ALD GUIA
PARA PADRES

Una Guia para vivir con ALD (Adrenoleukodystrophy)

Con atencion médica proactiva e integral, los sintomas de ALD se pueden

controlar y dar a la persona la mejor calidad de vida posible.

aldnewbornscreening.org



ALD : Carta de Una madre Tendran apoyo y guia constante por

parte de médicos especialistas en ALD
y de otros padres de pacientes con

ALD. No estan solos.

Queridos padres:

Esta catta de hienvenida estd escrita con mucho amor pox una madre que entiende muy hien cémo se estan
sintiendo en estos momentos. He estado en sus zapatos y he sentido el doloxy la devastacién tras conocer la
noticia de que un hijo ha sido diagnositicado con adrenolewcodisttofia (ALD) Senti como la angustia y el miedo
invadian todo mi ser, llevdndose todas las esperanzas y suenos que tenia para mi hijo. Senti como si el mundo
estuviera Uegando a su fin. Pox favor, dejen que mis palabras los consueleny les aseguren que este no es el final.
De hecho, es el comienzo; el comienzo de un viaje que ustedes emprenderan para garantizar la salud de su hijo
querido. EL diagnaéstico temprano a través del ctibhado neonatal (NBS) es la clave; L conocimiento es poder.

La vida con ALD puede sex plena, saludable y normal. Si bien no siempre sexd facil, puedo asegurarles que es
absolutamente posihle. Con el inicio de las pruehas de ALD en cribado neonatal (NBS) y apenas comenzando
a diagnosticartse ALD en nitmeros crecientes, hahia poca infoumacion disponible para ayudar a los nuevos
padres. Este folleto es nuestia fouma de compartit todo lo que hemos aprendido para guiarlos en este wiaje.
Sé que estan abuumados ante la idea de citas médicas, andlisis de sangre v tesonancias magnéticas. Esto sexd
una gran patte del monitoreo de sw hijo, pero definitivamente todo esto es posible de sohrellevar. Recibiran
apoy.o constante y ordentacion de parte de especialistas y ottos padres de niios con ALD. No estan solos.

Mi historia comenzd.en marzo del aito 2014 cuando tecihimos con alegria a Patrick, nuestto tercer hijo v segundo
hijo vardon. A través de NBS, supimos que Patrick tenia ALD. Como esto es genético, nuestros hijos mayoses
fueron examinados de inmediato, y nuestro hijo de cuatro anos, Gauvin, tamhbién fue diagnosticado con ALD.
Estabamos devastados, pero al poco tiempo reconocimos que nuestro hehé es un tegalo especial, una hendicion.
Gracias a NBS y este diagnéstico temprano, tendrdiamos la oporttunidad de salvar a nuestros dos hijos warones.

Hoy soy la orgullosa madre de ninos que estan lenos de energia, son amantes de la diversion, saludables y
pubsperos tanto en la vida académica como en la deportiva. Amhos podruan alcanzar todo su potencial. . Las
citas con los médicos, los andlisis de sangre y las imdgenes posx tesonancia magnética se han convertido en
patte de la vida e incluso han sido aceptados por nuestros nifios, quienes siempre parecen encontrar la diversion
entodo, como los ninos a menudo suelen hacer. Este sexd su hijo. Un diagnaéstico de ALD de ninguna manewa
quita lo heunoso y precioso que es tu behé y la alegria que trae. Siempre conserven intactas sus espenanzas

v suenos para él porque se realizaran. Tengan fe y crean que su historia, como la mia, sexd positiva.

Con amos,
Suzanne Flynn

Visit: aldnewbornscreening.org
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¢Queé es la Adrenoleucodistrotia (ALD)?

La adrenoleucodistrofia, o ALD, es una enfermedad genética mortal que afecta a 1 de cada 17,000 personas. Es una
enfermedad genética ligada al cromosoma X, lo que significa que afecta mas gravemente a niios y hombres.

La adrenoleucodistrofia, o ALD, es una enfermedad genética mortal que afecta a 1 de cada 17,000

personas. Como es una enfermedad genética ligada al cromosoma X, que significa que afecta méas gravemente
a ninos y hombres. La ALD involucra multiples 6rganos en el cuerpo, pero afecta mas prominentemente el
cerebro y la médula espinal. Este trastorno cerebral destruye la mielina, la vaina protectora que rodea las
neuronas del cerebro. Sin la vaina de mielina, las células nerviosas que nos permiten pensar y controlar
nuestros musculos dejan de funcionar correctamente. ALD no conoce barreras raciales, étnicas o geogréficas.
Existen diferentes manifestaciones de ALD:

(1) Asintomatica - los pacientes no muestran signos ni sintomas

(2) Insuficiencia adrenal - la mayoria de los pacientes desarrollara insuficiencia adrenal en algin momento

(3) ALD cerebral - afecta el cerebro, es mas frecuente en la infancia, pero
también puede ocurrir en la adolescencia y en la adultez

(4) Adrenomieloneuropatia (AMN) - comienza en la adultez y afecta la motricidad
Desafortunadamente no hay manera de predecir c6mo se presentard la enfermedad.

¢Qué es la mielina (materia blanca) y
pOI qué es tan importante en el sistema

La mielina constituye la “materia blanca“ del cerebro. Consiste en moléculas de &cido graso y proporciona
la cubierta protectora de las células nerviosas, similar al aislamiento que rodea un cable eléctrico. La
mielina es necesaria para la transmision rapida y precisa de informacion hacia y desde las neuronas

a través del cerebro y la médula espinal. La desmielinizacion es la eliminacién del recubrimiento graso
(materia blanca) que mantiene los impulsos nerviosos confinados y mantiene la integridad de

las sefiales nerviosas. Este proceso impide que los que nervios conduzcan impulsos adecuadamente,
causando problemas neurol6gicos. En la ALD cerebral infantil, no sélo las células sufren desmielinizacion,
sino que también se genera una respuesta inflamatoria, todo lo cual destruye el cerebro.

Cuando la mielina esta dafnada, se pierde la comunicacion durante la transmision. Esto da
como resultado la pérdida de funciones voluntarias e involuntarias en el cuerpo.

Al presente, no existen tratamientos para revertir el dafio en la mielina, aunque hay opciones para
controlar los sintomas. La atencion médica proactiva e integral permitira a las familias y cuidadores
brindar la mejor calidad de vida posible al paciente. Ademads, a través del cribado neonatal de

ALD (ALD Newborn Screening), el nifio diagnosticado podra beneficiarse de tratamientos que
pudiesen salvar su vida y detener el avance de la enfermedad (ver la Seccion de Tratamiento).

Visit: aldnewbornscreening.org



¢Qué causa la ALD? ¢Y por qué la enfermedad
generalmente afecta a los ninos?

La ALD es causada por mutaciones en ABCD1, un gen ubicado en el cromosoma X que codifica la proteina ALD
(ALDP), la cual funciona como un transportador de membrana peroxisomal. El transportador es necesario
para el cambio normal o el metabolismo de los 4cidos grasos en el cerebro y la médula espinal. Sin el
transportador, no se produce el metabolismo normal de los acidos grasos. Por lo tanto, el cerebro y la médula
espinal sufren desmielinizacién. Bioquimicamente, las personas con ALD muestran niveles muy altos de

acidos grasos saturados, no ramificados, de cadena muy larga, particularmente el acido cerético (26:0).

El gen dafiado que causa ALD reside en el cromosoma X. Los nifios varones heredan sélo un
cromosoma X, que les es transmitido via materna. El hecho de que los varones solo tienen

una copia del gen, resulta en que el nifio tenga mas propensidad a desarrollar ALD.

Debido a que las nifias heredan dos cromosomas X, uno de cada progenitor, la copia funcional
heredada de su padre generalmente protege a las nifas de la enfermedad. Sin embargo, las mujeres
con la mutacién son “portadoras” y pueden transmitir la enfermedad a su descendencia masculina.
Es importante destacar que el campo esta evolucionando, y ahora se esta descubriendo que algunas
mujeres portadoras desarrollan sintomas neurologicos en la edad adulta. Existe la probabilidad,

aunque muy rara, de que una nifia herede 2 copias de la mutaciéon de ambos padres.

Santiago &

Martita




/Como se contrae ALD?

La enfermedad de ALD es un trastorno genético o hereditario. Si una madre es portadora de ALD, hay un 50% de
posibilidades de transmitir esto a sus hijos varones en cada embarazo. Si un padre es portador de ALD, se lo transmitira a
sus hijas mujeres en un 100% pero nunca a sus hijos varones.

Unaffected
Father Mother

XY X X
XY ‘i X X ‘i 1i X X ‘i XY

Unaffected Unaffected Carrier Affected
Son Daughter Daughter Son

Carrier

X-Linked recessive, carrier mother

Affected Unaffected

Father Mother

XY X X
XY ‘l X X ‘i ‘i X X ‘i XY

Unaffected Carrier Carrier Unaffected
Son Daughter Daughter Son

X-Linked recessive, affectivd father

Las mutaciones espontaneas o “de novo” son otra forma en que un bebé puede heredar ALD. Esto significa
que la madre y el padre no son portadores de ALD, pero la mutacion del gen que causa la ALD ocurre
en el utero. Las mutaciones espontaneas surgen al azar a menudo durante la replicaciéon del ADN.

Con atencion médica proactiva y multidisciplinaria, los sintomas de ALD pueden ser
manejados y dar al individuo 1a mejor calidad de vida posible. Ademas, a través de la
deteccion de ALD en el cribado neonatal, los nifios afectados tienen la oportunidad de

beneficiarse del tratamiento que salva vidas.

Visit: aldnewbornscreening.org




¢Quién mas en mi familia necesita
hacerse la prueba de ALD?

Una madre portadora de ALD, tiene un 50% de probabilidad de que cada uno de sus otros

hijos también tenga ALD. Por lo tanto, es de suma importancia que a cada hijo varon se

le administre la prueba de ALD a la mayor breverdad posible. Si hay otras ninas,

se pueden evaluar cuando estan en edad de procrear. La familia extendida: hermanas, hermanos,
tias, tios, sobrinas y sobrinos del progenitor afectado también deben hacerse la prueba de ALD.

Para determinar si otros nifios de la familia estan afectados o son portadores de ALD, es

recomendable consultar con su asesor genético o el médico de atencién primaria de su hijo.

También puede solicitar una tarjeta de manchas de sangre del Instituto Kennedy Krieger.

Los resultados estaran listos entre 7 y 10 dias, a menos que haya circunstancias especiales que lo demoren.

Informacion de contacto relacionada con las pruebas:

Laboratorio de Genética del Instituto Kennedy Krieger - Seccion de Enfermedades Peroxisomales
707 North Broadway
Baltimore, MD 21205 USA

Phone: +1.443.923.2760
Fax: +1.443.923.2755

¢Como se diagnostica la ALD?

La ALD se diagnostica mediante un analisis de sangre, que analiza la cantidad de acidos grasos de
cadena muy larga, que estan elevados en ALD. Una resonancia magnética diagnostica ALD cerebral.

Aunque la deteccion de ALD en recién nacidos esta disponible en algunos estados, NO
es una prueba diagnostica. Sin embargo, la identificacién preliminar puede ayudar a
obtener un diagnéstico temprano después de las pruebas confirmatorias.

Actualmente, el cribado neonatal esta activo en 17 estados de US: Nueva York, Connecticut,
California, Minnesota, Pennsylvania, Washington, Tennessee, Florida, Nebraska, Illinois, Texas,
Rhode Island, Vermont, Kentucky, Washington, D.C., Michigan, and Delaware. Se espera que mas
estados se sumen en afios venideros. Si actualmente vive en un estado que no esta evaluando

o tiene una familia extensa que vive en uno de estos estados,, comuniquese con el Laboratorio
Kennedy Krieger (arriba mencionado), para obtener una tarjeta de manchas de sangre.

Visit: aldnewbornscreening.org



¢Como atecta la ALD al individuo?

La ALD es una enfermedad multisistémica, pero afecta de manera prominente tanto el sistema nervioso
central como el periférico, que son responsables de todas las funciones voluntarias e involuntarias del cuerpo.

El dafio al cerebro puede producir ceguera, convulsiones e hiperactividad. Otros efectos
incluyen problemas para hablar, escuchar y comprender instrucciones verbales.

El dafo a la médula espinal puede provocar dificultad para andar y para mantener la respiracion normal.
Los tejidos méas gravemente afectados fuera del sistema nervioso son la corteza suprarrenal y

las células de Leydig en los testiculos. El dafio a la corteza suprarrenal produce insuficiencia
suprarrenal o enfermedad de Addison. El dafio a los testiculos produce infertilidad.

La grado de severidad de la enfermedad depende de la forma de ALD que tenga el individuo.




A traves de la
deteccion de recién
nacidos con ALD en
el cribado neonatal,
los ninos atectados
tienen la oportunidad
de beneficiarse del
tratamiento que salva
vidas.

Visit: aldnewbornscreening.org
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¢Cuales son las diferentes tipos de ALD?

La ALD tiene diferentes caras, algunas manifestaciones se producen durante la infancia y otras

durante la edad adulta.

ALD desmielinizante cerebral infantil

La ALD cerebral infantil (CCALD) es la forma mas devastadora de ALD y representa aproximadamente
el 35% de todos los casos. Se caracteriza por un proceso inflamatorio que destruye la mielina, causando
un deterioro progresivo incesante. Generalmente ocurre entre las edades de cuatro y diez afos. Los
nifos saludables de repente comienzan a mostrar deterioro. Al principio, pueden simplemente mostrar
problemas de comportamiento menores, como retraimiento o dificultad para concentrarse, problemas
de vision o comenzar a tener problemas de coordinacién. Gradualmente, a medida que la enfermedad
se propaga por todo el cerebro, sus sintomas empeoran, incluyendo ceguera, sordera, convulsiones,
pérdida de control muscular y demencia progresiva. Esta implacable espiral descendente conduce a
un estado vegetativo o muerte generalmente dentro de los 2 a 5 afios posteriores al diagnostico.

Adrenomieloneuropatia

La mayoria de los pacientes con ALD experimentardn la forma adulta de la enfermedad conocida como
adrenomieloneuropatia (AMN). Los sintomas presentan en hombres entre los 20 y 30 afios, y progresa
lentamente. A medida que las personas (hombres y mujeres) con AMN envejecen, mas se ven afectadas.
La AMN afecta las fibras nerviosas mas largas de la médula espinal. Estas fibras

conducen sefiales desde el cerebro a las piernas y la vejiga y de regreso al cerebro. Los

pacientes pueden experimentar algunos de los siguientes sintomas:

P Problemas de marcha y equilibrio
Estos problemas pueden comenzar como debilidad y rigidez general de las piernas y progresar a dificultad
para caminar. Algunas personas tienen mas problemas con su equilibrio. Algunos dispositivos de
movilidad, como bastones, andadores y sillas de ruedas pueden ser necesarios a medida que pasa el tiempo.

Dolor, entumecimiento u hormigueo en las piernas.
Debilidad leve a moderada de los brazos | manos.

Trastornos urinarios o incontinencia y urgencia o incontinencia intestinal.

vV v v Vv

Disfuncién sexual, o incapacidad de tener o mantener una ereccion.

En aproximadamente un tercio de estos pacientes, el cerebro también se ve involucrado. Los hombres pueden
sufrir el mismo deterioro mental y fisico que el descrito anteriormente en los nifios con CCALD. El progreso de
la enfermedad es mas lento, generalmente disminuyendo a un estado vegetativo y/o muerte en 5 afios 0 més.

Enfermedad de Addison (insuficiencia adrenal)

El 90% de los nifios y hombres con ALD/AMN tienen la enfermedad de Addison, un trastorno de la glandula
suprarrenal (también conocida como glandula adrenal).En aproximadamente el 10% de los casos de

ALD, este es el tnico signo clinico del trastorno. Las glandulas suprarrenales producen una variedad de
hormonas que controlan los niveles de aztcar, sodio y potasio en el cuerpo y lo ayudan a responder al

Visit: aldnewbornscreening.org
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estrés. En la enfermedad de Addison, el cuerpo produce niveles insuficientes de la hormona suprarrenal,
que puede ser mortal. Afortunadamente, este aspecto de ALD se trata facilmente, simplemente tomando
una pildora de esteroides diariamente (y ajustando la dosis en momentos de estrés o enfermedad).

ALD femenino

Aunque las mujeres portadoras del gen ALD generalmente no desarrollan la enfermedad cerebral
en si, algunas muestran sintomas leves del trastorno. Estos sintomas generalmente se desarrollan
después de los 35 afos y principalmente incluyen rigidez progresiva, debilidad o paralisis de las
extremidades inferiores, entumecimiento, dolor en las articulaciones y problemas urinarios

P> Problemas para caminar y equilibrar
Estos problemas pueden comenzar como debilidad y rigidez general de las piernas y
progresar hasta causar dificultad para caminar. Los problemas de debilidad y equilibrio
de las piernas pueden cambiar la forma de caminar. Los dispositivos de movilidad, como
bastones, andadores y sillas de ruedas pueden ser necesarios con el tiempo.

Dolor, entumecimiento u hormigueo en las piernas.
Debilidad leve a moderada de los brazos | manos

P Incontinencia

Patricio, Steffano,
Anna, Feliciano,
& Melina
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Monitoreo

neurologico

El monitoreo consistira en un equipo multidisciplinario compuesto por su pediatra,
neurologo y endocrinélogo. También puede decidir ver a un dietista. Lo siguiente es una
lista de especialistas y una descripcién de la frecuencia y las pruebas que realizaran.

Monitoreo de MRI (resonancia magnética de cerebro) para CCALD

Un neur6logo es imprescindible para el cuidado de su hijo. Aparte del analisis de sangre (VLCFA o test de acidos
grasos de cadena muy larga) que confirma el diagnostico de ALD, la resonancia magnética (MRI) cerebral es
crucial para detector cualquier cambio en el cerebro.. Antes de que se manifiesten sintomas fisicos, una lesién
solo puede ser identificada a través de MRI La MRI mostrara si hay una lesion cerebral activa y esto ayudara

a determinar los proximos pasos en el tratamiento para prevenir la progresion de la ALD. Es extremadamente
importante seguir las pautas aprobadas para la frecuencia con la que su hijo tendréa una resonancia magnética.

{Qué es una resonancia magnetica?

Una resonancia magnética o MRI es una técnica utilizada en radiologia para formar iméagenes del cerebro. Un
escaner de resonancia magnética es una maquina que genera campos magnéticos (jel mismo campo magnético
encontrado en imanes de nevera, pero mucho mas fuerte!). El campo magnético,hace girar el agua dentro

del cuerpo, y estos giros generan las imagenes del cerebro. Esta maquina, a diferencia de las tomografias
computarizadas, no emite radiacion.

{Qué es un agente de contraste, GAD o gadolinio,
y que tiene que ver con ALD?
Un agente de contraste es un liquido que se inyecta en la via intravenosa del paciente durante la resonancia.

Por un corto tiempo, es absorbido por diferentes partes del cuerpo y permite detectar mayores diferencias
en las imagenes de resonancia magnética, como por ejemplo cambios causados por inflamacion.

Visit: aldnewbornscreening.org
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Neurologia

Rol del contraste

Cuando el contraste marca una lesion cerebral (“realce de contraste®), confirma la presencia de
una ALD cerebral inflamatoria. Si el agente de contraste no se ve en la lesion, indica que la lesion
esta inactiva. Esto es muy importante para decidir iniciar terapias que salvan vidas, como el
trasplante de células madre. La ALD cerebral inflamatoria activa requiere tratamiento urgente.

¢Por qué mi hijo necesita multiples resonancias magnéticas?

En ALD, si se observa una lesion en la resonancia magnética, el paciente es diagnosticado
con ALD cerebral. La ALD cerebral ocurre con mayor frecuencia entre las edades de 3y

12 afos. Es por eso que necesitamos monitorear activamente entre estas edades para
asegurarnos de que los cambios en las imagenes no pasen desapercibidos.

¢{Cuando y con qué frecuencia su hijo necesita una
resonancia magnética?

Un grupo de trabajo nacional de expertos en ALD ha publicado nuevas pautas.
Las recomendaciones de vigilancia se resumen en la siguiente tabla:

Tabla 1: Recomendaciones de monitoreo por resonancia magnética

Frecuencia de Administracién de contraste
resonancia magnética recomendada*
1-1.5 anos Una vez No
2-2.5 anos Una vez No
3-12 afios Cada 6 meses si
12+ anos de edad Anual ¢Lesion Positiva? si
¢Lesion Negativa? No

*Si, en cualquier momento, aparece una lesion, se debe repetir una resonancia magnética con
contraste 3 meses después

Visit: aldnewbornscreening.org
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Neurologia

Pautas de vigilancia resumidas en forma de texto aqui:

« Laresonancia magnética debe realizarse entre los 12 y 18 meses de edad. Este periodo
de tiempo es variable, y le permite a la familia cierta flexibilidad en la configuracién
de un horario. No se necesita contraste en este momento dado que la probabilidad
de que se desarrolle una lesion cerebral es menor en este grupo de edad.

« Laresonancia magnética se debe repetir 12 meses después de la primera.
No se necesita contraste en este momento dado que la probabilidad de que
se desarrolle una lesion cerebral es menor en este grupo de edad.

. Entre las edades de 3 a 12 afos, se debe realizar una resonancia magnética cada 6 meses. Se debe
administrar el contraste (a menos que su hijo esté en un centro con capacidad de, lectura en tiempo
real [1]) ya que la probabilidad de desarrollar una lesion cerebral es mayor en este grupo de edad.

«  Desde los 12 afios en adelante, se debe realizar una resonancia magnética
anualmente. No se necesita contraste a partir de este momento a menos que
exista evidencia de una lesion en una resonancia magnética previa.

«  Siaparece una lesion en la resonancia magnética en cualquier momento, se debe
repetir la resonancia magnética con contraste dentro de los proximos 3 meses.

« Lasimdgenes de resonancia magnética SIEMPRE deben ser revisadas por un especialista
en ALD. (Al final de este folleto encontrard una lista de especialistas)

[1] Lectura en tiempo real

Algunos centros de resonancia magnética tienen capacidades de lectura en tiempo real. Un médico
con especializacion en radiologia estd presente, observara la exploracion mientras el paciente
todavia esta en la mdquina y administrara contraste solo si hay una lesién presente. El objetivo de
la lectura en tiempo real es limitar la exposicién al contraste y reducir eltiempo de sedacién.

Antes de la resonancia magnética

1. Consulte con su endocrinologo. Pregunte si su hijo necesitara una
dosis mas alta de esteroides durante el procedimiento.

2. “Autorizacion de resonancia magnética”: muchas instituciones médicas requieren un examen fisico
realizado por un pediatra para autorizar la resonancia magnética. El examen fisico generalmente
se envia a la oficina durante un periodo de 6 meses antes de la resonancia magnética. También
es util que su pediatra revise los laboratorios metabdlicos de rutina de su hijo (incluida la funcién
renal: BUN- urea nitrogenada en sangre- y creatinina) antes de la resonancia magnética.

3. “Ayuno antes de la MRI”: si su hijo requiere anestesia, sepa que no podra comer ni beber antes del
estudio La cantidad de tiempo suele ser de 2 a 6 horas, segun la determinacion del anestesiélogo.

Visit: aldnewbornscreening.org
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Neurologia

Consejos de padres de niios con ALD: qué hacer para que las imagenes
de resonancia magnética sean mas faciles para usted y su hijo

1. Practique el uso de una mascarilla médica de juego en casa con su hijo antes de
la resonancia magnética para que no sea extrano cuando llegue el momento de
la sedacion. Hacerlo un juego de antemano permitira que su hijo se sienta mucho
mas comodo cuando llegue el momento de usar la mascara en el hospital.

2. Hay videos de YouTube que replican el ruido de la méquina de resonancia magnética.
Los puede encontrar buscando “Sonidos de resonancia magnética“. Seria ttil escuchar
esto y convertirlo en un juego con su hijo para que no se asuste con el ruido

3. Practique quedarse acostado en casa antes de la resonancia magnética. Una vez mas,
convertirlo en un juego y practicar de antemano lo hara familiar y sera mucho mas
facil para los nifios quedarse quietos durante la resonancia magnética real.

4. Para los niflos més pequenos, puede ser 1til despertarlos temprano el dia de la resonancia magnética
y mantenerlos despiertos (sin siestas) de modo que lleguen sofiolientos a la exploracion. Serd mas
facil sedar a los pacientes si es necesario, o permitirles dormir durante la resonancia magnética.

5. Siesta disponible en su institucion local, utilice el personal de “Child Life®. Estos son
miembros del personal contratados y capacitados especificamente para hacer que

6. Pregunte al centro donde se hara la prueba si tienen musica disponible para escuchar
dentro del escaner de resonancia magnética. Algunas instalaciones también permiten a
los padres hablar con sus hijos a través de un micréfono. Por ultimo, algunas instalaciones
tienen gafas de cine. Pueden reproducir una pelicula para su hijo durante el escaneo.

Qué esperar después de la resonancia magnética

Si su hijo recibi6 anestesia, el tiempo de recuperacion puede variar de 30 a 90 minutos. Se recuperaran
(es decir, se despertaran lentamente del suefio) en la sala de resonancia magnética en una cama bajo la
supervision de una enfermera. Cada nifio se despertarad de manera diferente. Mientras se pasa del suefio
a estar completamente despierto, algunos pacientes pueden desorientarse o llorar. Esto es transitorio,
generalmente no se asocia con dolor y los pacientes no recuerdan este periodo de transicion.

Visit: aldnewbornscreening.org
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Preguntas frecuentes

¢Por qué mi hijo necesita imagenes de resonancia magnética?

Para detectar rutinariamente la enfermedad cerebral, que es potencialmente mortal.

¢Hay radiacion asociada con la RM?

No hay radiacion de las imégenes de resonancia magnética.

¢Tendra que sedar al nifo en el escaner?

A menos que el nifio pueda acostarse en el escaner durante 20 minutos sin moverse, tendra que ser sedado.

(Existen riesgos por la repeticion de sedaciones por resonancia magnética?

Los datos publicados recientemente sugieren que la exposicion repetida a la anestesia
(sedaciones) no tiene ningin efecto adverso sobre el coeficiente intelectual mas adelante
en la vida. ( http://anesthesiology.pubs.asahq.org/article.aspx?articleid=2679328 )

¢Existen riesgos asociados con el gadolinio (el agente de contraste)?

En personas sanas, no se conocen eventos adversos asociados con la recepcion de
gadolinio. En pacientes con enfermedad renal preexistente | insuficiencia renal, existe
un riesgo conocido de desarrollar esclerosis sistémica nefrogénica. (Mas informacion
de la FDA aqui: https://www.fda.gov/Drugs/DrugSafety/ucm589213.htm )

{Qué pasa si tiene una lesion?
Se debe repetir una resonancia magnética en 3 meses con contraste.

{Qué sucede si pierdo u olvido una cita de resonancia
magnética u olvido hacer una exploracion?

Debe programar una cita lo antes posible, siguiendo la linea de tiempo en las pautas de resonancia magnética.

{Qué es lo mas importante que puedo hacer por un
nifno con ALD como miembro de la familia?

1. Haga un horario personal de las citas con su médico y las fechas de la resonancia magnética.

2. Programe citas con sus proveedores con anticipacion. El tiempo de espera para
conseqguir una cita varia entre diferentes ciuidades y hospitales, por esto se
recomienda que solicite la cita con bastante tiempo de antelacion.

3. Pidale a su neur6logo que se comunique con un experto en ALD para analizar
el caso de su hijo y las imagenes de resonancia magnética.
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Endocrinologia

Endocrinologos

Son médicos que se especializan en las glandulas y las hormonas que estas producen. Se ocupan
del metabolismo o de todos los procesos bioquimicos que hacen que su cuerpo funcione, incluida
la forma en que su cuerpo transforma los alimentos en energia y como crece.

Insuficiencia suprarrenal en adrenoleucodistrofia

Los hombres con adrenoleucodistrofia (ALD) tienen un alto riesgo de insuficiencia suprarrenal primaria. Los
estudios mas grandes sugieren que aproximadamente del 80 al 86% de los hombres con ALD desarrollardn
insuficiencia suprarrenal en su vida, la mayoria durante la infancia. La evaluacion temprana, permite detectar
la insuficiencia suprarrenal antes de que un nifio tenga sintomas y tratarse con terapias simples.

¢Qué suelen hacer las glandulas suprarrenales y como afecta la ALD
a las glandulas suprarrenales?

Las glandulas suprarrenales se ubican en la parte superior de los rifiones y estan bajo el control de la glandula pituitaria, que
produce ACTH. La corteza suprarrenal produce varias clases de hormonas, incluyendo los mineralocorticoides (que regulan

el equilibrio de sal en el cuerpo), los glucocorticoides (que ayudan a mantener la presion arterial y los niveles de aztucar

en la sangre durante el estrés) y los androgenos (que promueven el desarrollo de caracteristicas sexuales secundarias, incluyendo
vello pubico). En la ALD, los &cidos grasos elevados de cadena muy larga se acumulan mayormenteen la corteza suprarrenal e
interrumpen la produccioén de glucocorticoides (generalmente medidos como cortisol), andrégenos y raramente mineralocorticoides.

¢Cuales son los signos y sintomas de la insuficiencia suprarrenal?

Los signos y sintomas de la insuficiencia suprarrenal tienden a ser sutiles y dificiles de identificar. El objetivo es detectar la
insuficiencia suprarrenal antes de que el paciente desarrolle sintomas (consulte las recomendaciones de deteccion a continuacion),
pero los médicos deben estar al tanto de los signos y sintomas comunes y alertar al proveedor médico del nifio si estos se desarrollan..
La siguiente tabla enumera signos y sintomas comunes de insuficiencia suprarrenal primaria. Los sintomas agudos de

la crisis de insuficiencia suprarrenal ocurren con frecuencia en momentos de estrés significativo, incluida infeccion o trauma.

Signos y sintomas cronicos de insuficiencia suprarrenal Signos agudos y sintomas de crisis de insuficiencia suprarrenal

Hiperpigmentacion (comunmente vista en los Vémitos | nauseas [ dolor abdominal
genitales, pezones, palmas y plantas de los pies,
encias, hélice posterior del oido y cicatrices)

Fatiga Presion arterial baja (hipotension)

Poco apetito Bajo nivel de azucar en la sangre (hipoglucemia)
Pérdida de peso o falta de aumento de peso Deshidratacion

Dolor abdominal intermitente | nduseas Mareos | Pérdida de Conciencia

Pérdida [ falta de vello pubico y vello axilar Cambio en el estado mental | delirio

Antojo de sal (ocurre con deficiencia de mineralocorticoides)
I
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Glandula adrenal
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Endocrinologia

¢{Como se debe monitorear a los hombres con ALD para el desarrollo de
insuficiencia suprarrenal?

La sociedad de endocrinologia pedidtrica ayudo a establecer una guia para el cribado con el fin de detectar tempranamente la
insuficiencia suprarrenal en hombres con ALD [Regelmann MO, et al. Adrenoleucodistrofia: guia para la vigilancia suprarrenal
en hombres identificados por pantalla de recién nacido. | Clin Endocrinol Metab. 2018: 103 (11): 4324-4331]. Debido a que la ALD
se ha agregado recientemente al examen de deteccion de recién nacidos, y no hay una forma de predecir exactamente cuando
se desarrollara la insuficiencia suprarrenal en los nifios con ALD, las recomendaciones son comenzar el examen poco después
de que se confirme el diagnéstico y monitorear cada 3-4 meses durante los primeros dos afios de vida y a partir de entonces,
cada 4-6 meses. La deteccion generalmente implica medir el cortisol (el glucocorticoide producido por la glandula suprarrenal)
y la ACTH (la hormona que estimula la produccién de cortisol). A veces, el endocrinélogo también recomendara una prueba de
estimulacion con cosintropina (ACTH sintética) para determinar la capacidad de las glandulas suprarrenales en respuesta al
estrés. La actividad de renina en plasma y los electrolitos son las pruebas de deteccién de la deficiencia de mineralocorticoides.
Debido a que la deficiencia de mineralocorticoides es menos frecuente en ALD, la prueba generalmente se recomienda

cada 6 meses durante la infancia y cada 6-12 meses; antes si se observan sintomas de antojo de sal en nifios mayores.

La incidencia de insuficiencia suprarrenal en mujeres con ALD es inferior al 1% y no se recomienda evaluacion de rutina para
la disfuncién suprarrenal (pero si una mujer tiene signos o sintomas de insuficiencia suprarrenal, debe controlarse).

¢{Como se diagnostica la insuficiencia suprarrenal?

La insuficiencia suprarrenal generalmente se diagnostica cuando el cortisol es bajo y la ACTH esta elevada. Existe un debate
importante en la comunidad endocrinologica pediatrica acerca de los valores de corte exactos para cortisol y ACTH para definir
la insuficiencia suprarrenal. El motivo de debate es que no existen muchos datos de rango de referencia normales en nifnos
pequenos y durante los primeros dos afnos de vida. Ademads, la secrecién normal de ACTH y cortisol atn se esta desarrollando, por
lo que los niveles relativamente bajos de cortisol o los valores de ACTH s6lo ligeramente por encima de los rangos de referencia
adulta establecida, pueden ser normales para un nifno. Se debe consultar a un experto en endocrinologia pedidtrica para ayudar
a interpretar los resultados de las pruebas y confirmar el diagnostico. El diagnéstico de insuficiencia suprarrenal se realiza a base
de una combinacién de las pruebas de laboratorio, asi como a una evaluacion de signos y sintomas de insuficiencia suprarrenal.

Una vez que se diagnostica la insuficiencia suprarrenal, ;qué se debe esperar?

El tratamiento estandar para la insuficiencia suprarrenal es el reemplazo de esteroides. En la mayoria de los nifios en
crecimiento, la hidrocortisona es el medicamento preferido para reemplazar el cortisol. La hidrocortisona generalmente
se toma por via oral tres veces al dia. Durante los momentos de estrés (fiebre, enfermedad, trauma, anestesia), la dosis de
hidrocortisona debe aumentarse para imitar el aumento normal de cortisol durante el estrés con el fin de mantener la
presion arterial y el azticar en sangre normales. Si un nifo experimenta estrés severo y no puede tomar hidrocortisona por
via oral, la hidrocortisona se administra como una inyeccién, ya sea en el musculo o por via intravenosa. Los médicos estan
adiestrados para administrar la hidrocortisona intramuscular una vez que un nifo ha sido diagnosticado con insuficiencia
suprarrenal. La hidrocortisona es generalmente un medicamento sequro cuando se receta para reemplazar el cortisol que
deberian estar produciendo las gldndulas suprarrenales. La hidrocortisona se dosifica inicialmente segun el peso
y la altura del nifio y luego se realizan ajustes a la dosis en base a evaluaciones de seguimiento de crecimiento,
sintomas y pruebas de laboratorio adicionales. Una vez que recibe la terapia de hidrocortisona de reemplazo, su
hijo debe tener un seguimiento de rutina con un endocrinélogo pediatrico, generalmente cada 3-6 meses.
Si se desarrolla una deficiencia de mineralocorticoides, el tratamiento es fludrocortisona (un mineralocorticoide),
generalmente una vez al dia, asi como el reemplazo de sal, seguin sea necesario.

I
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Dieta

Comer sano es importante para el bienestar,. En general, no hay restricciones de alimentaciény y se
recomienda sequir la dieta de la American Heart Association o la dieta mediterranea. Por favor consulte
con su médico de atencién primaria para cualquier pregunta especifica relacionada con su hijo.

MEATS
SWEETS

MONTHLY
OR SMALL AMOUNTS

EGGS, CHEESE,

DAILY TO WEEKLY POULTRY, YOGURT

AFEW TIMES PER WEEK FISH, SEAFOOD

IN VARIABLE AMOUNTS OLIVEOIL

FRUITS,

DAILY SERVINGS VEGETABLES

WHOLE GRAINS,
BREAD, BEANS,

DAILY SERVINGS
= PASTA, NUTS

DAILY PHYSICAL ACTIVITY

MEDITERRANEAN DIET

Download this helpful guide by visiting:

www.heart.org
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Actividad fisica

Hay evidencia de que una lesion importante en la cabeza puede iniciar una enfermedad cerebral. Los
padres deben asegurarse de que sus hijos utilicen el equipo protector indicado al momento de participar
en en deportes de alto rieso de trauma en la cabeza, como por ejemplo el futbol y elboxeo entre otros

Los padres deben ser diligentes para que sus hijos usen cascos cuando montan en bicicleta, esquian, etc.

Se recomienda que su hijo evite participar en deportes que se sabe que causan lesiones importantes en la
cabeza y que siempre use equipo protector para la cabeza cuando disfrute de deportes y actividades.

https://[www.ncbi.nlm.nih.gov/m/pubmed/19945717
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Aceite de lorenzo

La pelicula de 1992 “El aceite de Lorenzo” se baso en la historia real de la familia Odone y su busqueda
para encontrar una cura para su hijo, Lorenzo, a quien le diagnosticaron ALD a la edad de 6 afnos. Augusto
Odone, el padre de Lorenzo, desarroll6 un aceite para tratar la adrenoleucodistrofia. El aceite todavia se
considera experimental y puede tener algun beneficio en la normalizacién de los VLCFA (acidos grasos

de cadena muy larga), que pueden prevenir la forma cerebral infantil de ALD. El aceite de Lorenzo no es
atil para los nifios sintomaticos, por lo tanto, es mas usado para nifios asintomaticos entre 2y 10 afios.

Para mas informacion:

o Adrenoleucodistrofia: bioquimica y manejo

«  Laeficacia del aceite de Lorenzo

«  Detecci6n de recién nacidos y acceso ampliado: ;Qué significa esto para Lorenzo‘s Oil?

El Dr. Gerald Raymond, profesor de Neurologia y Jefe de Neurologia Pediatrica en el Hospital de Nifios Penn
State Hershey, PA, cre6 un seminario web educativo sobre adrenoleucodistrofia y aceite de Lorenzo.

Visite: https://www.nutricialearningcenter.com/en/metabolics/webinar/ald-and-lorenzos-oil-an-update/

El aceite de Lorenzo esta disponible a través de WEP Clinical:

Yasmin Khera

Gerente de Alcance

951 Aviation Pkwy Suite 200
Morrisville, NC 27560

Movil: 1919 454 6467
Office: 1919 694 5088
Oficina: 1919 8221701
Correo electronico: ykhera@wepclinical.com

Please visit us at wepclinical.com for further information.
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Opclones reproductivas

Diagnaostico genético preimplantacional (PGD)

El diagnéstico genético preimplantacional es un procedimiento utilizado antes de la implantacién
para ayudar a identificar defectos genéticos dentro de los embriones. Esto sirve para evitar que
ciertas enfermedades o trastornos genéticos se transmitan al nino. Los embriones utilizados

en PGD generalmente se crean durante el proceso de fertilizacion in vitro (FIV).

La fertilizacion in vitro es una tecnologia de reproduccion asistida, comunmente conocida como FIV. La
FIV es el proceso de fertilizacion mediante la extracciéon de 6vulos, la recuperacion de una muestra de
esperma y la combinacion manual de un 6vulo y esperma en un plato de laboratorio creando un embrién.

1 Luego de que el 6vulo es fertilizado, el embrién se divide en
multiples células durante los proximos 3 a 6 dias.

2. En el dia 5 o dia 6 de desarrollo, el embrion generalmente alcanza la etapa de blastocisto. En
esta etapa, el embrion generalmente contiene aproximadamente 100-120 células. Con PGT,
aproximadamente 4-8 de las células son removidas (comunmente conocida como biopsia)
de la capa externa de las células. Después de esta recoleccion de células, los embriones se
congelan de forma segura hasta que se puedan determinar los resultados de la biopsia.

3. Luego se evalua el ADN de las células para determinar si la herencia de un gen problematico
esta presente en el embrion. Este proceso lleva al menos una semana completa.

4, Una vez que PGD ha identificado embriones libres de problemas genéticos, los
embriones se colocaran en el atero (generalmente mediante un procedimiento de
FIV) Aproximadamente 2 semanas después, una prueba de embarazo determinara
si el embrion se implanté y continuard desarrollandose el embarazo.

5. Cualquier embrién adicional que esté libre de problemas genéticos
se mantiene congelado para su posible uso posterior, mientras que
los embriones con los genes problemaéticos se destruyen.

Pasar del proceso de recuperacion de 6vulos a los resultados finales de PGD puede llevar varias
semanas. Si lo piensa, este proceso incluye recoleccion, fertilizacion, 3-5 dias de desarrollo,

1-2 semanas de pruebas y programar una cita para discutir los resultados con su médico. jEs
importante tener esto en cuenta si planea sequir la FIV con PGD para que sepa qué esperar!

Costo U$ 15,000 - U$ 30,000 por ciclo

54% de tasa de embarazo (las tasas de embarazo con embriones
genéticamente normales son aproximadamente del 65% -70%)

Muchas obras sociales cubren FIV y PGT o alguna parte del proceso, pero no todas
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Opcliones reproductivas

Amniocentesis y CVS:

Si esta embarazada y no se someti6 a FIV | PGT, hay dos opciones para las pruebas genéticas de diagnoéstico.
Estas son el muestreo de vellosidades corionicas (CVS) y la amniocentesis. Una prueba genética de diagnéstico
te dice (con la mayor certeza posible) si el bebé realmente tiene un trastorno genético especifico.

La amniocentesis es un procedimiento en el que se usa una aguja delgada para extraer una
pequena cantidad de liquido amniotico. Este fluido, que es el liquido que rodea al bebé dentro del
utero, contiene células fetales y varias proteinas. Esta prueba generalmente se realiza entre 15y
20 semanas de embarazo, pero puede ser hecho hasta que das a luz. Existe un pequeio riesgo de
aborto espontéaneo (0.11%) con la amniocentesis. Otros riesgos incluyen fugas de liquido amniotico
o sangrado leve, sin embargo, estos se detienen por si solos en la mayoria de los casos.

El muestreo de vellosidades corionicas (CVS) es un procedimiento en el que se extrae una
muestra de tejido de la placenta. A menudo se considera una biopsia placentaria. La muestra se
puede tomar a través del cuello uterino (transcervical) o la pared abdominal (transabdominal).
Mientras que un CVS y una amniocentesis pueden brindarle la misma informacion, la principal
ventaja de CVS es que se realiza mas tempranamente, generalmente entre 10 a 13 semanas de
embarazo. El riesgo de aborto involuntario puede ser ligeramente mayor con CVS (0.22%)

Las pruebas de condiciones genéticas especificas, como ALD, se pueden realizar en la muestra
obtenida por CVS o amniocentesis. También se pueden realizar otros tipos de pruebas. Los tiempos
de resultado varian segun el laboratorio y segun qué pruebas se realizan, pero generalmente
varian de 1 a 3 semanas. Su médico y | o consejero genético puede brindarle orientacién sobre

sus elecciones y opciones y seleccionar las pruebas que sean mejores para usted.

Adopcion:

La adopcion puede ser otra opcion para las familias, si le han diagnosticado un

bebé con ALD en el cribado neonatal (screening neonatal) o si es una mujer

portadora confirmada que desea agrandar su familia teniendo maés hijos.

Hay muchas maneras diferentes de avanzar con esta opcion, como la crianza de un nifio, la adopcion abierta,
adopcioén cerrada y adopcién internacional. Para los fines de esta guia no hemos profundizado este tema,
pero aqui hay algunos recursos que pueden ayudar si esto es algo que a su familia le gustaria lograr.

www.adoption.org

https://www.parents.com/parenting/adoption/
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¢Hay tratamiento para ALD?

Es tratable

La deteccion temprana mediante la prueba de ALD para recién nacidos puede salvar vidas ya que permite
comenzar tratamientos en etapas iniciales de la enfermedad.. Si bien el tratamiento a través de un trasplante
de sangre del cordén umbilical | células madre puede retrasar la progresién de la enfermedad, no se considera
una cura. Desafortunadamente, la mielina que ya ha sido dafiada no puede ser reparada por este tratamiento.
Lo ideal seria que cada estado incluyera la prueba de ALD en su programa de cribado o pesquisa neonatal.

Insuficiencia suprarrenal o enfermedad de Addison

E1 90% de los nifios con ALD también tienen dificultades suprarrenales o enfermedad de Addison,
que ocurre cuando las glandulas suprarrenales no producen suficiente cantidad de ciertas
hormonas. Las glandulas suprarrenales se encuentran justo encima de los rifiones. Las hormonas
suprarrenales, como el cortisol y la aldosterona, desempenan papeles clave en el funcionamiento
del cuerpo humano, como la regulacién de la presion arterial; metabolismo, la forma en que el
cuerpo usa los alimentos digeridos para obtener energia; y la respuesta del cuerpo al estrés.

Si bien la ALD normalmente no se presenta antes de los 3 afos, la insuficiencia suprarrenal puede
presentarse dentro del primer afio de vida y, por lo tanto, es extremadamente importante evaluar

los niveles sanguineos de ACTH y cortisol. La insuficiencia suprarrenal puede tratarse facilmente
reemplazando o sustituyendo las hormonas que las glandulas suprarrenales no tienen, suministrando
esteroides diarios. La dosis de cada medicamento se ajusta para satisfacer las necesidades del paciente.

Pueden ocurrir problemas en personas con insuficiencia suprarrenal si tienen una enfermedad, sufren
una lesion o necesitan alguna cirugia o sedacion para un examen médico. Para evitar una crisis
suprarrenal, que puede conducir a la muerte, debe aumentarse la dosis para permitir que el cuerpo
maneje el estrés adicional. Las personas con insuficiencia suprarrenal siempre deben llevar a cabo una
identificacién que indique su condicion, “insuficiencia suprarrenal®, en caso de emergencia, asi como los
suministros necesarios para la administracion de una inyeccion de corticosteroides de emergencia.

Trasplante de médula osea

Una vez que un nifo es diagnosticado con ALD cerebral, es sumamente importante

someterse a una evaluacion lo antes posible para determinar si es candidato para

un trasplante de médula 6sea. Es escencial que el nifio se someta a

un trasplante de médula 6sea cuando los resultados de la resonancia magnética indiquen cambios
significativos o tan pronto se detecten los primeros signos de la enfermedad. Un “puntaje de Loes” es un
sistema utilizado para distinguir qué tan avanzado esta su ALD y si son elegibles para el trasplante. Un puntaje
de Loes de menos de 9 y mas cercano a 1, ha demostrado tener los resultados 6ptimos al considerar el trasplante
de médula 6sea. Para un trasplante del cordon umbilical, las células madre provienen de cordones umbilicales
que se donan y almacenan después de nacimientos vivos y sanos de donantes no afectados. Para obtener mas
informacion sobre c6mo donar el cordon umbilical de su bebé, visite el Banco de Cordones Umbilicales.
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¢Hay tratamiento para ALD?

Para AMN

Para los hombres con adrenomieloneuropatia, los métodos de atencion consisten en terapia de rehabilitacion,
medicamentos para el dolor y para la rigidez, creando una dieta y un régimen de ejercicio ideal
para la salud. También hay ensayos clinicos para desarrollar medicamentos que pueden ser utiles.

Para mujeres portadoras

La dieta y el ejercicio han demostrado ayudar a las mujeres con ALD.

Terapia genética

Bluebird Bio, una compariia ubicada en Boston, MA, realiz6 un ensayo clinico para la terapia genética
ALD. Diecisiete nifios con ALD han sido tratados con terapia genética con resultados alentadores.

Los resultados iniciales han sido publicados; basado en esto, el tratamiento de terapia genética
parece una opcién prometedora y sequra para la ALD. La Terapia genética para ALD todavia tiene
que pasar por la aprobacion de la Administracién de Alimentos y Medicamentos de los Estados
Unidos (FDA). La terapia genética seria el método preferido de tratamiento para ALD (una vez
aprobado por la FDA) ya que no hay necesidad de encontrar un donante compatible enel

registro de médula 6sea. Debido a que se usan las propias células del paciente, no hay

posibilidad de rechazo, como puede ocurrir con el trasplante de médula dsea.

Para mas informacion:

Bluebird Bio

info@bluebirdbio.com

https://www.bluebirdbio.com/patients-families/gene-therapy/
http://www.nejm.org/doi/full/10.1056/NE[Moa1700554
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Ensayos clinicos
Tratamientos en desarrollo

Hay ensayos clinicos dedicados a diferentes etapas [ formas de adrenoleucodistrofia.
Para obtener la lista mas actualizada de ensayos clinicos actuales, visite:

www.clinicaltrials.gov Palabra clave: adrenoleukodystrophy
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CALIFORNIA

Lucille Packard Children’s
Hospital at Stanford

725 Welch Rd.

Palo Alto, CA 94304
Neurology:

Keith Van Haren, MD
650-723-0993

Maura Ruzhnikov, MD
650-723-0993
Endocrinology:

Sejal Shah, MD
650-721-1811

University of California Davis
3160 Folsom Boulevard
Sacramento, CA 95816
Neurology:

William Benko, MD
916-734-3588

ILLINOIS

Lurie Children’s Hospital
of Chicago

225 E. Chicago Ave
Chicago, IL 60612
Neurology:

Jennifer Rubin, MD
312-227-6120
Endocrinology:

Donald Zimmerman, MD
800-543-7362

MARYLAND

Johns Hopkins Medicine

707 N Broadway
Baltimore, MD 21205
Neurology:

Gerald Raymond, MD
443-923-9200

Kennedy Krieger Institute

707 N Broadway, 500V
Baltimore, MD 21205
Neurology:

S. Ali Fatemi, MD, MBA
443-923-2772

MASSACHUSETTS

Massachusetts
General Hospital

165 Cambridge St.
Suite 820

Boston, MA 02114
Neurology:

Florian Eichler, MD
617-724-6510

MINNESOTA

NEW YORK

Kids

525 E 68th St, Box 91
New York, NY 10065
Neurology:

Eric | Mallack, MD, MBE
212-746-3278

Memorial Sloan
Kettering Kids
1275 York Ave

New York, NY 10065

Bone Marrow Transplant:
Jaap-Jan Boelens, MD, PhD

212-639-3641

Children’s Hospital
at Montefiore

3415 Bainbridge Ave
Bronx, NY 10467
718-741-2450
Endocrinology:

Molly Regelmann, MD
718-741-2450

NORTH CAROLINA

University of Minnesota

Masonic Children’s Hospital

420 Delaware St. SE
Minneaopolis, MN 55454

Bone Marrow Transplant:

Paul Orchard, MD
612-365-1000
Troy Lund, MD
612-625-4185

Duke Department
of Pediatrics

2400 Pratt Street,
DUMC Box 102501
Durham, NC 27710
Neurology:

Joanne Kurtzberg, MD
919-668-1100

Visit: aldnewbornscreening.org

Weill Cornell Medicine-
Memorial Sloan Kettering

PENNSYLVANIA

Children’s Hospital
of Philadelphia

3401 Civic Center Blvd.
Philadelphia, PA 19104
Neurology:

Amy Waldman, MD
215-590-1000

Adeline Vanderver, MD
215-590-1000

Laura Adang, MD
215-590-1000
Endocrinology:

Jeffrey Roizen, MD, PhD, FAAP
215-590-1000

UTAH

Primary Children’s Hospital/
University of Utah

81 Mario Capecchi Dr

Salt Lake City, UT 84113
Neurology:

Josh Bonkowsky , MD, PHD
801-585-2457
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Organizaciones dedicadas a la ALD

Aidan Jack Seeger Foundation

70 North 15th St.,
Brooklyn, NY 11222

aidanjackseegerfoundation.org

ALDConnect

ALD Connect
35 Village Rd, Suite 100,
Middleton, MA 01949

aldconnect.org

_brian’s

C ]
Stopping the p
progression of ALD

Brian’s Hope
31 Beechwood Rd.
Branford, CT 06405

brianshope.org

F]i&ht ﬁ%ﬁD e

Adrenctfeukod hy

Fighting lliness Throulh Educ E{Jﬂ\'

Fight ALD
PO Box 3318,
Vista, CA 92085

fightald.org

Foundation

The Stop ALD Foundation
500 Jefferson St., Suite 2000,
Houston, TX 77002-7371

stopald.org

wndlod,
(” LEUKODYSTROPHY
FOUNDATION

ULF

224 North Second St., Suite 2,

DeKalb, IL 60115
ulf.org

Visit: aldnewbornscreening.org

FUNDACION LAUTARO
TE NECESITA

Av Bilbao 2.302

CABA (CP: 1406)
Argentina

fundacionlautarotenecesita.orqg
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Gracias

Gracias Aidan por ser mi inspiracion para ayudarme a seqguir ayudando a
otros con la enfermedad que te nos quité demasiado pronto.

\
bluebirdbio

Este proyecto fue financiado a través de una subvencion educativa de Bluebird bio y ALD Connect SCOUT.
El contenido fue inspirado, disefiado y creado por las familias de la comunidad ALD y la dedicacién

de médicos y miembros de laboratorios de deteccion de recién nacidos de todo el pais. Todas

las fotos utilizadas en este folleto son de familias reales que conviven con ALD. Bluebird Bio no

ha tenido ninguna intervencion directa o indirecta en el contenido suministrado.

Editado por Elisa Seeger y Eric Mallack, MD

Dr. Hugo Moser

Este folleto no estaria completo sin honrar al Dr.

Hugo Moser, quien dedic6 su vida a las leucodistrofias y quien
a través de su investigacion fue instrumento

esencial en la creacién de la prueba

para deteccion de recién nacidos con ALD.

El Dr. Moser fue el presidente del

Instituto Kennedy Krieger y su legado continta en

El Centro Moser para Leucodistrofias.

Su esposa, Ann Moser

continua trabajando en la deteccion de recién

nacidos con ALD y ayudando a

implementar la prueba no s6lo en todo el pais, sino también
en el mundo entero. La comunidad ALD esta

agradecida por la perseverancia

de la familia Moser para mejorar la vida de los nifios con ALD.

Visit: aldnewbornscreening.org
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publicacion | sitio web, aqui hay una lista de autores contribuyentes:
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Este folleto y su contenido son propiedad de Aidan Jack Seeger Foundation - © Aidan Jack Seeger Foundation 2019. Todos los derechos
reservados. Se prohibe cualquier redistribucién o reproduccion de parte o la totalidad de los contenidos en cualquier forma que no sea la
siguiente: No puede, excepto con nuestro permiso expreso por escrito, distribuir o explotar comercialmente el contenido.
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Cosas para recordar

Médico de atencion primaria:

Neuro6logo:

Endocrinodlogo:

Medicamentos:

Horario de citas:

Notas:

Visit: aldnewbornscreening.org
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