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PRESENTACIÓN ATÍPICA DE UN CASO DE 
ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA ALD X

CASO CLÍNICO

• Derivado desde consulta de Gastroenterología por hipertransaminasemia y
elevación de CK (4230 UI/L) descartando patología por su parte.

• EA: clínica de astenia intensa fluctuante, sin mialgias ni otra sintomatología
asociada de 2,5 meses de evolución (marzo 2019).

• AP: Neurodesarrollo normal. Bien vacunado.
• EF: normal: ROT simétricos, no fenómeno miotónico, no pseudohipertrofia

gemelar. Fuerza y tono conservados.
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10 años

2020

Ingreso UCIp por 
deshidratación 
isonatrémica y 
Ac. metabólica

Estudio genético DMB –

Ingreso por vómitos + fiebre + 
Ac. metabólica + hipoglucemia
Ampliación cribado neonatal y 

estudio cardio normal
B-OH-but 85.8 mg/dl

2021

C

Ingreso por vómitos
CK 1235 UI/L, Cetona 1.1 mmol/L, Amonio N
Clínica de tendencia al sueño en relación con 

ingesta de grasas y preferencia por HC
Se amplia estudio metabólico CEDEM 

(descarta t. b-oxidación)

Más activo tras reducción 
de grasas saturadas
Biopsia muscular N

Ingreso por Ac. metabólica hipoNa
Estudio nefro N

Estudio endocrino: Cortisol↓ + 
ACTH↑ (ISP 1ª)

Tto: Hidrocortisona/Fludrocortisona
ECO-abd N

RM craneal: engrosamiento de zona 
medial temporal bilateral

2022

Solicitado estudio de ALD-X
Ac Antineuronales –

Ac. Grasos cadena muy larga 
(AGCML):

•C22:0 N
•C24:0 N
•C26:0 1.4 (<0.5)
•C24/c22 y C26/C22 ↑

Mejoría clínica
CK 180 UI/L
RM control N

Resultado de genética + a X-ALD
Variante en hemicigosis probablemente 
patogénica c.421G>A p.(Ala141Thr) en 

el gen ABCD1

CONCLUSIONES
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Es importante considerar patología
metabólica/endocrinológica en un paciente
con astenia crónica y ↑ CK.

Ante un diagnóstico de enfermedad de
Addison en un varón con autoinmunidad
negativa habrá que descartar ALD-X por las
repercusiones clínicas y posibilidades
terapéuticas.

¡ESCANÉAME!


