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ALD Mujeres sintomaticas con adrenoleucodistrofia (ALD)

Guia de Diagndstico, Manejo y Tratamiento de la enfermedad

ALD Connect es una organizacion sin fines de lucro dedicada a mejorar la salud de las personas con
adrenoleucodistrofia.

Este recurso fue revisado médicamente por los Dres. Ali Fatemi y Florian Eichler, miembros de la
junta directiva de ALD Connect. Su propdsito es unicamente informativo y no sustituye el consejo,
diagndstico ni tratamiento médico profesional. Si tiene alguna pregunta sobre la
adrenoleucodistrofia, consulte siempre con su profesional de la salud.

GENETICA Y ESPECTRO CLiNICO DE LA ALD

La adrenoleucodistrofia (ALD) es una enfermedad genética progresiva que afecta las glandulas
suprarrenales, la médula espinal y la sustancia blanca (mielina) del sistema nervioso. La ALD se
considera una enfermedad rara y afecta aproximadamente a 1 de cada 15.000 personas en todo el
mundo. La ALD estd causada por mutaciones en el gen ABCD1, que codifica un transportador
peroxisomal que permite la degradacion de los acidos grasos de cadena muy larga (AGCL). Como
resultado, los AGCL se acumulan en pacientes con ALD.

El gen ABCD1 se encuentra en el cromosoma X, lo que significa que las mujeres con cromosomas XX
tienen dos copias del gen, mientras que los hombres con cromosomas XY solo tienen una copia. Si
una mujer con ALD tiene hijos, cada uno, independientemente del sexo, tiene un 50 % de
probabilidades de heredar la mutacidn. Si un hombre con ALD tiene hijos, el 100 % de sus hijas y
ninguno de sus hijos heredaran la mutacion. La ALD presenta cuatro fenotipos principales:
insuficiencia suprarrenal y ALD cerebral en nifios y hombres, adrenomieloneuropatia (AMN) en
hombres adultos y mujeres sintomdticas con ALD.

ESTANDARES DE ATENCION PARA EL DIAGNOSTICO Y EL TRATAMIENTO




PRUEBAS GENETICAS Y DIAGNOSTICO

Existen recomendaciones internacionales para el diagndstico y el tratamiento de pacientes con ALD.
Las pruebas genéticas que identifican una variante o mutacién en el gen ABCD1 son el método de
referencia para el diagnéstico. Las pruebas bioquimicas que identifican niveles elevados de VLCFA o
C26:0-lysoPC también son una opcidn. Es importante tener en cuenta que el 15% de las mujeres con
ALD tendran niveles normales de VLCFA; por lo tanto, un nivel normal de VLCFA en una mujer no
puede descartar la ALD.

TRATAMIENTO Y MANEJO

Las recomendaciones para el manejo incluyen un seguimiento anual para las mujeres con
mieloneuropatia. El tratamiento se basa en los sintomas y ofrece apoyo. La fisioterapia y el ejercicio
son estrategias comunes para las mujeres. Muchas requieren ayudas para caminar o aparatos
ortopédicos debido a su marcha y equilibrio alterados, y algunas usan sillas de ruedas. Algunas
pueden requerir asistencia con las actividades de la vida diaria o adaptaciones en el trabajo. Muchas
mujeres con ALD toman medicamentos para combatir los sintomas de dolor, espasticidad, sintomas
intestinales/vesicales, problemas de salud mental y otros. Las mujeres sintomaticas con ALD suelen
consultar a multiples especialistas, como neurologia, urologia, gastroenterologia, manejo del dolor,
fisioterapia y psicologia. No se recomienda el monitoreo rutinario de la ALD cerebral ni de la
insuficiencia suprarrenal en nifias y mujeres en ausencia de sintomas, ya que estos fenotipos son
muy raros en las mujeres.

SINTOMAS DE ALD EN MUJERES

Es un error comun pensar que las mujeres no pueden desarrollar sintomas de enfermedades ligadas
al cromosoma X. De hecho, hasta el 90 % de las mujeres desarrollardn sintomas relacionados con la
ALD en algin momento de su vida. Las mujeres desarrollan sintomas de mielopatia similares a los
de la AMN en la edad adulta, pero mantienen un riesgo muy bajo de insuficiencia suprarrenal, ALD
cerebral o cualquier otro sintoma en la infancia. Las mujeres sintomdaticas con ALD suelen desarrollar
sintomas de mielopatia en la edad adulta, con un inicio tipico entre los 30 y los 40 afios; sin embargo,
los sintomas pueden aparecer antes o después. La evolucién de los sintomas es Unica para cada
persona. No se puede predecir qué sintomas desarrollard una persona ni la velocidad de progresion
basandose en la aparicién de los sintomas, los antecedentes familiares o una mutacién genética.

SINTOMAS COMUNES DE LA ALD EN MUJERES:
¢ Dolor*

e Alteraciones del equilibrio*

¢ Caidas o tropiezos*

¢ Anomalias en la marcha, ataxia*




¢ Neuropatia (pérdida de sensibilidad y/o dolor)*

¢ Urgencia/frecuencia/dificultad para orinar miccion completa/incontinencia*
e Espasticidad, sindrome de piernas inquietas

e Rigidez

¢ Debilidad muscular

¢ Sintomas intestinales como estrefiimiento, incontinencia fecal y diarrea

e Alteraciones del suefio, fatiga

¢ Depresidn, ansiedad y otros problemas de salud mental

(El * indica los sintomas iniciales comunes de la ALD en mujeres).

Los sintomas suelen presentarse en la parte inferior del cuerpo; sin embargo, un porcentaje menor
de mujeres también experimenta sintomas en la parte superior del cuerpo, incluyendo brazos y
cabeza. Otros sintomas menos comunes que afectan a algunas mujeres con ALD incluyen temblor,
distonia, problemas de memoria/niebla mental, dificultades del habla, disfuncion sexual y alteracidon
de la sensibilidad al dolor.
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