaca en este caso el diagndstico tardio de la enfermedad, con escasa literatura de su presentacién en adultos.
De esta forma, nos queda plantear la posibilidad del sub-diagndstico de ella en la poblacién general,
demostrandonos que la consejeria genética estd muy poco difundida en nuestro pais, problema que tendremos
gue afrontar a medida que avanza la medicina para poder pesquisar y tratar en etapas precoces esta patologia.
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