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FICHA-RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA 
  

LEUCODISTROFIAS. Indeterminadas 
 

DESCRIPCIÓN: 

 

Las Leucodistrofia son enfermedades raras, y entre ellas, un 30% de los casos 

no se determinan. Se habla de leucodistrofias de causa indeterminada y no es 

siempre fácil definirlas. El problema principal es el del diagnóstico.  

 

Las imágenes por resonancia magnética para explorar el cerebro permiten 

poner de relieve anomalías de la sustancia blanca. El diagnóstico de 

leucodistrofia de causa indeterminada se llevará a cabo después de haber 

eliminado otras enfermedades que se le asemejan.  

 

No hay que confundirlas con enfermedades distintas de las leucodistrofias:  

 

• Con las anomalías de la sustancia blanca (o leucoencefalopatías) de causa 

no genética, teniendo orígenes circulatorios, infecciosos, tóxicos o 

inflamatorios, 

 

• Con las modificaciones de señal de la sustancia blanca observadas en 

numerosas enfermedades genéticas, en particular metabólicas, sin déficit 

primitivo de la mielina.  

 

 

SÍNTOMAS:  

 

Algunas leucodistrofias tienen marcadores bioquímicos que permiten definirlas 

por un análisis de sangre o de orina, o incluso el líquido céfalo raquídeo. Es 

necesario sistemáticamente buscarlos antes de llevar el diagnóstico de 

leucodistrofia de origen indeterminado, aunque sus manifestaciones varían 

mucho, en particular, según la edad del paciente. 
 

 

CONTACTO PARA AFECTADOS: 

Asociación Española contra la Leucodistrofia   

Centro Cívico El Cerro. Calle Manuel Azaña  s/n  

28822 – Madrid   912.977549 / 91 298 69 69 

 


