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Hist 6rico da S indrome do
Fragil (SXF)

lartin & Julia Bell: 1943
/j; nalise Familiar com retardo mental em 6

_rt Lubs :1969

Anomalia Cromossomica —sitio fragil no
! romossomo X em dois irmdos com retardo mental

= Sutherland: 1979

A Doencga foi chamada de Sindrome do X
Fragil (SXF)




S i e
TR U T

i ie Y g
microscopio 14 -3 16 - B 1E-n fr—x 18 - 1

ptico

4'“‘ P <

o 2 £ ¥4 ad -4 ) i
) 1B 20— ¥ 21 - @ b X 5
¥

Xq27.3 3

/.I'
utacdo mais comum:
FRAXA = CGG

= Qutras Mutacdes
FRAXE
FRAXF
FRAXD




do X Fr agil(SXF)

fAfetados: meninos: 1:2000
meninas: 1:4000

. “idéncia Pré-mutados: homens: 1:800
mulheres: 1:280

(aincidéncia varia de acordo: com o pesquisador,
regiao, parametro clinico)

E a mais comum Sindrome genética e hereditaria
associada ao RM

Sindrome do X Fr agil
O que Causa?
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ssano TESTICULO
ressa no CEREBRO

~ Quando nos neurénios:
— Na formacdo e maturagcdo das sinapses .

— Liga-se com mais de 600 outras proteinas no
cérebro

Inapses e Neuronios

L ~

0 que ocorra acao correta de

‘de genes, para que 0s neurdnios e
ses, consigam fazer sua

[
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u.edu/croet/faculty/banker/bankerlo.html

hipocampo
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Sinais Clinicos

ntal (leve,moderado ou severo) ou Distd  rbio de
gem

."':
= Distarbio no Comportamento
= Disturbio Emocional e Motor

= Sinais fisicos evidentes principalmente na puberdade
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Sindrome do X Fragil

Sinais e Sintomas

Fase Escolar

Adolescéncia 14




Sindrome do X Frégil
Classificacao por fases
cia

ADNPM (atraso do desenvolvimento neuropsicomotor )
autismo Like

irritabilidade

estereotipias

epilepsia

macrocefalia

testa proeminente

pés planos,

palato alto

micrognatia
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Sindrome do X Frégil

Classificacao por fases
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Sindrome do X Frégil

Classificacdo por fases

: cit:de aprendizagem

- TDA ou TDAH

Ansiedade

Hiperatividade

Distarbio no comportamento
Disturbio emocional

Agressividade

Estrabismo, miopia
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Imitativo, repetitivo

Sindrome do X Frégil

Classificacao por fases

Terror noturno

Auto-estima baixa

Ma oclusao dentaria
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Sindrome do X Frégil

Classificacao por fases

- Face alongada

Macroorquidia

Agressividade

Timidez

Isolamento social

Orelhas grandes ou em abano

Ansiedade
19

Denrassin

» Puberdade

- Agitacéo
Auto-agressividade

Falta de contato no olhar
Impulsividade

Tics

Instabilidade do humor 20
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indrome do X Fragil
Sinais fisicos

21

isticas Autisticas

22
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_IDADES NA SXF

memoria fotografica

iiidade em identificar logotipos e sinais

~ Geralmente bom vocabulario
— Facilidade para copia

— Habilidade para leitura

— Uso de jargdes e frases de efeito

—  Prestativos
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Meninas

ificuldade na Aprendizagem
(matematica)

Timidez

Ansiedade

Depresséo
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 FAZER O DIAGNOSTICO?

Visualizacdo do gel de agarose
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Biologia Molecular
Técnicas Utilizadas

¥ Reacéo em Cadeia da Polimerase )
SOUTHERN BLOTTING
"+ 96% do diagnostico

« CARIOTIPO

26
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2 Southern Blotting

rimer

Cariotipo — Bandas G

L4
), A
f -
N '\;"5‘"’“ %

28




devera ser testado?

er,crianca com retardo mental sem causa conhecida

e ocorre mais de um caso de deficiénciain  telectual na

lanca com fei¢Oes autisticas, atraso no desenvolv  imento
leuropsicomotor, hiperatividade e problemas na fal a.

Autistas
S. de ASPERGER, S.de RETT

S. de PRADER WILLI

Mulheres que pretendem engravidar com antecedentes
familiares
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erapia Medicamentosa
‘ Sintomatica

‘de Concentracéao
ressao

\pulsividade

= |rritabilidade

= Dificuldades do sono

= Inibicdo da sexualidade

30
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TRATAMENTO SINTOMATICO
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Carbamazepina e
& valproato: (Tegretol e

netilfenidato(ritalina) Depakene)

' Triciclicos
imipramina (tofranil)

Ampaquinas: CX516

= Clonidina (bloqueador Carbonato de Litio:

alfa-adrenérgico): Litium
atensina N

» Risperidona (Risperdal)

Sindrome do X Fragil
tamento Multidisciplinar

Terapia Ocupacional

Fisioterapia

Musicoterapia

32

= Neuropsicologia
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Testes com
AlS MODELO
a prote ina FMRP

undongo Knockout: fmrl (Abtibol,
)93)

» D.melanogaster: dmfrl( Hinds, 1993)

e

33

erspectiva na SXF

IS irmaos afetados para a SXF

ace® (Laboratorio LBE- Séo José- SC)

o tratados com um pool de aminoéacidos

34
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FIFICATIVA

) de um tratamento na SXF.
izar alguns dos muitos sintomas.

auto natural e com possibilidade de baixo
usto para os pacientes com a SXF.

= Estar diante de um sinalizador celular

35

1

cid pool on Fragile X Syndrome
d Neurochemical Preclinical Study

Ti
ato , Tania de Liz, Luismar Porto, Carla |.Tasca

30 days 45 days 60 days

Cértex and hipocampus

Sy —

Uptake glutamate

Western Blotting (FMRP)
Western Blotting (MGIuR1)
Amodnia (60 days)

MTT (60 days)
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Placebo X Face®

0 Cl inico: Duplo -cego
orias ap 0s interven ¢ao

FACE® (n=29)

PLACEBO (n=14)

n (%) n (%) Valores de p
1 (3,5%) 0(0%) 0,055
1 (3,5%) 0(0%) 0,52
12 (41,3%) 0(0%) 0,089
Autismo 6 (20,7%) 0(0%) <0,039
Aprendizado 26 (89,3%) 0(0%) <0,001
Comportamento 24 (83%) 0(0%) <0,001
Emocional 26 (89,7%) 1 (7,4%) <0,001
Motor 2 (6,9%) 0(0%) 0,99 3y

enética da Sindrome
-ragil ...O FUTURO
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Ingrid Tremel Barbato
Bidloga
ingridtbarbato@yahoo.com.br
Laboratério Neurogene
(048) 3223-0229

OBRIGADA!
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ASSOCIACAD CATARINENS

OBRIGADA A TODOS QUE CONTRIBUIRAM
PARA ESTE NOVO MARCO NO ESTADO DE SANTA CATARINA!

DIA CATARINENSE DA SINDROME DO X FRAGIL
22 DE SETEMBRO DE 2009
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