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RESUMEN EN ESPAÑOL: Presentamos un caso deALD diagnosticado por las alte
raciones que presenta la T AC y la presencia de inclusiones en las células de Schwann 
del nervio sural, haciendo hincapie en el interés especial que tiene para el oftalmolo
go, la riqueza de manifestaciones de esta enfermedad. 

RÉSUMÉ FRANCAIS: 11 se présente un cas d'Adrénoleucodystrophie diagnostiqué 
par les altérations présentées para la T AC et par la présence d'inclusions dans les ce
Uules de Schwann du nerf sural, étant d'intéret spécial a l'ophthalmologue la richesse 
des manifestations de cette maladie. 

INGLISH SUMMAR Y: We havé a case of Adrenoleucodystrophy diagnosed by the 
alterations presented by the CAT and Ihe presence ofinclusions in the Schwann's ceUs 
of lhe sural nerve, the wealth of manifestations of this illness being of special interest 
to the ophthalmologist. 
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La adrenoleucodistrofia (ALD) llamada 
también enfermedad de Schilder o encefa
litis periaxial difusa es una rara enferme
dad metabólica en la que los ésteres de co
lesterol con acidos grasos de cadena largas 
se acumulan en las celulas (1, 2, 3). 

Recientemente se han descrito variantes 
clinicas de ALD (4), siendo su forma más 
común la afectación infantil, ligada al cro
mosoma X que se caracteriza por una atro
fia primaria de la glandula suprarrenal y 
una desmielinización progresiva de la sus
tancia blanca cerebral. Se manifiesta en la 
primera decada de la vida por un deterioro 
mental y una alteración de la motilidad, 
consistente en una paeaparesia espástica 
que evoluciona a cuadraparesia y se acom
paña circunstancialmente de pérdida de 
audición y crisis convulsivas. 

Los síntomas de insuficiencia adeenal 
pueden preceder o evolucionar paralela
mente al cuadro neurológico aunque en 
ocasiones suelen tener un matiz subclini
ca, salvo la expresión bioquímica. Cursan 
con pigmentación cutánea, fatigabilidad, 
vómitos de repetición, disturbios electrolí
ticos e hi potensión. 

Las manifestaciones visuales son muy 
precoces y constantes y constituyen un pa
rámetro de valoración de la enfermedad. 
Se han descrito casos con ceguera cortical, 
papiledema, atrofia óptica, parálisis de los 
musculos oculares, nistagmus, hemianop
sias y pérdida de los reflejos pupilares (2, 5, 
6). 

El curso progresivo de la enfermedad, 
culmina después de pocos años en demen-

cia, ceguera, cuadraplejia y muerte del en
fermo. 

Desde que Schilder en 1912 (7) realizara 
la primera descripción de esta enfermedad 
se han descrito unos cincuenta casos de 
ALD y solamente cinco de ellos en la lite
ratura oflalmológica mundial (5, 6, 8) a pe
sar de que lo consideremos importante 
para el oftalmólogo por el amplio espectro 
de manifestaciones oculares, clínicas y pa
tológicas que presenta, siendo este el moti
vo de la presente comunicación. 

CASO CLINICO 
Niño de 12 años de edad que a los 6 años 

presentó un cuadro de pigmentación mela
nica y vómitos. Se detecta una hipoten
sión, hipoglucemia, hiponatremia e hiper
potasemia confirmando los estudios endo
crinológicos, una insuficiencia adrenal 
primaria. Fue sometido a un tratamiento 
hormonal con el que se ha mantenido 
compensado hasta la actualidad. 

En agosto del 79 nos consultó porque en 
los últimos 6 meses había perdido visión, 
habiendosele notado un cambio en la con
ducta y el comportamiento, no pudiendo 
acabar el curso académico. 

La exploración neurológica realizada 
demostró un chico normoconformado co
laborador pero apático y distraido. Aun
que estaba desorientado su memoria era 
nítida y hacía razonamientos apropiados, 
siendo sus respuestas lentas. A pesar de te
ner un lenguaje pobre, las frases las cons
truía y pronunciaba bien. El reconoci
miento auditivo y tactil eran normales. El 
volumen muscular y potencia estaban con-
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servados pero en los miembros inferiores 
existía una espasticidad con exaltación de 
reflejos tendinosos y respuestas plantares 
extensoras. Este cuadro ha ido evolucio
nando, existiendo en la actualidad un gran 
deterioro intelectual, una espasticidad de 
las cuatro extremidades con exaltación de 
los reflejos tendinosos, acompañado todo 
ello de crisis convulsivas. 

El examen oftalmológico mostró los si
guientes resultados: 
A. V: movimientos de mano en ambos 
ojos. 
La motilidad ocular extrinseca e intrinseca 
eran normales. 
Los anejos y el polo anterior no presenta
ban patología. 

En el fondo del ojo existía una atrofia de 
papila bilateral. 

Los campos visuales, realizados con difi
cultad, se reducían a dos islotes de visión 
para la isoptera V /4, localizados tempo
ralmente respecto al centro de fijación, con 
estructura fusiforme y alargados horizon
talmente (Fig 1). 

El E.E.G. realizado mostraba que la ac
tividad de fondo estaba enlentecida, apare
ciendo abundantes ondas lentas en regio
nes posteriores. 

El E.R.G. era normal, siendo los P.E.V. 
patológícos. 

La T.A.e. demostró la presencia de 
áreas de lesión con baja absorción, locali
zadas en sustancia blanca parieto
occipital, siendo su.distribución bastante 
simétrica adoptando las características de 
las formas típicas de ALD (9). No había 
zonas de clara captación de contraste fig. 2. 

Se realizó una biopsia del nervio sural 
que constató una conservación de fibras 
mielínicas. El examen ultraestructural 
mostraba la presencia de unas inclusiones 
laminares compuesta de membranas elec-

trodensas, separando un espacio electrolu
cido, que se detectaban en el citoplasma de 
las células de Schwann. 

COMENTARIOS 
El diagnostico de ALD está condiciona

da por el hecho de que las manifestaciones 
generales son debidas a la desmieliniza
ción de la sustancia blanca subcortical ce
rebral, produciendose por orden de fre
cuencia en los lobulos parietal y occipital y 
en las vías opticas, así como la atrofia de la 
glandula suprarrenal. La realización de 
una biopsia diagnóstica, de dichos órganos 
presenta escasa defensa, sobre todo si tene
mos en cuenta las nulas posibilidades tera
péuticas actuales. 

Si bien se han descrito hallazgos con 
gammagrafia isotópica, estos son infre
cuentes e inespecíficos. En cambio la T AC 
si que puede aportar datos inequívocos 
para el diagnóstico (9), especialmente en 
las formas típicas de ALD como es el caso 
presentado; sin embargo, es presumible 
que en otras variantes de ALD, los hallaz
gos, si se encuentran, pueden ser de más di
ficil interpretación. 

La presencia de inclusiónes lipidicas en 
las células de Schwann hace que la realiza
ción de biopsias propugnadas por Martín 
(10) del nervio sural, piel y conjuntiva sea 
un elemento diagnóstico importante de la 
ALD. En el caso reportado las inclusiones 
se demostraron en el nervio sural pero hay 
que destacar, por lo interesante que resulta 
bajo el punto de vista oftalmológico, la 
realización de la biopsia conjuntival por la 
riqueza de elementos vasculo-nerviosos 
que presentaba. 

Aunque el diagnóstico se realiza con la 
demostración de las alteraciones nerviosas 
y suprarrenales, las alteraciones visuales 
ayudan a confirmarlo. En nuestro caso 
destacan la disminución de la agudeza vi
sual, la atrofia óptica, las alteraciones del 
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Fig. I 
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campo visual y la presencia de PEY pato
lógicos. 

En estudios anatomopatológicos (6, 8) se 
ha encontrado que la retina de estos pa
cientes muestra una marcada atrofia de las 
células ganglionares y de la capa de fibras 
nerviosas, con zonas de gliosis y macrófa~ 
gas con inclusiones características, aunque 
en menor número que en el disco óptico, 
donde existe una marcada atrofia con re~ 
ducción del tamaño de la capa de fibras 
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