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O “X” da questao: neuroimagem das doencas ligadas ao
cromossomo X

Variante patogénica

o Doengas genéticas com mutagc")es Iigadas ao cromossomo X
Portadora | N30 afetado

masculino

 Acometimento mais frequente e sintomatico no sexo |

* Importante associacao com patologia do sistema nervoso

* Diagnosticados usualmente na infancia e adolescéncia

 Ampla variedade de apresentacoes, com fenotipos e achados
de imagem que auxiliam no direcionamento diagnostico

\ETe) Portadora Nao Afetado
afetada afetado

N3o afetada Afetado

Portadoras Nao afetados
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Masculino, 2 anos, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, inicio de Masculino, declinio cognitivo e dismorfismos faciais
movimentos oculares multidirecionais com 1 ano e 6 meses, progredindo
para ataxia e nistagmo horizontal com 2 anos 6 meses

L, G
Imagens de ressonancia magnética demonstram
aumento dos espacgos perivasculares de Virchow
Robin, caracterizados por multiplas lesdes
periventriculares circunscritas com hipersinal em
T2 (A), hipossinal no FLAIR (B), sem impregnacdo ao
gadolinio (D)

A radiografia de coluna toracolombar demonstra
achatamento dos corpos vertebrais

Imagens de ressonancia magnética demonstram hipersinal em T2 difuso,
bilateral e simétrico da substancia branca dos hemisférios cerebrais,
incluindo as fibras em U subcorticais e cdpsula interna (A e B) bem como
proeminéncia dos sulcos corticais

A sequéncia T1 sagital demonstra afilamento difuso do corpo caloso (seta
em C)
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Masculino, 7 anos, quedas progressivas e declinio motor

Imagens de ressonancia magnética demonstram alteracdo de sinal bilateral e
simétrica acometendo predominantemente a substancia branca
parietoccipital e o esplénio calosal, com hipersinal em T2 e FLAIR (A e B),
impregnacao (C) e restricao a difusao (F) periféricos, além de hipersinal no
LFAIR acometendo as fibras do trato corticospinal na ponte (E) e nas
piramides bulbares (D)

cromossomo X

Masculino , 39 anos, alteracao da marcha e insuficiéncia adrenal

Imagens de ressonancia magnética demonstram hipersinal em FLAIR no esplénio
do corpo caloso e segmentos posteriores das capsulas internas(A e B), sem
impregnacao ao gadolinio (D), com atrofia medular cervicotoracica, que
demonstrada areas de hipersinal em T2 (C e E)



- JP 202 | O “X” da questdo: neuroimagem das doengas ligadas ao
Sl—’( 9 cromossomo X

Masculino , 49 anos, em investigacao de tontura e alteracdo do equilibrio ha 6 . .
AN0S Masculino, 7 anos, em convulsdes e manchas na pele

Em A notam-se manchas hipopigmentadas irregulares no trajeto das linhas de

Imagens de ressonancia magnética demonstram acometimento bilateral e Blaschko. As imagens de ressonancia magnética demonstram sinais de displasia
simétrico da substancia branca periventricular e subcortical dos lobos frontais (A,  cortical nos lobos frontais (setas vermelhas em G), além de alargamento dos
B, C, E) e dos hemisférios cerebelares (F, G e H), bem como dos pedunculos espacos perivasculares de Virchow Robin (setas azuis), sem impregnacao pelo

cerebelares médios (D, E), com restricdo periférica a difusdo (I, J, Ke L) gadolinio (1)
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Em parceria com

RSNA cromossomo X

Masculino, anosmia e hipogonadismo Masculino, declinio cognitivo progressivo, proteinuria, cardiopatia

Imagens de ressonancia magnética demonstram auséncia do bulbo olfatério Imagem de tomografia computadorizada evidencia calcifica¢cdes bilateral e
(setas vermelhas) e sulco olfatdrios sem individualizacdo dos giros reto e simétrica no pulvinar dos tdlamos (setas azuis). Nas imagens de ressonancia
orbital medial (setas azuis) magnética observa-se tortuosidades vasculares (B e F) e alteracao na substancia
As imagens D e E demonstram heterotopia do lobo posterior da hipdfise, que branca dos centros semiovais por areas de gliose (C, D, H)

se localiza junto ao aspectos posterior da haste hipofisaria (seta verde)
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