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Reporte de Caso

En su primera consulta historia de 3 meses de 

presentar cambio de coloración generalizada 

"se esta poniendo negro", acompañado de 

astenia e hiporexia. Niega frío, sudoración 

y debilidad generalizada. Al examen físico 

con hiperpigmentación generalizada, línea 

hiperpigmentada en encías, en escroto, en 

nudillos y uñas achocolatadas (Ver imagen 

No.1 ), se sospecha Insuficiencia Suprarrenal 

Primaria y se solicitan niveles de cortisol que 

reportan 1.16 µg/dl (6.70-22.66) y ACTH:>1250 

pg/ml (ND-46 pg/ml) confirmando diagnóstico y 

se inició prednisolona en base a hidrocortisona 

15 mg/m2/día. En el seguimiento sin presentar 

signos de crisis adrenal, muy activo y buen 

rendimiento escolar. Tres meses después 

presenta esotropia de ojo derecho, pupilas 

isocoricas normorreactivas, fondo de ojo normal, 

no diplopía, no nistagmus, marcha en genu 

valgo. Se solicita IRM cerebral que describe: 

afectación homogénea, simétrica bilateral de la 

sustancia blanca de la región occipital que por 

su patrón homogéneo sugiere leucodistrofia. 

Se identifica afectación puntiforme y periférica 

del mesencefalo, algunas áreas del talamo 

principalmente hacia el lado izquierdo. 

También hiperintensidades de distribución 

difusa bilovar de características secuelares. 

Fue evaluado por neurología: a la exploración 

ataxia y dismetría con afección de predominio 

izquierdo, esotropia de ojo derecho por probable 

afección mesencefálica. IRM cerebral con 

imágenes características de desmielinización 

simétrica occipital periventricular, con afección 

mesencefálica y datos de atrofia subcortical 

(Ver imagen No.2). 

Se solicitan niveles de ácidos grasos de cadena 

muy larga (VLCFA) y electroencefalograma 

(EEG). En el seguimiento 3 meses después 

deterioro neurológico progresivo, pérdida del 

equilibrio, pérdida de la audición y disminución 

de la agudeza visual probable origen central, 

nistagmus horizontal del ojo derecho y en 

fase demencial. Con resultados de VLCFA: 

Phytanic Acid: 7.26 umol/L (0.38-5.04umol/L), 

Pristanic Acid: 1.09 umol/L (0.11-0.43 umol/L), 

Tetracosanoic, C24:0 143.28umol/L (32.1-71.9 

umol/L), Hexacosanoic, C26:0 10.07 umol/L 

(0.35-1.22 umol/L), Ratio C24/C22: 2.07 (0.74-

1.02), Ratio C26/C22: 0.15 (0.006-0-02), todos 

los resultados con cifras elevadas y consistentes 

con el diagnóstico de X-ALD. EEG normal lo 

que descarta compromiso cortical cerebral o 

crisis epilépticas. En evaluación por Audiología 

describen: hipoacusia y en audiometría a 

intensidades máximas sin ninguna respuesta 

concluyendo en Hipoacusia Central secundario 

a Adrenoleucodistrofia. En su última cita es 

evaluado por neurología por tetraparesia 

espástica, con trastorno del sueño, incapacidad 

para deglución solo se alimenta por sonda 

orogástrica ya que la familia no acepta la 

gastrostomía. Se indica melatonina, baclofeno. 

Se envía a cuidados paliativos. 

Imagen 1. Características clínicas del 

paciente 

Se observa: A) uñas achocolatadas, B) hiperpigmentación de labios, 

C) hiperpigmentación generalizada. 

Fuente: expediente clínico. 
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