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A rara combinacdo da doenca de Addison e esclerose cerebral difusa,
afetando apenas pacientes jovens do sexo masculino, é agora reconhecida como
ndo sendo mera coincidéncia. Foi inicialmente observada por Siemerling e
Creutzfeldt 21 em 1923, e pelo menos 49 casos desta sindrome, de heranga
recessiva ligada ao sexo, foram registrados.

Este registro é de um paciente com esclerose cerebral difusa e doenca de
Addison com diagnéstico clinico e confirmagdo andtomo-patolégica. Foi revisto
um estudo clinico e anatomo-patolégico de 20 casos registrados na literatura.

OBSERVACAO

G.A.B., 14 anos, sexo masculino, cor branca, brasileiro, internado no Hospital das
Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de S&c Paulo em 01-07-77 (Reg.
Geral 2.026.022K). Antecedentes pessoais e familiares — Parto normal hospitalar.
Desenvolvimento neuropsimotor normal. Viroses da infAncia. Escolaridade até a 4a.
série do 1¢ grau, Os pais, nfio consangiiineos, tém 4 filhos: o 1° do sexo masculino,
aos b anos de idade apresentou insidioso escurecimento da pele, crises de vOmitos e
febre; aos 6 anos, deterioraco mental com piora lenta e progressiva, dificuldade &
deambulagfio, crises convulsivas generalizadas e O6bito aos 7 anos e 2 meses; o0s
outros, com 11 anos de idade, sexo feminino, e com 7 anos de idade, sexo masculino,
sfo sadios., Aos b anos de idade foi observado escurecimento progressivo da pele
do paciente, adquirindo tom bronzeado em todo o corpo, Aos 7 anos, durante 6
meses, teve 5 a 6 episédios de vOmitos continuos, febre e astenia, com duracfo de
1 a 2 dias, necessitando internacfio para “hidratacfio”. Inicialmente as crises eram
esporddicas (cada 2 meses), mas nos Gltimos meses elas se tornaram mais frequentes
e duradouras. Devido a esses epis6dios o paciente entrou em choque, sendo internado
em um hospital, onde foi diagnosticada insuficiéncia supra-renal (comprovada labora-
torial e terapeuticamente). A flebografia da supra-renal foi normal. Teve alta
tomando prednisona (6 a 10 mg/dia). N&o houve reincidéncia das crises e a cor
bronzeada da pele desapareceu gradualmente em 2 anos. Com 12 anos o paciente
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apresentou crise tdnico-clOnica generalizada, que se repetiu por 4 vezes com intervalo
de um més; tratado com difenilidantofna e fenobarbital; tltima crise h4 um ano.
Aos 12 anos e b meses foli notada insiliosa deterioraco mental; o paciente se tornou
distraido, apético, errava as tarefas, tinha distarbios na orientagio e brincadeiras
n#o condizentes com a idade, diminui¢io no rendimento escolar, evoluindo com piora
lenta e progressiva. Ap6s dois meses apresentou progressivo desvio de ambos os
olhos para fora, com queixas de visAo dupla no sentido horizontal, acompanhado de
diminui¢cdo da acuidade visual que, em 7 meses, evoluiu para cegueira total. Com
13 anos de idade, surgiu diminuigio bilateral da acuidade auditiva, acompanhada de
zumbidos, que, em 4 meses, evoluiu para surdez. Exames realizados — !Liquido
cefalorraquidiano: proteinas 64 mg/dl, discretoc aumento de gama-globulina, O pneumen-
cefalograma foi normal. Realizada bi6psia cerebral, que foi compativel com leuco-
distrofia, o tratamento continuou com corticoster6ides. Nessa época apareceu dificuldade
4 marcha; o paciente arrastava o membro inferior esquerdo e tinha quedas frequentes);
ap6s 3 meses, a deambulagdio tornou-se impossfvel, Aos 13 anos e 6 meses apareceu
incontinéncia urindria e fecal e o paciente deixou de contatuar pela fala. HA 15
dias, febre, tosse com catarro amarelado em grande quantidade, sendo internado.

Exame fisico — Paciente em mau estado geral, caquexia, mucosas descoradas,
hidratado, dispnéia moderada, cianose de extremidades e ldbios, anictérico, sem edemas.
Pele e mucosas com coloragdo normal. Pressfio arterial 10x7 ecm Hg. Pulso e fre-
quéncia cardiaca 120 batimentos/minutos. Taquipnéico (frequéncia respiratéria 25
movimentos/minuto). Febril (380C). Murmitrio vesicular diminufdo, estertores
subcrepitantes de finas bolhas, roncos e sibilos disseminados em ambos os hemitérax.
Exame meurolégico — Perceptividade nula, reatividade inespecifica & dor, n#io localizando
estimulos dolorosos. Reagdio vegetativa & dor presente, Reflexo ciliospinal presente.
Postura decorticada no hemicorpo esquerdo e descerebrada no hemicorpo direito; aos
estimulos dolorosos o paciente reagia em descerebracéio bilateral, mais intensamente
a4 direita. Reflexos axiais da face vivos, Reflaxos apendiculares profundos global-
mente exaltados. Sinais de Hoffman, Rossolimo e Mendel-Bechterew bilaterais. Sinais
de automatismo medular presentes nos membros inferiores, Exames de fundo de olho:
palidez das papilas, pulso venoso espontfneo presente. Pupilas médio-fixas; reflexos
fotomotores ausentes. Movimentos espontdneos de piscar, ausente o reflexo do pesta-
nejar; desvio dos globos oculares para cima e para fora. Reflexos oculocefdlicos:
excursiona os globos oculares em todos os sentidos, exceto no olhar vertical para
baixo. Reflexo corneopalpebral presente e simétrico. Provas ealéricas (cabeca em
anteflexfio de 300, dgua a 100C, infusfio de 10ml em 30s): na estimulacdo do ouvido
esquerdo, apés um tempo de laténcia de 30s, ocorreu desvio conjugado do olhar para
a esquerda com duraclio de 2 min, sem nistagmo; & estimulagio do ouvido direito,
apés um tempo de laténcia de 30s, houve desvio conjugado do olhar para a direita,
duracdio de 2 min, sem nistagmo; na estimulacdo de ambos os ouvidos, ap6s um
tempo de laténcia de 40s, ocorreu desvio conjugado do olhar para a esquerda,
duracio de 90s, nistagmo ausente. A avaliagclio dos IX, X e XII nervos cranianos foi
prejudicada pela intubacdio endotraqueal.

Ezames complementares — Hemossedimentacio: 50 mm (la., hora). Hemograma:
hemoglobina 13,3g/dl (83%), hematéerito 42%, 11.900 leuclcitos/mm3 (promiel6eitos 19,
mieléeitos 1%, metamieléeitos neutréfilos 0%, neutrédfilos em bastonetes 9%, neutrétilos
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segmentares 67%, eosinéfilos 0%, basétilos 0%, linf6citos 14%, monécitos 8%, plas-
moécitos 0%). Mucoprotefnas: §,9mg/dl de tirosina. Proteina C-reativa: positiva ++.
Prova do l4tex negativa. Eletroforese de protefnas séricas (g/dl): protefnas totais 5,80;
albumina 2,20: globulinas , 1 0,46; a, 0,98; B 0,87; Y 1,21, Glicemia 216 mg/dl.
Urina I: proteintria 0,3 g/l. Reagles sorolégicas para sifilis negativas. Uréia,
creatinina, eletrélitos, cdlcio, fésforo, bilirrubinas, transaminases glutimico-oxalacética
e glutAmico-piravica, fosfocreatinocinase, desidrogenase 14ctica, fostatase alcalina,
fosfatase 4cida e fragio prostdtica: normais. Eletrocardiograma: discretas alteragdes
da repolarizagio ventricular. Radiografias do créinio: falha O6ssea na regiio parietal
esquerda. (biépsia cerebral), Eletrencefalograma: sofrimento cerebral difuso, repre-
sentado por ondas lentas O &, continuas, de reduzido potencial. Liquido cefalor-
raqueano (LCR) em puncdo lombar: limpido e incolor; pressio inicial 12, press#io
final 8 cm H20 (ap6s retirada de 7 ml), prova de Stookey sem bloqueios; 0,6 células/
mm3; protefnas 27mg/dl, cloretos 719 mg/dl, glicose 101 mgzdl; reacles de Wasserman,
VDRL e Weinberg negativas, Eletroforese de protefnas do LCR (%): pré-albumina
4,9; albumina 8 4,5; globulinas a, 6,0; ay 8,6; B 13,3; Y 124.

Evolu¢do — O paciente apresentou picos febris e piora do quadro broncopneumonico.
No 4¢ dia de internaclio apresentou crises motoras tipo Bravais-Jackson na regiflo
perioral e membro superior & esquerda, que cederam com benzodiaepinicos e difenili-
dantoina intravenosos. Melicado com primidona (500 mg/dia), hidrocortisona (800
mg/dia) e antibidticos. Obito no 18¢ dia.

Exame andtomo-patolégico — Causa mortis: broncopneumonia. As principais alte-
racles anatdmicas estdo relacionadas as glandulas supra-renais e ao sistema nervoso
central e periférico.

Gldndulas supra-renais — Cada uma pesou, aproximadamente, 4 g, sendo de forma
e consisténcia normais, volume uniformemente diminuido, superficie de corte de cor
branco-amarelada, mostrando cortical adelgacada e bem delimitada da medula. Ao
exame histolégico confirma-se a atrofia da regifio cortical, cuja arquitetura estd
bastante alterada nas zonas fasciculadas e reticulada, onde, ao lado de uma perda
de estratificaglo, aparecem algumas células balonizadas, 4s vezes multinucleadas, com
citoplasma eosinéfilo e granuloso, ao lado de outras células em major ntimero, com
citoplasma bastante eosinofilico, contendo pigmento acastanhado, ntcleo hipercorado,
4s vezes polimorfo. A zona glomerulosa, assim como a medular, no revelam particu-
laridades (Fig. 1).

Sistema nervoso — O encéfalo pesou 1.240 g, sendo de forma e consisténcia normais,
volume ligeiramente diminuido. As leptomeninges estdo congestas, os giros de modo
geral se apresentam afilados e os sulcos e fissuras mais alargados, configurando uma
atrofia cortical difusa. Aos cortes frontais, o tecido mnervoso ¢é bastante pdlido,
observando-se na substincia branca dos hemisférios cerebrais extensas 4reas de
desmielinizag8io, de tonalidade amarelada e consisténcia diminuida, prevalecendo em
ambas as regides occipitais e diminuindo progressivamente de tamanho em direcdo as
regides frontais. Estas 4reas tém tendéncia a serem simétricas e, em geral, poupam
as fibras subcorticais em U. O sistema ventricular estd ligeiramente dilatado por
atrofia difusa do parénquima nervoso, O tronco cerebral, cerebelo e medula espinal
estdo ligeiramente atrofiados, sem outras alteracles evidentes em suas estruturas
macroscépicas.
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Fig. 1 — Caso G.A.B. Adrenoleucodistrofia. Atrofia deo regido cortical, da
supra-renal, com arquitetura alterada (HE 45X)

X
°

O exame histolégico das circunvolugdes cerebrais que recobrem as 4reas desmieli-
nizadas revela profunda alterag¢dio na citoarquitetura neuronal, com acentuada reducdo
numérica de neurdnios e em menor grau da oligodendréglia perineuronal, grande
proliferacio de astrécitos gemistociticos e da micréglia em forma de bastfio (Fig. 2).
Nas 4reas com degeneragfio da substfncia branca observa-se intensa desmielinizag#o
das fibras nervosas, com destruigdo dos respectivos axdnios, rarefacdo acentuada da
oligodendréglia interfascicular, hiperplasia de astrécitos gemistociticos e grande
quantidade de material acidonofflico livre no intersticio ou fagocitado por células
microgliais, que assumem o aspecto de corpisculos granulo-gordurosos. No espaco
de Virchow-Robin dos vasos regionais observa-se ligeiro infiltrado linfoplasmocitdrio
entremeado de alguns corptsculos granulo-gordurosos. Em geral, o processo degene-
rativo da subst&ncia branca tem tendéncia a poupar as fibras subcorticais em U.
Na ponte, o processo patolégico se assesta principalmente na porg¢do basilar e, nesta,
as fibras longitudinais sfio mais atingidas que as transversais, sendo o padrdo lesional
idéntico ao que ocorre nas lesGes dos hemisférios cerebrais. No cerebelo a camada
molecular estd ligeiramente hipercelular em decorréncia de proliferagdio difusa de
astrocitos. As células de Purkinje estfo quase totalmente desaparecidas e as poucas
remanescentes estfio atrofiadas, havendo nitida proliferagio dos astrécitos de Bergmann
e de Fafianas. A camada dos granulos est4 muito rarefeita e a substdncia branca
profunda revela ligeira espongiose. Na medula espinal nota-se degeneracéio de todos
08 cordées com predominio dos laterais, estando preservada a substiAncia cinzenta.
Na transicdo bulbospinal observa-se, além disso, intensa degeneracfio das pirAmides
bulbares. Os nervos 6pticos apresentam atrofia subtotal com acentuada desmielinizacéo,



Fig. 2 — Caso G.A.B. Alteracao mna citoarquitetura mneuronal com acentuada
redugcdo rumérica de meurénios e em wmenor grau da oligodendréglia
perineuronal, grande prolifera¢cdo de astrécitos gemistociticos e da

micréglia em forma de bastdo (HE 100X ).

Fig. 3 — Caso G.A.B., Nervo acustico. DesmielinizacGo parcial do tipo segmentar
onde, ao lado de porcdes bem wreservadas, se nota a presenca de outras
com degeneracdo das bainhas de mielina e proliferacdo das células de

Schwann (Masson 100 X).
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liberacdo de produtos acidonofflicos e esclerose astroglial. O exame histolégico de
alguns nervos periféricos (actstico e cidtico) revelou desmielinizacio parcial do tipo
segmentar onde, ao lado de porgdes bem preservadas, se nota a presenca de outras
com degeneracdo das bainhas de mielina e proliferagio das células de Schwann (Fig. 3).

COMENTARIOS

As alteragbes patologicas descritas nas supra-renais e no sistema nervoso,
associadas ao quadro clinico, & incidéncia em paciente do sexo masculino e
com antecedentes familiares, permite, no presente caso, fazer o diagndstico
de adrenoleucodistrofia.

Segundo revisdo de 20 casos registrados na literatura 4.6,12,13,18 a anjlise
retrospectiva dos achados clinicos indica que o desenvolvimento das alteragdes
do comportamento e deterioracdo mental progressiva, distirbios da visdo e da
marcha em paciente jovem do sexo masculino sugere o diagnéstico de adreno-
leucodistrofia (ADL). Se ha qualquer evidéncia demonstravel de faléncia da
fungdo do cortex supra-renal e antecedentes familiares o diagnostico é virtual-
mente correto 18,

Os sinais neuroldgicos referentes & degeneragido difusa da substiancia branca
do sistema nervoso central (SNC) geralmente predominam sobre o quadro clinico
da insuficiéncia do cortex supra-renal. Esta pode preceder em meses e anos
ou acompanhar paralelamente o quadro neurologico e em varios casos pode
ser assintomdtica. A velocidade de degeneracdo do SNC nio tem relagio com
a severidade ou mesmo a presenga demonstravel de disfungdo adrenocortical e
a terapia com esteréides ndo modifica a evolugio do quadro neurolégico.

Todos os 20 pacientes eram do sexo masculino e raga branca, a faixa
etdria variando dos 3 aos 12 anos. Em 9 casos havia antecedentes familiares
de irmdos, primos e tios maternos com doenga semelhante; noutro caso 2 havia
referéncia de dois irm3os do sexo masculino que morreram aos 5 anos de
choque precedido por infec¢do das vias aéreas superiores; nos 10 casos restantes
ndo havia antecedentes familiares.

A idade do inicio dos sinais neurolégicos em nosso paciente estd em concor-
dincia com a descrita na literatura, que mostra predominidncia na segunda
metade da primeira década.

O curso é sempre lentamente progressivo. A duracio variou de 9 meses
a 9 anos, sendo a duragdo média de 3,4 anos.

As alteragcdes do comportamento foram achado inicial em 13 pacientes.
Ha um grande espectro de anormalidades, variando desde um estado de apatia
e depressdo (7 casos) até explosdes agressivas e bizarras (3 casos). Geral-
mente acompanha-se de déficit progressivo da memoria e diminuicdo no rendi-
mento escolar, que, num intervalo de tempo varidvel, evolui em todos casos
para um quadro demencial evidente.

Os distarbios da marcha em nosso paciente, que surgiram 1 ano e 4
meses apés o inicio do quadro neurologico, foram observados em todos os
casos, sendo que, em 6 pacientes, apareceram precocemente. E descrita como
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marcha espastica e instavel. A ataxia do tipo cerebelar ou do tipo sensitivo
ndo foi preeminente em nenhum paciente e em todos os casos ndo havia
evidéncia de lesdo do neur6nio motor periférico. Disartria e disfagia geralmente
desenvolveram-se ao mesmo tempo que os distirbios da marcha. Raramente

estes pacientes se tornam anartricos e, mesmo em fases tardias, eles soltam
grunhidos ininteligiveis.

A perda progressiva da acuidade visual referida na anamnese é achado
constante nos 20 casos registrados. Em 5 pacientes apareceu nas fases iniciais,
sendo que 2 pacientes tiveram inicialmente hemianopsia homdénima e em 1
paciente havia evidente perda do reconhecimento visual para objetos. Nos
estagios posteriores todos os pacientes desenvolveram disturbios visuais. Ao
exame dos fundos oculares, um paciente apresentou atrofia optica precoce, mas
ela terminou por desenvolver-se em todos. Nistagmo horizontal transitorio
acompanhou as fases iniciais de perda visual em 5 casos.

Hemiparesia foi observada precocemente em 5 casos nas fases iniciais;
todos os pacientes na fase final evoluiram para tetraparesia espdastica com

postura decorticada, sinais globais de liberagdo piramidal e incontinéncia
esfinctérica.

As crises convulsivas observadas precocemente em nosso caso, nao costumam
ser manifestacdo inicial. Dos 20 casos descritos, 10 as apresentavam, sendo
2 casos nas fases iniciais e 8 tardiamente. Geralmente sdo crises generalizadas
tonico-clonicas e mais raramente do tipo focal.

Os disturbios auditivos constituem manifestacdo rara. Foram observados
precocemente em apenas 2 casos e num estdgio mais posterior em 1 caso.
Na fase inicial podem ser assimétricos.

Em nosso caso os sinais e sintomas supra-renais precedream em 7 anos
o quadro neuroldgico. A terapéutica com corticéides ndo alterou a evolugio.
O estudo hormonal do paciente foi impossibilitado pelo mau estado geral e o
uso cronico de corticéides.

Na revisdo dos 20 casos, 8 apresentaram doenca de Addison, sendo que,
em 3 casos, estes sinais precederam de 2, 3 e 4 anos o quadro neurolégico
e em 5 casos os sinais de faléncia supra-renal acompanharam o quadro neuro-
légico. Os sintomas e sinais frequentemente observados foram fadiga, vomitos
intermitentes, melanodermia, hipotensdo arterial e colapso cardio-vascular. Entre
os 12 casos restantes, devido a falta de dados anamnésticos e clinicos, os
sinais de faléncia supra-renal foram negligenciados, embora houvesse referéncias
vagas que podiam sugerir este disturbio.

Os exames laboratoriais de rotina ndo sdo de valor diagndstico.

O liquido cefalorraqueano e a eletroforese das proteinas liquéricas com
valores normais ndo excluem o diagndéstico. No LCR geralmente observa-se
moderado aumento no teor das proteinas. Em 11 dos 20 casos descritos o
teor de proteinas variava de 60 a 110mg/dl, em 1 caso1! era de 147mg/dl e
noutro 18 era de 180mg/dl. Nos 7 casos restantes o LCR era normal. A
eletroforese das proteinas liquoéricas, realizada em 11 pacientes, mostrou discreto
aumento no teor de globulina y em 7 casos.
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No eletrencefalograma a anormalidade comumente observada é o alente-
cimento difuso do tragado; menos frequentemente observa-se atividade irrita-
tiva e assimétrica. Embora indicativo de lesdo organica, ndo é de valor diag-
nostico. Dos 18 casos em que foi realizado apenas em 2 apresentou-se normal.

O mapeamento cerebral é de pouca valia; de 9 casos mostrou anormalidade
em apenas 2, havendo aumento de captacdo nas regides occipitais em um caso
e parietal direita noutro.

O pneumencefalograma, feito em 7 pacientes, mostrou leve dilatacio
ventricular em 5; em um caso associava-se aparente atrofia cortical.

Recentemente, em 2 casos de adrenoleucodistrofia 1* as anormalidades na
tomografia computadorizada (CT) foram caracterizadas por lesdes de baixa
densidade na substincia branca subcortical, predominantemente em d4reas
parietoccipitais, mas estendendo-se, assimetricamente, a 4reas frontais. Estas
areas correspondem a grandes zonas de gliose com astrocitos reativos, sem
resposta inflamatoria. O aumento de densidade adjacente e anterior as areas
de baixa densidade, apds a infusdo de contraste, corresponde & borda da regido
gliotica. Nestas zonas ha um processo desmielinizante ativo, com resposta
mononuclear perivascular 1. O aumento do contraste ao CT reflete uma quebra
focal na barreira hémato-encefélica, analoga & das dreas de captacdo aumentada
no mapeamento cerebral. Gado e col.? acreditam que o CT poderd ser um
importante procedimento no diagndstico da adrenoleucodistrofia.

Os testes da funcdo supra-renal sdo exames importantes nos casos
assintomaticos. O estudo de 10 pacientes revelou: 4 pacientes com doenca
de Addison tinham os niveis do cortisol plasmatico, 17-OH e 17-KS urinarios
diminuidos e resposta anormal ao teste da estimulagdo com ACTH; 4 pacientes
assintomaticos tinham os niveis do corticol plasmatico, 17-OH e 17-KS urinarios
normais, mas resposta deficiente a estimulacio com ACTH. Os 2 casos res-
tantes, apesar de assintomaticos e com testes de fung¢do do cortex supra-renal
normais, apresentavam alteragbes no cortex adrenal ao estudo histologico.

A biopsia da supra-renal mostrou alteracdes nos dois casos em que foi
realizada. Nos 20 casos com estudo anatomo-patolégico, todos apresentavam
atrofia do cortex supra-renal.

A bidpsia cerebral foi realizada em 5 pacientes e em 2 casos revelou moléstia
de Schilder, em 2 casos foi normal e no outro o diagndstico foi de astrocitoma.

Etiopatogenia — Esta doenca resulta de uma desordem metabdlica
difusa 17,18 e é provavelmente uma forma de leucodistrofia. A transmissio
parece ser recessiva ligada ao sexo. Embora a associagdo de alteragdes no
cortex da supra-renal com desordens na substincia branca cerebral sugira um
defeito no metabolismo do esterol 717,18 o actimulo anormal de material lipidico
s6 foi demonstrado recentemente !,17.22,

Uma desordem no metabolismo do esterol tem sido pesquisada em fibro-
blastos de pacientes afetados323. Burton e Nadler 5 observaram que estes
acumulavam excessivas quantidades de colesterol. Yavin e col.23 nio confirmaram
estas observagoes e encontraram metabolismo do esterol normal em fibroblastos
cultivados.
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Recentemente, Menkes e Corbo 1+ encontraram, na substincia branca
cerebral de pacientes com ADL, um acumulo de acidos graxos de cadeia longa
(C,, a C,5) na fragdo éster do colesterol. Actmulo similar foi demonstrado
nas gangliosidoses e cerebrosidoses. Estes autores postularam que o defeito
enzimatico responsavel pela ADL é localizado na enzima responsavel pela de-
gradacdo dos 4acidos graxos ndo hidroxilados de cadeia longa e é mais espe-
cifica para a degradacdo do carbono 25 e 26 do acido graxo. Esta enzima
¢ denominada 4cido-fitanico-a-oxidase.

O defeito enzimatico poderia causar acumulo de acidos graxos de cadeia
longa no cérebro; estes se incorporariam a mielina e alterando sua estéreo-
configuracdo, induziriam a desmielinizagao.

RESUMO

E relatado o caso de um paciente de 14 anos, do sexo masculino, com
esclerose cerebral difusa precedida em 7 anos de sinais de insuficiéncia do
cortex supra-renal, com antecedentes familiares. Clinicamente a doenca é
caracterizada por deterioracdo mental, disturbios da marcha e da visdo, asso-
ciados com insuficiéncia do cértex supra-renal. Confirmando os dados da lite-
ratura, em nosso caso o estudo anatomo-patolégico revelou desmielinizacdo e
gliose difusa na substincia branca cerebral, poupando as fibras subcorticais.
Células inflamatdrias sdo comuns e tém distribuicdo perivascular. Na zona
fasciculada e reticular da supra-renal, células “balonadas” sio evidentes, muitas
delas apresentando citoplasma vacuolizado e com estriagcGes. Inclusées lipidicas
similares tém sido encontradas nas células de Schwann dos nervos periféricos
e dos testiculos. Os achados sio comparados com vinte casos da literatura.

SUMMARY

Adrenoleukodystrophy (melanodermic leukodystrophy): report of a clinico-
pathological case.

The case of a 14-year-old boy with “diffuse cerebral sclerosis”, preceded
by signs of primary adrenal cortical insufficiency for 7 years with familiar
antecedents is reported. This disorder, named adrenoleukodystrophy, has a
sex-lin(ed recessive inheritance. The clinical picture is characterized by mental
deterioration, gait disturbances, visual impairment, associated with primary
adrenal cortical insufficiency. Confirming the data from literature, in our case
the pathological study showed myelin degeneration and diffuse gliosis in the
cerebral white matter, with no involvement of subcortical fibers. Inflammatory
cells are common, and have a perivascular distribution. In the fasciculata and
reticular zones of the adrenal gland, “baloon-shaped” cells are evident, most
of them presenting a vacuolized and striated cytoplasm. Similar lipidic inclusions
have been found in the Schwann cells of the peripheral nerves and testis.
The findings are compared with twenty cases from the literature.
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