ADRENOLEUCODISTROFIA
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Enfermedad metabodlica
hereditaria resultando del
acumulo de acidos grasos de
cadena muy larga

La X-ALD es causada por una
variante en el gen ABCD1
presente en el cromosoma X

[MPORTANCIA DEL GEN

ABCD1

El gen ABCD1 codifica para la proteina del
MIisSmMo nombre.

Esta proteina se encuentra en la membrana
peroxisomal, favoreciendo uno de los pasos
de la Beta-oxidacion de acidos grasos.

e |aX-ALD tiene un patron de herencia ligado al
cromosoma sexual X
e Al existir solo una copia de este cromosoma en los
hombres, suele predominar la X-ALD en este sexo.
o Se identifica en todos los grupos étnicos

La prevalenciaes de 1l en 14,000 hombres [Gupta et
al 2022].
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CUADRO CLINICO
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Neurodegeneracion Pérdida de actividades
progresiva motoras y sensitivas

Alteraciones Resonancia con afectacioén
suprarrenales de predominio
parieto-occipital

Variantes patogénicas en este gen provoca
defectos en la degradacion de estos,

favoreciendo su acumulo en la sustancia
blanca cerebral, glandulas suprarrenales, y
algunos otros tejidos.

El cuadro de inicio tipico se da
regularmente durante la segunday tercera
década de vida
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