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Resumo:

A adrenoleucodistrofia(ALD) é uma doenca rara que acomete o sistema nervoso central e as glandulas adrenais,
sendo uma doenca genética rara, grave e progressiva com padrdo de heranca ligado ao X, que consiste numa
alteracdo do metabolismo dos peroxissomos, ocasionando um acUmulo de &acidos graxos de cadeia muito longa
(AGCML) constituidos de 24 e 26 dtomos de carbono no organismo sobre tudo no cérebro e nas glandulas adrenais.
Tal acimulo estd associado a desmielinizacdo dos axodnios afetando a transmissdo dos impulsos nervosos e a
insuficiéncia adrenal. Afeta quase exclusivamente o sexo masculino com inicio dos sintomas entre 4 e 10 anos e
incidéncia estimada de 1:20.000 homens. Objetivo: Revisar os aspectos Fisiolégicos, Neurolégicos e clinicos da ALD.
Bem como suas técnicas diagndsticas e terapéuticas disponiveis para o prognéstico da equipe de enfermagem na
atencdo basica. Metodologia: A estratégia de busca abrangeu artigos em bases de dados de relatos de casos e seus
aspectos relevantes disponiveis em artigos extraidos da internet. Resultados: A ALD é uma doenca genética rara
incluida no grupo das leucodistrofias e que afeta o cromossomo X, sendo uma heranca ligada ao sexo de carater
recessivo transmitida por mulheres portadoras e que afeta fundamentalmente homens. O gene defeituoso é
responséavel pela codificacdo de uma enzima denominada ligase acilCoA gordurosa, que é encontrada na membrana
dos peroxissomos e estd relacionada ao transporte de acidos graxos para o interior dessa estrutura celular, o gene
ABCD1 defeituoso ocasiona uma mutacdo nessa enzima. As possibilidades de descendéncia a partir de uma mulher
portadora da ALD sdo 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 portadora heterozigota. As chances de descendéncia para um homem
afetado, se tiver filhas, serdo todas portadoras da doenca; e se tiver filhos, serdao todos normais. Conclusdo: A ALD é
uma doenca rara, neurodegenerativa, que necessita de diagndstico precoce para um melhor prognéstico. Ndo existe
uma terapia definitiva porem o tratamento com Oleo de Lorenzo tem obtido éxito associado a um acompanhamento
multiprofissional. O enfermeiro habitualmente é um dos primeiros profissionais na assisténcia de enfermagem a entrar
em contato com esses pacientes, devendo encaminha-los precocemente para um diagnéstico prévio e acompanhé-los
até fases mais avancadas onde a disfagia e a hipersalivacdo se faz presente.



