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Resumo: A adrenoleucodistrofia € um disturbio genético raro ligado ao cromossomo X,
predominante no sexo masculino que é transmitida pelas mulheres. A mae que é
portadora, pode transferir a cépia alterada do cromossomo X para o filho, tendo 50%
de chances que se desenvolva os sintomas nele. O tema abordado foi escolhido por
estar entre as doencas que muitos ainda ndo conhecem ou nunca ouviram falar, ou até
mesmo ja vivenciaram na familia, mas deixou muitas duvidas que ndo conseguiram
ser esclarecidas. O trabalho teve como objetivo compreender os mecanismos genéticos
e celulares subjacentes a doenga. Nossa pesquisa foi exploratdria, onde utilizamos o
levantamento através da plataforma Scielo e Google Académico com artigos entre 1974
a 2022, com textos em portugués.Por ser uma doencga rara de origem genética que
afeta principalmente o sexo masculino, sendo mais comum em criangas com idades
entre 5 e 10 anos, a assisténcia de enfermagem na adrenoleucodistrofia mostra que os
profissionais da enfermagem devem compreender sobre os sintomas das doengas para
conseguir dar conforto fisico e psicolégico para os mesmos, para melhorar a qualidade
de vida do paciente. Por ser tratar de uma revisdo de uma doenca rara, acredita-se que
este estudo tera um papel importante na geragao de informacdes sobre a enfermidade,
0 que contribuira para um maior conhecimento sobre a manifestacao clinica, reduzindo

o tempo de diagndstico e inicio do tratamento.

Palavras-chave: adrenoleucodistrofia; disturbio genético; doenca rara.



Summary: Adrenoleukodystrophy is a rare genetic disorder linked to the X
chromosome, predominantly in males, which is transmitted by women. A mother who is
a carrier can transfer the altered copy of the X chromosome to her child, with a 50%
chance of developing symptoms. The topic addressed was chosen because it is among
the diseases that many people still do not know about or have never heard of, or have
even experienced in their family, but it left many doubts that could not be clarified. The
work aimed to understand the genetic and cellular mechanisms underlying the disease.
Our research was exploratory, where we used the survey through the Scielo platform
and Google Scholar with articles between 1974 and 2022, with texts in Portuguese. As
it is a rare disease of genetic origin that mainly affects males, being more common in
children aged between 5 and 10 years, nursing care in adrenoleukodystrophy shows
that nursing professionals must understand the symptoms of the disease to be able to
provide physical and psychological comfort to them, to improve the patient's quality of
life. As it is a review of a rare disease, it is believed that this study will play an important
role in generating information about the disease, which will contribute to greater
knowledge about the clinical manifestation, reducing the time for diagnosis and initiation

of treatment.

Keywords: adrenoleukodystrophy; genetic disorder; rare disease.
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INTRODUGCAO

A adrenoleucodistrofia € um disturbio genético raro ligado ao cromossomo X,
predominante no sexo masculino que é transmitida pelas mulheres. A mae que é
portadora, pode transferir a copia alterada do cromossomo X para o filho, tendo 50%
de chances que se desenvolva os sintomas nele. Até 1984 (quando foi diagnosticada
em Lorenzo) a doenga era pouco conhecida, apesar de Haberfeld e Spiele terem a
descrito em 1910. Apenas em 1970 a doenga foi denominada como a conhecemos

atualmente, pelo americano Michael Blaw (Santos, 2014).

Essa doenca exige um tratamento multidisciplinar, ou seja, sdo necessarias
diversas especialidades da saude no acompanhamento do paciente - como

enfermeiros, fisioterapeutas, fonoaudiélogos e psicélogos (Furlan, 2019).

Sao notadas mudancas nos ténus do corpo, movimentos, marcha, fala,
habilidades para comer, visdo, audicdo, comportamento, memoria e processos
mentais. Entre 15.000 a 25.000 individuos 1 é afetado no mundo. A maioria (79%) dos
casos apresentam o inicio a manifestagdo da doencga entre 6 e 7 anos de idade e
costumam ser comportamentais e déficits de aprendizado, seguidos por outras
manifestacdes. O fator clinico mais atipico de um homem com adrenoleucodistrofia é
a dificuldade de deambulacdo, por conta da rigidez progressiva dos membros

inferiores (Furlan, 2019).

O diagnostico da doenga é feito por um neuropediatra, endocrinologista ou
neurologista sendo de extrema importancia a descoberta precoce da doenca.
Geralmente a primeira pista para o diagnostico € a ressonancia magnética, que
sempre mostra anormalidades em paciente sintomaticos, seguido de outros exames,

para que se inicie o tratamento adequado (Furlan, 2019).



HIPOTESE

A hipétese principal da adrenoleucodistrofia (ADL) envolve mutagbes no gene
ABCD1, que resultam na disfungao do transporte de acidos graxos de cadeia muito
longa nas células. Essa falha leva a acumulagdo desses acidos graxos, causando
danos as glandulas adrenais e a bainha de mielina. A deterioragao da mielina prejudica
a comunicacao entre as células nervosas, levando os sintomas variados daALD. As
pesquisas continuam para compreender completamente os mecanismos subjacentes

e desenvolver opgodes terapéuticas mais eficazes.



OBJETIVO GERAL

Compreender os mecanismos genéticos e celulares subjacentes a doenca.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

» Levantar formas de cuidados para melhorar a qualidade de vida.
»  Demonstrar formas de cuidado.



JUSTIFICATIVA

O tema abordado foi escolhido por estar entre as doengas que muitos ainda néo
conhecem ou nunca ouviram falar, ou até mesmo ja vivenciaram na familia, masdeixou

muitas duvidas que n&o conseguiram ser esclarecidas.

A importancia de abordar a Adrenoleucodistrofia ajuda também aprofundar as
pesquisas sobre o assunto e contribuir para os tratamentos, que ainda sdo muito

poucos e ainda n&o apresentam cura para a doenga.
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ADRENOLEUCODISTROFIA

1.1 Desenvolvimento da Doenga
E uma doenca genética rara, acomete o Sistema Nervoso Central e as

glandulas adrenais de carater hereditario, pertence a um grupo de doengas
metabolicas. E causada por mutacdes no gene que codifica o transportador do
peroxissomal ABCD1, afetando a fungcdo da proteina ALDP (Adrenoleukoystrophy
protein). Esta condigdo impacta na decomposicao de acidos graxos de cadeia muito
longa, podendo resultar em manifestacdo neurolégicas e adrenais. A condi¢ao
neuroldgica, provoca a desestabilizagdo da bainha de mielina, membrana protetora e
isolante que envolve os neurdnios e permite a condugao dos sinais nervosos, afetando
a transmissao de impulsos, afetando também as glandulas adrenais, que inclui em
insuficiéncia adrenal com deficiéncia em produzir horménios especiais como cortisol.
Esta proteina (ALDP) é responsavel pelo transporte de acidos graxos da cadeia muito
longa, promovendo uma degradacgao por oxidagao, considerada também uma doencga
de substancia branca, a detecgdo precoce € crucial para possivel opgdes de

transportamento de medula 6ssea (Morigoki, 2022)
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Fonte (Camis et al, 2020).
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1.2 Como é a Doenga Geneticamente
As mulheres tém dois cromossomos X (XX) e os homens tém um X e um Y

(XY), e se esse cromossomo tiver a mutagcdo eles desenvolveram a
adrenoleucodistrofia, ja a mulher como possui XX e se uma das copias de gene
ABCD1 em um dos cromossomos X for mutada, a outra copia funcional compensa
evitando assim o desenvolvimento da doenca. No entanto, algumas mulheres
portadoras podem apresentar sintomas leves e quando a mae é portadora o filho tem
50% de chance de desenvolver, sendo no sexo masculino a doenga é mais agressiva.
Portanto, afetando principalmente os homens, e geralmente as mulheres sao

portadoras assintomaticas (Camis et al, 2020).

Mie portadora Pai afetado
Paindo Mae :fa:ga do Mie nio
afetada portadora afetada
W ¥ x x ¥ (i
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0y b K Xy W i 0y
Fitho ndo Fithando Filha Fitho Filhonio Filhg Fitha Fitho nio
afetado  afetada  portadora  jeo g afetado  portadora portadora afetado Font

e (Camis et al, 2020).

1.3 Sintomas causado pela ADL
Os sintomas da adrenoleucodistrofia, incluem problema neuroldgico, disfungéo

adrenal, comprometimento cerebral progressivo. Os problemas neurolégicos podem
envolver dificuldade na fala, movimentos descoordenados, dificuldade de aprendizado

e comportamento alterado (Morigoki, 2022).

A disfungéo adrenal causa a fraqueza, fadiga e desequilibrio hormonal. O tipo
mais grave da doenga, conhecida como cerebral, pode causar perda de visdo,surdez,

paralisia e deméncia. (Morigoki, 2022).
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Fase inicial: Pode comecgar com problemas de comportamento, dificuldades na

escola e mudangas visuais (Morigoki, 2022).

Fase intermediaria: Avanca para problemas motores, dificuldade de

coordenacao e perda de habilidades motora (Morigoki, 2022).

Fase avancada: A doenga atinge o sistema nervoso central, levando a problema

na fala, audigao, visao e fungao cognitiva, resultado em paralisia (Morigoki,2022).

Comprometimento Adrenal: As glandulas adrenais também s&o afetadas,
causando insuficiéncia adrenal, o que pode levar em complicagédo grave (Morigoki,
2022).

O acompanhamento médico é fundamental para gerenciar os sintomas e

melhorar a qualidade de vida do paciente (Morigoki, 2022).

1.4 Tipos da Adrenoleucodistrofia
* Neonatal: Na forma neonatal, os sintomas comegam logo nos primeiros

meses de vida, apresentando-se como problemas nas glandulas adrenais,
comprometimento neurolégico e da retina. O gene da ALD nao esta localizado no

cromossomo X, podendo assim afetar mulheres. (Pascolat et al, 2016).

*

Tradicional ou infantil: A forma infantil de adrenoleucodistrofia € a mais
comum e também a mais grave, manifestando-se entre os quatro e dez anos de idade.
A doenga comecga com alteracdes na atencao e agitacao psicomotora, evoluindo para
um estado neurodegenerativo com uma sobrevida média estimada em dez anos
(Pascolat et al, 2016).

*

Adulta: esta forma é mais leve do que a classica, manifestando-se no
inicio da adolescéncia ou no inicio da idade adulta. Os portadores apresentam rigidez
progressiva e fraqueza nas pernas (paraparesia), incontinéncia urinaria, mudancgas
comportamentais. Em casos mais severos, danos ao cérebro e ao sistema nervoso

podem levar a morte precoce (Pascolat et al, 2016).
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* ADL em mulheres: embora essa doengca manifeste-se especialmente
nos homens, mulheres portadoras também podem apresentar uma forma leve de ADL,
apresentando sintomas como ataxia, fraqueza ou paralisia das pernas. (Furlan,
2019).

1.5 Diagnéstico

Mesmo que a doenga seja em adultos e neonatal, em criangas € mais frequente
e mais grave. Esta forma foi notabilizada no filme “Oleo de Lorenzo” (Lorenzo’s Qil,
EUA, 1992), dirigido por George Miller, no qual a doencga foi exemplificada de forma
primorosa. Neste filme foram muito enfatizados ndo somenteo sofrimento do paciente,

mas também a repercussao familiar da percepcao de sua deterioragao progressiva.

O diagnéstico é confirmado através do exame de Ressonancia Magnética e
eletromiografia, a audiometria pode dar um sinal de alteragcdo em perda auditiva
sensorioneural e pode ser encaminhado para uma avaliagdo de um neuropediatra
(Queiroz et al, 2009).

1.6 Tratamento
Diagnostico é feito pela RM (ressonéncia magnética) que apresentam alteragéo

na substancia branca do cérebro, essa doenca é evolutiva. Nas fases avancadas
apresentam disfagia neurogénica diagnosticadas através de video endoscopia da
degluticdo ou video degluto grama. A terapia nesse momento foca emmanobras de
degluticdo ou até gastrostomia dependendo da alimentagcdo da pessoa com o
diagndstico. No momento ndo ha terapia que foque s6 na adrenoleucodistrofia. O
tratamento hoje em dia de transplantes de medula sdo modalidades de tratamento
adotadas na ADL com grau de sucesso na evolugdo da doenga muito variavel na
literatura. Na maioria dos casos o tempo entre inicio de sintomas e diagnédstico
acaba afetando o tratamento em si. O especialista otorrinolaringologista deve estar em
alerta com os sintomas da doencga pois € uma das especialidades mais procuradas e
pode encaminhar para neuropediatra e ao geneticista, ajudando o paciente e os

familiares na identificagdo e no historico familiar (Queiroz et al, 2009).



14

1.7 Cuidados de enfermagem
Os tremores irregulares e involuntarios constantes fazem com que o paciente

seja incapaz de segurar objetos ou se alimentar, cuidar de suas necessidades
fisiolégicas sem a ajuda de outras pessoas. Essa situagao intensifica suas emocgoes
e, consequentemente, os tremores se tornam mais intensos, formando um "circulo

vicioso crescente" (Camis et al, 2020).

E importante o contato entre o paciente e a enfermeira, pois é nessa relacio
mutua que ocorre o equilibrio emocional, resultando na diminuigdo dos tremores como
beneficio para o paciente. A enfermeira deve evitar qualquer critica destrutiva, seja
por palavras ou gestos, em relagdo as falhas que o paciente inevitavelmente

apresentara durante o tratamento (Camis et al, 2020).

A incapacidade de se comunicar verbalmente devido a disartria causada pela
rigidez dos musculos faciais e os disturbios na marcha fazem com que o paciente
muitas vezes fique em siléncio e imovel na cama por varias horas sem se comunicar
com ninguém. A atitude da enfermeira diante desse problema deve ser calma, sem
forcar o paciente a sair da depressao, mas trabalhando para que ele se livre dessa
situacdo. O descanso € bom para o tratamento, mas o "descanso forgcado poratitudes

depressivas" s6 pode atrapalhar o tratamento (Camis et al, 2020).

Na maioria das vezes, o paciente adota uma postura oposta, ficando ansioso,
irritado e evitando o descanso necessario. A enfermeira deve ser paciente até certo
ponto e informar o médico para um controle medicamentoso, a fim de superar a
crise. Essa fase €& chamada de "mudanga de personalidade com episddios
esquizofrénicos". O grave problema dos traumas pds-crise convulsiva e seu controle
deve ser observado rigorosamente pela equipe de enfermagem, e € necessario fazer
uma previsdo dos materiais necessarios para emergéncias, como almofadas de
protecdo, proteses buco-linguais-dentais e medicamentos anticonvulsivantes (Camis
et al, 2020).
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Fonte (Camis et al, 2020).

1.8 Plano de Entrevista e Enfermagem
A atenc¢ao dada ao paciente deve comecgar desde a sua admissao, geralmente

tem dificuldade em aceitar a internacdo, pois seu estado mental dificulta a
compreensao dessa medida. Seu estado fisico geralmente é bastante delicado e isso
contribui para que ele reaja negativamente a internagao, ndo querendo seseparar de
seus familiares e de sua casa. Os familiares geralmente agem da mesmaforma, ou
seja, ndo entendem a necessidade de internagao dos pacientes e seu estado de saude
(Faria, 1974).

A enfermeira tomara medidas adequadas para a aceitagao e colaboragdo do

paciente e familiares em relacdo ao tratamento e internacao (Faria, 1974).

Um plano de entrevista de enfermagem garantira que os cuidados adequados
sejam prestados aos pacientes e seus familiares. A ficha de entrevista deve, portanto,
ser cuidadosamente elaborada para fornecer as informagdes necessarias para o plano
de cuidado (Faria, 1974).

Elabora para fornecer as informacdes necessarias para o plano de cuidado, na
anamnese com ralagao a identificagdo deve ser observado e registrado pela equipe
de enfermagem: o nome completo da paciente idade, sexo, nivel de instrug¢ao, estado
civil, religiao e profissdo. Se o paciente estiver se comunicando, observar se sua

pronuncia é correta ou se apresenta lapsos de palavras ou frases (Faria, 1974).
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No que diz respeito a parte neurolégica, a enfermeira deve observar os
movimentos do paciente, se ele apresenta afasia, distonia ou dislalia. O estado de
consciéncia € um ponto fundamental na observagdo e, no caso de inconsciéncia,
deve-se observar a falta de contato do paciente com o ambiente, além de anotar a
resisténcia aos cuidados prestados, movimentos involuntarios, alteragdes no ténus
muscular, posigao do corpo e da cabega, cor da pele, olhos, labios e extremidades,

tremores ou ocorréncia de convulsdes (Faria, 1974).

Qualquer falta de movimentagdo dos membros superiores e inferiores deve ser
registrada. Confusdo mental expressa por palavras desconexas, irritacdo e
comportamentos errébneos devem ser observados. Em relagao a outras observagoes,
anotar as condigdes gerais do paciente, prestando sempre aten¢gao em sua postura,
aceitacdo, aparéncia geral, higiene corporal, estado dos dentes e outros. Os
antecedentes pessoais devem ser destacados, pois, como a doencga ainda esta sendo
estudada, existe a possibilidade de uma possivel sequela adquirida posteriormente.
Quanto a situacado dos antecedentes familiares, € de extrema importancia, uma vez
que a doenca tem carater hereditario. As vezes, em uma mesma familia, onde ha
consanguinidade dos pais, todos os filhos podem apresentara mesma leséo (Faria,
1974).

1.9 Cuidados Gerais e Especificos de Enfermagem Durante o Tratamento
O tratamento tem dois objetivos: controlar a absorgéo de cobre através da dieta

e promover a eliminagdo do cobre depositado nos tecidos. A dieta pobre em cobre
(dieta hipocalérica) ndo deve conter mais de 1 a 2mg de cobre por dia. A enfermagem
colabora com o tratamento ao garantir a aceitacéo da dieta, o conhecimento sobre ela
e a orientacdo ao paciente sobre a importancia e necessidade da dieta. Considerando
gue o paciente apresenta um peso anormal devido a problemas como dificuldade
de mastigagdo e incapacidade pessoal, o controle alimentar deve ser feito em duas
etapas: durante os primeiros dias de internacdo e durante o acompanhamento do

tratamento no hospital ou em casa (Faria, 1974).
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No primeiro caso, o paciente deve receber de 3.000 a 3.400 calorias diarias
para realizar os processos vitais basicos, como o batimento cardiaco, os movimentos
do toérax e as atividades quimicas das glandulas secretoras. Essas calorias devem vir
de alimentos com baixo teor de cobre e ricos em proteinas, carboidratos e celulose
(Faria, 1974).

Entre os alimentos mais utilizados estdo a banana nanica, a tangerina, a

beterraba, a batata, a pescada, a abdbora, o repolho e a ricota (Faria, 1974).

Em uma segunda etapa, quando o paciente ja esta mais adaptado ao hospital
e seu peso esta se normalizando, as calorias sao reduzidas para 2.500 a 3.000, pois
suas atividades também estdo diminuindo. A quantidade de proteina continua a

mesma, mas os carboidratos sédo reduzidos (Faria, 1974).

Torna-se importante que o paciente beba uma quantidade suficiente de liquidos
para compensar as perdas excessivas. A enfermeira deve, junto com a nutricionista,
seguir cuidadosamente o plano alimentar oferecido ao paciente e ajudar na sua
aceitacdo. Ao receber alta hospitalar, € importante enfatizar a importancia de seguir a
dieta, destacando o perigo de ndo a obedecer. Alguns alimentos que o paciente deve
evitar sdo: chocolate, amendoim, cogumelo, figado, brocolis e cereais ricos em cobre
(Faria, 1974).
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2 METODOLOGIA

A metodologia utilizada foi a pesquisa exploratéria, onde utilizamos o
levantamento através da plataforma Scielo e Google Académico com artigos entre

1974 a 2022, com textos em portugués.
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qualidade de vida do paciente.

Morasco et al 2020, descreve ser uma doenga rara de origem genética que afeta
principalmente o sexo masculino, sendo mais comum em criangas com idades entre 5

e 10 anos.

Pascolat et al 2016, descreve ser uma condicdo genética, metabdlica,
associada ao cromossomo X, que também é considerada degenerativa e hereditaria.

Inclui também o tratamento especifico para pessoas com essa doencga.

Furlan 2019, mostra um guia informativo simplificado para pessoas que tém a
doencga. O guia contém informacgdes sobre os sintomas, os diferentes tipos da doenca,

o que fazer em caso de suspeita e o tratamento.

Queiroz et al 2009, relata os primeiros sintomas da doenga, que afetam o

desenvolvimento da crianga na escola sendo assim: dificuldade na fala, perca
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auditiva, com isso os pais vao a procura de um especialista (otorrinolaringologista)
dando a oportunidade do mesmo diagnosticar a doenga precocemente (Queiroz et
al, 2009).

Farias et al 1974, aponta que os profissionais de enfermagem especializados
em distrofia muscular, que devem compreender os sintomas das doengas para
proporcionar conforto fisico e psicolégico aos pacientes, visando melhorar sua

qualidade de vida.
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CONCLUSAO

Devido a baixa ocorréncia dessa doencga, é evidente que € necessario revisar
a literatura para contribuir com o conhecimento dos sintomas e diagndstico, a fim de
proporcionar o melhor tratamento ao paciente que sofre da enfermidade. A descoberta
precoce também possibilita a cura por meio de transplante de medula éssea. Observa-
se também que o pouco conhecimento dessa doenca por parte dos profissionais pode
resultar em falta de diagnéstico precoce e tratamento adequado, oque pode levar a

condigbes graves.

Como técnicos de enfermagem, podemos ajudar fornecendo cuidados diretos
ao paciente com adrenoleucodistrofia, incluindo administracdo de medicamentos de
acordo com a prescricdo médica, realizagdo de procedimentos de enfermagem,
monitoramento dos sinais vitais e assisténcia nas atividades diarias, conforme
necessario. Além disso, também podemos colaborar com a equipe de saude na
implementagédo de planos de cuidados individualizados, apoiar os pacientes e suas

familias emocionalmente e educa-los sobre a doencga e os cuidados necessarios.

Por ser uma revisdo de uma doencga rara, acredita-se que este estudo tera um
papel importante na geracao de informagdes sobre a enfermidade, o que contribuira
para um maior conhecimento sobre a manifestagao clinica, reduzindo o tempo de

diagnostico e inicio do tratamento.
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