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Resumen

Descripción del caso: Una madre muestra preocupación por la percepción de inatención de su hijo
aparentemente sano de nueve años, observada también por su maestra. Sufre fracaso escolar por
problemas en la adquisición de la información.

Exploración y pruebas complementarias: Exploración neurológica normal, salvo que le cuesta
mucho seguir instrucciones. Analítica normal. Derivación a salud mental diagnosticado y tratado de
trastorno de déficit de atención e hiperactividad (TDAH), sin mejoría tras seguimiento. Comienza a
asociar a diario episodios de desconexión del medio de segundos de duración. Derivación a
neurología. En el electroencefalograma realizado por Neuropediatría se observaron descargas de
punta en área frontal derecha, compatible con epilepsia frontal. Continuaron el estudio con una
resonancia encefálica que puso de manifiesto marcada hipointensidad de señal de la sustancia
blanca demostrando hallazgos que sugirieron trastorno metabólico o leucodistrofia, razón por la cual
se hizo un estudio metabólico en el que se detectó aumento de ácidos grasos de cadena muy larga
que confirmaría el diagnóstico de Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X.

Juicio clínico: Retraso de aprendizaje.

Diagnóstico diferencial: Trastorno de déficit de atención e hiperactividad. Epilepsia ausencia
infantil.

Comentario final: Este caso muestra la presentación típica de esta enfermedad rara caracterizada
por una manifestación inicial de déficit cognitivo detectado por fracaso escolar y mal diagnosticado
como trastorno de déficit de atención e hiperactividad, que no responde a su tratamiento y se agrava
la clínica de la verdadera afección. Ante el deterioro de adquisiciones previas es imprescindible
realizar exploraciones complementarias y estudios de imagen. La pronta detección es fundamental
para frenar el rápido y devastador progreso de la enfermedad, de ahí el papel crucial que juega la
atención primaria.
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