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RESUMO

Introducdo: A adrenoleucodistrofia ¢ uma doenga genética rara ligada ao cromossomo X que afeta quase
exclusivamente pessoas do sexo masculino, com incidéncia de 1:15.000 a 25.000 em todo mundo. Os
sintomas sdo variados e inespecificos, o que dificulta a identifica¢do da patologia. O diagndstico ¢ realizado
através da avaliacdo dos niveis séricos de acidos graxos de cadeia muito longa, alteracdes de imagem do
sistema nervoso central e testes genéticos. Embora nao haja uma cura, o diagnostico precoce e o transplante
de células-tronco hematopoiéticas podem ser grandes aliados e proporcionar uma vida relativamente
normal. Metodologia: Estudo de revisdo integrativa, com abordagem qualitativa e analise categorial,
fundamentado em pesquisas relacionadas a adrenoleucodistrofia, politicas publicas, epidemiologia,
diagnostico precoce, tratamentos e triagem neonatal em contextos nacionais e internacionais. Resultados:
Foram selecionados 10 artigos que atenderam os requisitos finais dos critérios de inclusdo. Os artigos
analisados evidenciaram desigualdades globais significativas na epidemiologia, variabilidade clinica e
manejo clinico. Conclusdes: A comparagao global entre paises evidenciou como a presenca de programas
de triagem neonatal estruturado influencia diretamente o diagnostico precoce dos pacientes. Paises como
Estados Unidos, Japdo e Holanda apresentam programas estruturados de rastreamento neonatal, com maior
eficacia diagnostica e melhores desfechos clinicos. Em contraste, outros paises que nao possuem politicas
consolidadas de rastreamento acabam contribuindo para um diagnostico tardio, o que dificulta o0 manejo
clinico e o acesso a tratamentos adequados. A detec¢ao precoce, aliada as praticas biomédicas e a genética
clinica, ¢ fundamental para a redug¢do dos impactos clinicos e das complicagdes associadas a doenga.
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ABSTRACT

Introduction: Adrenoleukodystrophy is a rare genetic disease linked to the X chromosome that affects
almost exclusively males, with an incidence of 1:15,000 to 25,000 worldwide. The symptoms are diverse
and nonspecific, which makes the identification of the condition challenging. Diagnosis is performed
through the evaluation of serum levels of very-long-chain fatty acids, neuroimaging abnormalities of the
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central nervous system, and genetic testing. Although there is no cure, early diagnosis and hematopoietic
stem cell transplantation can be valuable tools in providing patients with a relatively normal quality of
life.Methodology:This study is an integrative review with a qualitative approach and categorical analysis,
based on research related to adrenoleukodystrophy, public policies, epidemiology, early diagnosis,
treatments, and newborn screening in national and international contexts.Results:A total of 10 articles that
met the final inclusion criteria were selected. The analyzed studies showed significant global disparities in
epidemiology, clinical variability, and clinical management.Conclusions:The global comparison between
countries demonstrated how the presence of structured newborn screening programs directly influences
early diagnosis. Countries such as the United States, Japan, and the Netherlands have established newborn
screening programs with greater diagnostic effectiveness and better clinical outcomes. In contrast, countries
lacking consolidated screening policies contribute to delayed diagnosis, which hinders clinical management
and access to appropriate treatments. Early detection, combined with biomedical practices and clinical
genetics, is essential to reduce clinical impacts and complications associated with the disease.

Keywords: Adrenoleukodystrophy; Epidemiology; Diagnosis; Newborn screening.
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1 INTRODUCAO

A adrenoleucodistrofia (ALD) ligada ao X, ¢ uma doenca hereditaria rara, causada por mutagdes no
gene ABCDI, localizado no cromossomo X. Esse gene codifica uma proteina transportadora envolvida no
transporte de acidos graxos de cadeia muito longa (AGCML) para o interior dos peroxissomos, onde sao
degradados. Quando esse transporte ¢ comprometido, os AGCML se acumulam nos tecidos, principalmente
no sistema nervoso central, nas glandulas adrenais e nos testiculos (Oliva etal., 2023; Zuo; Chen, 2024).

Existem formas clinicas que a adrenoleucodistrofia ¢ apresentada: adrenomieloneuropatia (AMN)),
doenca de Addison ou também chamada de insuficiéncia adrenal primaria, adrenoleucodistrofia cerebral e
assintomaticos. Embora todas elas sejam ligadas ao mesmo cromossomo, cada uma delas tem suas
particularidades que variam desde a progressdo da doenga, gravidade, idade de inicio e manifestacdes
clinicas (Alsaleem M, 2024; National Library of Medicine (NLM), 2022).

De acordo com (Furlan et al., 2019b), a adrenoleucodistrofia atinge cerca de 1:15.000 a 25.000 em
todo mundo, atingindo predominantemente ao sexo masculino. Na Franca, a incidéncia ¢ de 4 casos anuais,
diagnosticados em torno dos 7 anos de idade (Sevin et al., 2023). J4 nos Estados Unidos, estima-se que 1 a
cada 17.000 em individuos homens sejam portadores da doenca (Matteson et al., 2021).

A doenca ¢ conhecida desde o século XIX, mas apresenta grandes desafios devido sua alta
complexidade e variabilidade fenotipica. As abordagens terapéuticas da adrenoleucodistrofia sdo
influenciadas por acesso a tratamentos de exames genéticos, recursos financeiros e infraestruturas da satide
disponibilizadas em cada pais (Engelen et al., 2012).

O diagnoéstico da adrenoleucodistrofia normalmente ¢ estabelecido por meio de suspeita clinica,
ocasionada pelo aparecimento de manifestagdes neurologicas. Os exames bioquimicos servem como
complemento, evidenciando os niveis elevados de AGCML; no entanto, seu diagnostico sé ¢ confirmado
definitivamente por meio de andlise genética, que identifica as muta¢des do gene ABCD1, sendo uma etapa
importante para a confirmag¢do diagndstica e aconselhamento familiar (Alsaleem M, 2024).

Este trabalho tem como objetivo abordar, de forma abrangente e comparativa, a epidemiologia e o
manejo clinico da adrenoleucodistrofia em diferentes contextos internacionais, buscando compreender e
visualizar as diferencas nas politicas publicas e os seus programas de triagem neonatal, e como influenciam

o diagndstico e o manejo da adrenoleucodistrofia entre paises.

2 METODOLOGIA
Este estudo trata-se de uma revisdo integrativa da literatura. O levantamento bibliografico ocorreu
entre fevereiro a maio de 2025. A coleta de dados foi realizada nas bases de dados como: PubMed (National

Library of Medicine) e Google Académico, sem restri¢do de idiomas.
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Foram selecionados artigos publicados entre 2019 e 2025, utilizando-se os seguintes descritores a
partir da busca nos Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS): “Adrenoleukodystrophy”, “Epidemiology”,
“Diagnosis”, “Neonatal Screening”, que foram combinados com os conectores booleanos AND/OR/NOT.
Foram realizadas as seguintes buscas estruturadas: “Adrenoleukodystrophy [title] AND Epidemiology, AND
Diagnosis”, “Adrenoleukodystrophy [title] AND Neonatal Screening”.

A presente revisao apresenta uma abordagem qualitativa, conduzida por meio de andlise categorial.
Os critérios de inclusdo adotados foram artigos que discorressem sobre o tema proposto, publicados em
periddicos nacionais € internacionais, que abordassem estudos relacionados diretamente a
adrenoleucodistrofia, politicas publicas, epidemiologia e triagem neonatal, considerando aspectos técnicos

e clinicos. Como critérios de exclusdo, foram considerados estudos sem acesso livre, duplicados e com fuga

do tema.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Atraves da busca estruturada realizada nos bancos de dados, utilizando duas estratégias principais
— “Adrenoleukodystrophy [title] AND Epidemiology AND Diagnosis” e “Adrenoleukodystrophy [title]
AND Neonatal Screening” — foram inicialmente identificados 4.223 artigos. Ap0ds a leitura de titulos e
resumos, bem como a aplicagao dos critérios de inclusdo e exclusao previamente estabelecidos, foram
selecionados 10 artigos que compuseram o corpus final de analise.

Entre os artigos selecionados para revisao, foram analisados e comparados os diferentes aspectos
epidemioldgicos, métodos de rastreamento neonatal e estratégias de manejo clinicos em contexto
internacional. Detalhes dos artigos avaliados estdo disponiveis (Informagdes quanto ao titulo, autores, ano
de publicagdo, pais, manejo clinico e se possuem programas de rastreamento neonatal, conclusodes e

implicagdes para politicas publicas na Tabela 1.
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Tabela 1 — Artigos selecionados nas bases de dados

TITULO AUTORES E
ANO
X-linked (Furlan et al.,

adrenoleukodystrophy
in Brazil: A case series

2019a)

Adrenoleukodystrophy = (Barendsen et
Newborn Screening in al., 2020)
the Netherlands (SCAN

Study): The X-Factor

Adrenoleukodystrophy
Newborn Screening in
California Since 2016:
Programmatic
Outcomes and Follow-
Up

(Matteson et
al.,2021)

Advanced Diagnostic
System and
Introduction of
Newborn Screening of
Adrenoleukodystrophy
and Peroxisomal
Disorders in Japan

(Shimozawa et
al.,2021)

High incidence of null
variants identified from
newborn screening of
X-linked
adrenoleukodystrophy
in Taiwan

(Chen et al.,
2022)

International
Recommendations for
the Diagnosis and
Management of
Patients With
Adrenoleukodystrophy

(Engelen et
al., 2022)

MANEJO CLINICO
E TRATAMENTOS

Acompanhamento
clinico multidisciplinar,
transplante de células-
tronco e
monitoramento

Transplante de células-
tronco, reposicao
hormonal, intervengao
dietética e
acompanhamento
clinico multidisciplinar.

Transplante de células-
tronco, monitoramento
e acompanhamento
clinico multidisciplinar.

Transplante de células-
tronco, reposicao
hormonal, intervengao
dietética e
acompanhamento
clinico multidisciplinar,

Transplante de células-
tronco, reposi¢ao
hormonal, intervengao
dietética, uso do oleo
de Lorenzo e
acompanhamento
multidisciplinar.
Transplante de células-
tronco, terapia génica
precoce para doenca
cerebral infantil,
reposi¢do hormonal
para insuficiéncia
adrenal, fisioterapia
para
adrenomieloneuropatia,

TRIAGEM
NEONATAL
PRESENTE?
Ausente

Possuem estudo-
piloto de triagem
regional apenas
para meninos
chamado de
“Boys Only”

Presente

Possuem projetos-
pilotos regionais

Possuem projetos-
pilotos regionais

Implementado em
Estados Unidos e
Paises Baixos;
outros apenas
possuem

programas-pilotos

ou ainda nao
realizam

CONCLUSAO

O estudo evidencia
diagnéstico tardio e
dificuldades praticas para
oferecer a intervengao
eficaz, destacando que a
Unica intervencao eficaz é
o transplante de células-
tronco. Reforga a
necessidade de politicas
publicas para
implementagdo de triagem
neonatal e
acompanhamento clinico
precoce.

A triagem neonatal
“boys-only” ¢ eficaz e
permite diagndstico
precoce, reforcando a
necessidade de expansdo
nacional, estabelecimento
de acompanhamento
clinico e inclusdo nos
programas de saude
publica
O rastreamento se mostrou
eficaz, permitindo o
diagnéstico precoce; serviu
como modelo para
expansio e inclusdo em
programas nacionais de
triagem nos EUA.

O programa de triagem
neonatal ainda ndo ¢é
nacional; recomenda a
implementagdo de
programas piloto e reforca
a necessidade de politicas
publicas para melhores
progndsticos.

O diagnostico precoce e a
identificagdo das variantes
genéticas nulas, mostram a
necessidade de politicas
publicas para expandir o
programa de cobertura
nacional.
Diagnostico precoce e
triagem neonatal permitem
tratamento oportuno e
melhor prognostico;
politicas publicas devem
incluir rastreamento,
protocolos padronizados e
acesso a terapias
avangadas
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Sex-specific newborn
screening for X-linked
adrenoleukodystrophy

Childhood cerebral
adrenoleukodystrophy
(CCALD) in France:
epidemiology, natural
history, and burden of
disease - A population-
based study

A pilot study of
newborn screening for
X-linked
adrenoleukodystrophy
based on liquid
chromatography-
tandem mass
spectrometry method
for detection of C26:0-
lysophosphatidylcholin
e in dried blood spots:
Results from 43,653
newborns in a southern
Chinese population

3.1 DIFERENCAS POLITICAS DA TRIAGEM NEONATAL ENTRE PAISES

(Albersen et
al., 2023)

(Sevin et al.,
2023)

(Tang et al.,
2024b)

intervencdo dietética e
monitoramento.
Transplante de células-
tronco e reposi¢ao de
corticosteroides.

Transplante de células-
tronco.

Transplante de células-

tronco, monitoramento

e exames bioquimicos
para tratamento.

Presente apenas
para recém-
nascidos

Possuem projetos-
pilotos regionais

Possuem projetos-
pilotos regionais

A triagem neonatal “boys
only” provou ser viavel e
eficaz, permitindo a
identificagdo precoce de
meninos com X-ALD sem
revelar condi¢des ndo
trataveis; isso reforga a
necessidade de
implementacao nacional da
triagem, desenvolvimento
de protocolos de
acompanhamento ¢
integragdo a politica
publica de saude.

O estudo mostra
progressdo rapida da
doenga e alta mortalidade
quando ndo tratada
precocemente, destacando
o transplante de células-
tronco como a Unica
medida eficaz. Reforga a
importancia da
implantagdo da triagem
neonatal para possibilitar o
inicio do tratamento antes
do aparecimento dos
sintomas.

A viabilidade do
rastreamento neonatal no
sul da China reforca a
necessidade de politicas
publicas que garantam
expansio para programas
nacionais, financiamento
estatal, capacitagdo
laboratorial e protocolos de
acompanhamento clinico
para casos detectados.

As politicas de triagem neonatal sdo um fator determinante para a deteccdo precoce da

adrenoleucodistrofia, e os estudos analisados evidenciam grandes discrepancias entre os paises na

implementagdo da triagem neonatal. Nos Estados Unidos, por exemplo, a triagem neonatal inclui meninos

e meninas, permitindo a identificacdo de portadores precocemente e acompanhamento imediato. Por outro

lado, na Holanda, segue uma abordagem diferente: seu rastreamento ¢ voltado exclusivamente aos meninos,

possibilitando a inclusdo mais rapida da adrenoleucodistrofia nos programas de triagem neonatal em todo

o mundo. Em paises como esses, observou-se um avango significativo no diagnostico precoce, identificando

Aurum Revista Multidisciplinar, Curitiba, v. 1, n. 9, p.595-606, 2025




recém-nascidos assintomaticos e conduzindo-os ao acompanhamento especializado (Barendsen et al., 2020;
Matteson et al., 2021).

Em Taiwan, a triagem neonatal inclui apenas recém-nascidos. Cada pais possui algoritmos distintos,
e o estudo compara essa abordagem com os programas dos Estados Unidos, especificamente da California
e Nova York. Os trés programas utilizaram a mesma técnica de segunda triagem LC-MS/MS para niveis
anormais de C26:0-LPC detectados por FIA-MS/MS. Apos a andlise de resultados, os programas de Taiwan
e Nova York apresentaram semelhanca nos valores preditivos positivos, com predominancia de mulheres
entre os casos encaminhados e confirmados (Chen et al., 2022).

Ja na Europa, os Paises Baixos possuem programas de triagem neonatal utilizando a abordagem
Delphi (técnica estruturada em consenso de especialistas), com intengdo de desenvolver melhores
recomendacdes para diagnostico, vigilancia clinica e tratamento de pacientes com adrenoleucodistrofia. O
método ¢ baseado em cromatografia liquida acoplada a espectrometria de massas, alcancando alta
sensibilidade diagnodstica e integracdo com os servigos clinicos. Seu protocolo de rastreio inclui recém-
nascidos do sexo masculino, meninos ¢ homens mesmo com a auséncia de sintomas neuroldgicos e
cognitivos, e ndo recomendam o rastreio de rotina em meninas e mulheres pois nao ha beneficio direto para
a saude delas (Engelen et al., 2022; Albersen et al., 2023).

Desde 2021, a Italia possui um programa-piloto de triagem neonatal para adrenoleucodistrofia. O
rastreamento ¢ realizado independentemente do sexo, e a experiéncia demonstrou que a triagem viabiliza
diagnosticos rapidos e possibilita intervengdes mais precisas, antes mesmo do aparecimento das formas
cerebrais (Bonaventura et al., 2025). Diferentemente dos demais paises europeus, na Franga ainda ndo
possui um programa de triagem neonatal, e seu estudo demonstra que a auséncia da triagem resulta em
diagnosticos tardios (Sevin et al., 2023).

Em contraste, no Brasil, ainda ndo ha programas de triagem neonatal; entretanto, o SUS reconhece
a adrenoleucodistrofia no rol das doengas mais raras do mundo, favorecendo a discussdo sobre futuras
implementagdes das politicas publicas de satide, embora ainda ndo tenha implementado um programa
especifico para tal. Uma implementacdo de um programa evitaria o sofrimento das familias em busca de
tratamento e melhoraria o manejo clinico, garantindo que o diagndstico seja feito no tempo ideal para
promover uma vida melhor para os pacientes (Furlan et al., 2019a).

Como descrito no Tang et al., 2024, na China, o método utilizado ¢ o C26:0-lisofosfatidilcolina
(C26:0-LPC) em amostras de sangue seco e analisado por LC-MS/MS. O método apresentou resultados
significativos em pacientes do sexo masculino e mulheres heterozigotas. O método LC-MS/MS ¢ capaz de
identificar meninos afetados, portadoras heterozigotas e outras doengas peroxissomais, evidenciando sua

alta eficacia para triagem neonatal.
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No Japao, o sistema de rastreio diagnostico € realizado ainda na fase pré-sintomatica na infancia. A
triagem utiliza a medicdo de testes de niveis de lisofosfatidilcolina C26:0 (C26:0-LPC) e C24:0-LPC em
gotas de sangue secas (DBS). Seu rastreio se baseia-se em trés etapas: dosagem de C26:LPC no sangue
seco dos recém-nascidos, repeticao de teste em caso de alteragdo, posteriormente, realiza-se a confirmagao
diagnostica por meio de andlise genética do gene ABCD1. O diagndstico acontece em poucos dias, sendo
essencial para tratar principalmente a forma cerebral da adrenoleucodistrofia como o transplante de células
tronco hematopoiéticas (TCTH). Todo esse procedimento ¢ realizado em todo o pais, com financiamento
publico (Shimozawa et al., 2021).

Diante disso, observa-se que as diferencas nas politicas publicas implementadas em cada pais
refletem diretamente na satde publica preventiva e no desenvolvimento governamental. As na¢des que
implementam e executam esses programas triagem neonatal demonstram avangos significativos em relacao
aqueles que ndo possuem um, evidenciando que a ado¢do dessas politicas garante um tratamento mais

equitativo e eficaz para sociedade em contexto global.

3.2 BARREIRAS SOCIOECONOMICAS E DE INFRAESTRUTUTRA LABORATORIAL

As desigualdades socioecondmicas e estruturais refletem diretamente no diagndstico € no manejo
clinico empregado em cada pais. A infraestrutura inadequada influencia na implementa¢do da triagem
neonatal em paises de baixa e média renda. Esses paises, como o Brasil, por exemplo, encontram desafios
na incorporagdo de programas nacionais devido a escassez de profissionais especializados e ao alto custo
de exames e tratamentos que requerem medicamentos, intervengdes e periodos de hospitalizagao (Furlan et
al., 2019a).

Em contrapartida, o Japao apresenta um sistema de diagnostico avancado em todo seu territorio e
conta com uma grande infraestrutura laboratorial, equipes especializadas e multidisciplinares, nas quais
fazem partes neurologistas, endocrinologistas, especialistas em transplante de células tronco
hematopoiéticas, psicologos e profissionais de aconselhamento genético. Demonstrando um modelo em
que paises sem limitagdes socioecondmicas € estruturais possibilita melhores condi¢des de diagnodstico
precoce e acompanhamento (Shimozawa et al., 2021).

No cenario da China, apresentam-se grandes avangos em relacdo as dificuldades encontradas. Seu
estudo demonstra resultados promissores e alto rendimento na conducdo da triagem neonatal no pais;
entretanto, ainda enfrentam algumas limitagdes para expansdo de um programa nacional, como a restri¢ao
a centros especificos e a escassez de profissionais capacitados (Tang et al., 2024b). Por outro lado, em
Taiwan ja apresenta uma grande estrutura laboratorial adequada e um sistema de satde uniforme, com um
programa de triagem extensivo com capacidade de confirmag@o genética, disponibilidade de especialistas

e protocolos bem estabelecidos para o acompanhamento dos casos identificados (Chen et al., 2022).
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Ja em paises de alta renda, existem programas de triagem uniformes, com equipamentos de
tecnologias avangadas. Nos Estados Unidos, o teste molecular ¢ oferecido em todo pais de maneira gratuita,
porém apenas para recém-nascidos. Além disso, tem a disposi¢cdo uma ferramenta de coleta de dados de
acompanhamentos de longo prazo, permitindo que os diagnosticados sejam monitorados e tenham dados
atualizados em cada clinica de acompanhamento especializada (Matteson et al., 2021).

E na Holanda, a triagem neonatal ¢ oferecida de maneira gratuita para pais e pacientes recém-
nascidos com direito a acompanhamento pedidtrico. Seu programa de rastreamento foi criado
especificamente para adrenoleucodistrofia e ¢ dividido em cinco regides, cada regido possui um laboratorio
responsavel, garantindo um acompanhamento multidisciplinar eficaz. O programa ¢ realizado ainda no
acompanhamento obstétrico, quando as gestantes e os pais sdo informados sobre a triagem neonatal no
terceiro trimestre. A coleta ¢ realizada através da amostra do calcanhar, sendo feita apenas por uma parteira
ou por uma enfermeira obstétrica, caso a crianca esteja em casa; se a crianca estiver no hospital, a coleta
sera realizada por uma enfermeira. Apos os resultados, o médico responsavel entra em contato com o
pediatra e familia para iniciar o acompanhamento especializado (Barendsen et al., 2020).

Nos paises europeus citados nesta pesquisa, até o momento nio existe um programa de triagem
neonatal estabelecido, apenas programas-pilotos restritos a centros especificos causando efeito diretamente
na saude publica. A falta de informacdes € relacionada aos custos e recursos utilizados, gera grande impacto
socioecondmico, resultando em diagndstico tardio, o aumento das necessidades de hospitalizagdes,
tratamentos curativos e o alto custo para as familias e para o sistema de satude. Isso reforca que o problema
ndo ¢ a falta de recursos, mas a falta de integracdo as tecnologias disponiveis (Sevin et al., 2023;
Bonaventura et al., 2025).

Os estudos analisados entram em consenso quanto ao transplante de células-tronco hematopoiéticas
(TCTH), destacando que, at¢ o momento, esse ¢ o método terapéutico mais eficaz para interromper o
processo de desmielinizagdo cerebral, desde que o procedimento seja realizado antes da progressdo
neurologica, estagio inicial da doenga. Dessa forma, refor¢a-se que as desigualdades socioecondmicas e as
limitagdes de infraestrutura laboratorial dificultam o acesso ao tratamento oportuno, comprometendo o
prognostico e a qualidade de vida dos pacientes (Barendsen et al., 2020; Matteson et al., 2021; Chen et al.,

2022; Engelen et al., 2022; Albersen et al., 2023; Sevin et al., 2023; Bonaventura et al., 2025).

4 CONCLUSAO

A adrenoleucodistrofia representa um grande desafio para a saude publica devido a sua alta
complexidade e variabilidade fenotipica, tornando o diagnostico precoce uma etapa essencial para o
monitoramento e intervengdo terapéutica no tempo adequado. Este tema apresenta uma relevancia

fundamental para atuacdo biomédica, pois integra os campos da genética molecular, bioquimica clinica e
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diagnostico laboratorial. O papel do biomédico ¢ essencial no reconhecimento precoce da doenga por meio
da andlise genética e participagdo conjunta de uma equipe multidisciplinar na aprovagdo dos testes de
triagem neonatal. No campo da genética clinica, ¢ necessario destacar a importancia do aconselhamento
familiar e a confirmagdo diagndstica por meio do gene ABCD1 para aplicagdes de possiveis intervengoes
e um acompanhamento direcionado.

Com a andlise comparativa dos dados, evidenciou-se significativamente que a auséncia de politicas
publicas de triagem neonatal e os desafios socioecondmicos e de infraestrutura refletem diretamente no
diagnostico, manejo clinico e no desenvolvimento governamental de cada pais. Em regides que possuem
programas de triagem estruturados, apresentam melhores desfechos clinicos. Em contraste, paises como o
Brasil, que ndo possuem um programa nacional, reforcam a necessidade de avango nas politicas publicas a
fim de reduzir a mortalidade e, além disso, possibilitar a melhora na qualidade de vida desses pacientes.

Para avancos futuros, espera-se que, no contexto brasileiro, a identificagdo dos problemas estruturais
no sistema publico de satide seja enfrentada e aponte novos caminhos vidveis para a implementacao de
politicas publicas. Além disso, em ambito global, prevé-se o fortalecimento técnico e cientifico da pratica
biomédica, ampliagdo do uso de tecnologias moleculares integradas a base de banco de dados genéticos
acessiveis e o avanco da colaboragdo entre paises, o que pode favorecer o aprimoramento de estratégias de
rastreamento e desenvolvimento de tratamentos mais eficientes.

Dessa forma, o presente trabalho atingiu seu objetivo ao abordar comparativamente a epidemiologia
e o manejo clinico da adrenoleucodistrofia, destacando as diferencas nas politicas de triagem neonatal entre

paises e refor¢ando a importancia da inser¢do da doenca no contexto da satide publica brasileira.
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