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Sindrome do X-Fragil - Homens

Descricao

Este exame & Util para o diagndstico de | Amostra | -4 ml de sangue periférico em EDTA ou
Biolégica |- 4 tubos de esfregaco bucal.
uma forma de deficiéncia mental

- M-PCR- Reagédo em Cadeia da
Polimerase Sensivel a Metilagéo - Avalia o
Essa é causa mais comum de padréo de metilagdo do promotor do gene
Método FMR1.

- PCR das repetigdes CGG — Avalia se 0

mendeliana. Afeta cerca de 1 em cada nimero das repeticdes CGG esta na faixa
da normalidade.

conhecida como sindrome do X fragil.

deficiéncia mental de heranga

1.500 individuos do sexo masculino e 1
em 2.500 do sexo feminino. Manifesta-se por retardo mental moderado ou grave em
meninos e leve em meninas, com problemas na aquisigdo da linguagem, hiperatividade e
déficit de atencao. Certos caracteres fisicos podem ser identificados nos meninos
afetados: olhos alongados, orelhas de abano, queixo proeminente e testiculos
anormalmente grandes apés a puberdade.

A sindrome do X-fragil é causada pela expansao da repeticdes CGG presentes no
primeiro exon do gene FMR1 ocasionado a metilagdo do promotor deste gene e
resultando na auséncia da proteina FMRP. O numero de copias CGG na populagao é
polimérfico e varia de 6 a 54. Individuos fenotipicamente normais, que apresentam
repeticoes CGG entre 55-200, sdo chamados de portadores de pré-mutacao e individuos
afetados possuem a mutacdo completa com acima de 200 repeticdes CGG.

Para o diagnéstico de X-fragil, a analise molecular oferece maior precisao e confiabilidade
do que a pesquisa de sitio fragil no cariétipo, sendo, portanto o método recomendado de
diagnéstico.



