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Resumo

Este artigo aborda uma sindrome pouco vista na midia, batizada de sindrome do x-fragil, uma
condicdo cromossbmica que traz a visdo de um cromossomo com as bordas afinadas, por este
motivo recebeu o nome dito anteriormente. A sindrome traz dificuldades com o aprendizado,
comprometimento intelectual, graus de retardo mental e alguns pequenos tracos fisicos como orelhas
grandes, olhos cansados e face alongada. Seu tratamento é feito com base no grau do paciente,
podendo utilizar sessdes terapéuticas, o uso de medicamentos e acompanhamento diario. Para o uso
certo do tratamento é preciso fazer o diagnostico com testes moleculares com andlise de DNA para
confirmar possiveis suspeitas, ja que os sintomas sdo proximos a outros casos clinicos.

Palavras- chave: Sindrome. X-fragil .Condigcdo.Gene.
Curso :Técnico em Andlises Clinicas.
Introducéo

A sindrome do x-fragil (SXF) é a mais frequente sindrome genética causadora de deficiéncia
hereditaria mental e uma das formas mais caracteristicas do espectro autista(MOLINA,2010). A
doenca proveniente de uma mutacdo no gene FRM1( fragile x mental retardation 1) , localizado no
cromossomo X , é a que se caracteriza através das 3 repeticBes de nucleotideos: citosina, guanina e
guanina (CCG) (FLEURY,2016). O gene FRML1 é localizado no sitio fragil do cromossomo x ,onde
gualquer alteragdo na regido, faz com que esse gene deixe de codificar, em niveis adequados, a
proteina FMRP( Fragile X Mental Retardation Protein) essencial para o desenvolvimento entre as
células nervosas e a maturagdo das sinapses (BALLONE 20,15).Esse gene tem uma grande
importancia para o funcionamento dos neurénios do paciente, porém quando esse esta alterado, a
proteina ndo é produzida, resultando assim na sindrome proposta (GENOMA,2021).

A transmissao da SXF( sindrome do x fragil), € adquirida por mulheres portadoras da pré -mutagéo
em um dos seus cromossomos X, podendo transmitir o gene FRM1 normal ou alterado(CARVALHO,
2012). O risco inicial da expansdo para a mutacao completa ocorre , geralmente, por transmisséao
materna na ovogénese, durante a mitose pés-zigética (MCCONKIE-ROSELL et al., 2005). Os casos
clinicos afetados pela sindrome sempre serdo herdados, ndo havendo a possibilidade de ocupar o
mesmo cromossomo normal para mutagdo completa , tendo-se obrigatoriamente de passar , em uma
geracdo, por uma mulher portadora da pré-mutagdo (ROUSSEAU, 1994).

A sindrome apresenta sintomas e sinais muito variados e que néo séo obrigatorios, o que dificulta
ainda mais a definicdo do quadro clinico (BUKO, 2010). Todavia, o fenotipo da SXF , apresenta
outras peculiaridades marcantes, tal como, eficiéncia intelectual e comportamental, anormalidades
fisicas ,como por exemplo, rosto comprido, orelhas mais proeminentes, macrocefalia e
macroorquidismo, podendo haver ainda , restricdo social, ansiedade e dificuldade de manter o
contato visual, além de irritabilidade, hiperatividade e movimentos repetitivos(GIOGONZAC, 2011).

O tratamento da Sindrome do X Fragil ira depender da gravidade e estigio que se encontra a
sindrome. E possivel utilizar a terapia para melhorar, aprofundar e tratar as deficiéncias de
aprendizagem. Entretanto , medicamentos podem ser usados para tratar transtornos de humor e
ansiedade como por exemplo, além disso outros métodos sdo recomendados como: relaxante
muscular , antipsicético e vitaminas, normalmente sempre visionados por um geneticista.
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Metodologia

Entre o final de julho para o inicio de agosto de 2023, foi realizado um questionario de forma digital
pelos autores do artigo, onde contém 5 perguntas que avaliam o perfil essencial do entrevistado e seu
conhecimento acerca do tema. Entre as perguntas elaboradas foram escolhidas trés para participar
do artigo, as respectivas séo: 1-"Vocé conhece a sindrome do x-fragil?”’; 2-"Se entrasse em contato
com alguém portador da sindrome, vocé seria capaz de perceber sua condigdo?”; 3-"Vocé acha que
o reconhecimento popular sobre a sindrome é importante?’. O intuito do formulario foi realizado de
um modo que o entrevistado consiga adquirir mais informacBes sobre o assunto abordado. a
pesquisa foi realizada de forma aleatéria e voluntaria, com participantes nao identificados, conforme a
Resolucao 510/2016, que diz: “pesquisa de opinido publica com participantes nao identificados nao
necessitam de apreciacéo ética pelo CEP (Comité de Etica em Pesquisa).

Resultados

A pesquisa foi constituida por 214 participantes, os quais responderam anonimamente o questionario
de perguntas a respeito da tematica. A grande maioria ndo detém de nenhum conhecimento sobre a
condigdo, porém, 98,6% acreditam na importancia de passar o conhecimento sobre a sindrome para
a sociedade devido a 83,3% relatarem que ndo saberiam identificar um portador.

Figura 1- “Vocé conhece a sindrome do x-fragil?”
® Sim, tenho
conhecimento
dessa area
® Sim, mas ndo
tenho
conhecimento
nesta area

‘

Nao,nunca tinha
ouvido falar
sobre essa
doenga

Fonte: As autoras (2023).

Figura 2- “Se entrasse em contato com alguém portador da sindrome, vocé seria capaz de perceber sua
condicéo?”

® Sim
@® Nio

Fonte: As autoras (2023).

Figura 3- “Vocé acha que o reconhecimento popular sobre a sindrome é importante?”
® Sim
® Nao

Fonte: As autoras (2023).
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Discussao

Este artigo ndo possui uma discussdo calorosa, devido ao fato de que todas as informagbes
coletadas estarem em convergéncia de opinido, tendo assim, fatos harmodnicos e diretos sobre o
assunto em pauta. A sindrome do x-fragil deve ser mais reconhecida pela sociedade atual, ja que os
estigmas relacionados as condi¢des mentais vem sendo quebrados. Outro ponto para ser pautado, é
gue, a sindrome precisa ter mais lugar na midia e viséo dos doutores, para que assim, os tratamentos
se tornem mais eficazes e os diagnésticos mais acessiveis para trazer ajuda e apoio aos portadores e
aos familiares, proporcionando uma melhor qualidade de vida para todos.

Conclusao

Conclui-se a partir dos dados coletados e pesquisas feitas que a sindrome do x-frgil deve receber
maior atencao decorrente a sua seriedade e complexidade U(nica e os portadores dessa condi¢éo
genética devem ser vistos pela sociedade e respeitados dentro de seu espectro.
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