IMAGENES EN NEUROLOGIA

Adrenoleucodistrofia Ligada al Cromosoma X:
Patron de Desmielinizacion Mesencéfalo-Ponto-Cerebelosa

X-Linked Adrenoleukodystrophy:
Mesencephalon-Pons.cerebellum Demyelinating Pattern
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Introduccion

La ADL-X es una enfermedad peroxisomal causada
por mutaciones en el gen ABCDI. Se caracteriza por la
acumulacioén de acidos grasos de cadenas muy largas en
diversos tejidos, entre ellos, la sustancia blanca del sistema
nervioso central. Se han descrito diversos fenotipos

clinicos, sin clara correlacion con el genotipo subyacente.!
Ademas, se han descrito distintos patrones de desmielin-
izacion, en funcion de las regiones cerebrales afectadas??
Una de las mas infrecuentes es la afectacion exclusiva de
sustancia blanca en fosa craneal posterior (troncoencéfalo
y cerebelo) sin afectacion hemisférica cerebral ?

Figura. RM cerebral en secuencia FLAIR, corte axial y coronal. Lesiones hiperintensas, simétricas, en sustancia blanca de cerebelo, pedunculos
cerebrales y pedunculos cerebelosos.
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Caso clinico

Varéon de 54 afios con antecedentes de tabaquismo
activo, dislipemia, infarto agudo de miocardio, asma y
sindrome depresivo. Remitido por trastorno de la marcha
de un afio de evolucion, acompafiado de episodios par-
oxisticos autolimitados de disautonomia con sudoracion
profusa y palidez. A la exploracion destacaba risa inmo-
tivada y disartria moderada, motdrica ocular normal con
nistagmus agotable en la mirada a la izquierda, reflejos
exaltados de forma generalizada con Hoffman y Babinski
bilaterales. Ademas, presentaba marcha inestable con
aumento de la base de sustentacion y Romberg con caida
a la izquierda, sin trastorno del lenguaje, déficit campi-
métrico, debilidad de vias largas ni déficit sensitivo. Se
realizaron amplios estudios analiticos de sangre y liquido
cefalorraquideo sin hallazgos de interés. La resonancia
magnética cerebral mostré desmielinizacion de las
fibras de proyeccion de la sustancia blanca en fosa pos-
terior, con especial afectacion del cerebelo y sus conex-
iones, y captacion de contraste en zonas de protuberancia
y pedunculos cerebelosos (Figura). Presentaba niveles de
acidos grasos de cadena muy larga elevados en suero y
un estudio genético positivo, siendo portador de la vari-
ante patogénica ¢.521A>G, p.Tyr174Cys del gen ABCDI,
confirmando el diagnostico de adrenoleucodistrofia ligada
al cromosoma X (ADL-X).
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Discusion

Nuestro paciente presenta una afectaciéon predomi-
nante de la sustancia blanca olivo-ponto-cerebelosa sin
afectacion hemisférica, siendo esta una de las formas
mas infrecuentes descritas de ADL-X en Japon??® Aunque
a este patron de afectacion se le ha denominado “olivo-
ponto-cerebelosa”, pareceria apropiado reemplazar la
denominacioén por “mesencéfalo-ponto-cerebelosa”, ya
que no hay evidencia de afectacion de las olivas pero si
de los pedunculos cerebrales y mesencéfalo.
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