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» Outros
» Osteoporose
» Hipertensédo
» Doencas cardiovasculares, cancer de mama, infertilidade

» Funcéo cognitiva em mulheres

geralmente normal porém, séo
observadas dificuldades no aprendizado

€ no raciocinio matematico .
(Lachiewicz et al., 2006)

» Distlrbios emocionais e comportamentais

depressédo (20Xs mais )
varia¢des de humor
ansiedade

timidez
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Planejamento

» Como identificar a pré mutagéo

e Pré concepgéo.

* Identificagé@o de casais portadores.

¢ Individuos com familiares com retardo
mental ou autismo n&o diagnosticado ou
histérico familiar de SXF.
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Doengas associadas g*Pre

Pré mutados

FOP FXTAS
(Falha Ovariana Precoce) (Fragile X-associated
Tremor an Ataxia
Mulheres pré mutadas Syndrome)
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» ldentificada em 2002.
» Desenvolve - 50 a 80 anos de idade.

» Sintomas

Tremor (primeiro sintoma)

Problemas de coordenagéo e equilibrio (ataxia)
Neuropatias (perda de sensibilidade nos nervos)
Irritabilidade e outras mudancas de personalidade.
Perda de memodria e declinio gradual do intelecto.
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Pré mutado

POF

(Falha Ovariana Precoce)

Mulheres pré mutadas

FXTAS
(Fragile X-associated
} Tremor an Ataxia
Syndrome)

Homens pré mutados
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» Afaléncia ovariana precoce (FOP) antes dos 40 anos de idade.

»  Clinica:
. ciclo menstrual irregular ou ausente
. niveis anormais de hormonios

m 20 a 25% das pacientes com pré mutag&o.
‘das mulheres com FOP isolada e familiar sdo portadoras da
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__ DA segrment
of interest

Coleta de 5mL de Extrag&o do DNA * MgCI2
sangue do .
f * Primers
paciente
* Dntps

* Taq Polimerase
(Expand Long Template)

« Tamp&o da enzima
Neurogene

Laboratério deGenética Humana

« DNA do paciente
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(2 moléculas longas: O normais)
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Segundo ciclo

{4 moléculas longas;
0 normais)

Terceiro cicla
{6 moléeulas longas;
2 nomais)

Produto

Eletroforese em Gel de Agarose

amplificado corado com Brometo de Etideo

Visualizagdo em transiluminador UV
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Figura 2. Visualizagdo dos fragmentos amplificados pela PCR-P em gel de agarose. Alelos normais de pacientes do sexo masculino
estéo localizados na fileiras 1 e 2, prémutado na fileira 3, e zona gray na fileira 7. Alelos normal e pré-mutado de pacientes do sexo
feminino estéo na fileira 4, um alelo normal (resultado inconclusivo) na fileira 5, dois normais na fileira 6, e normal e zona gray na fileira

8. “MPM" se refere a marcador de peso molecular e “pb” a pares de bases e “ZG” a zona gray (Queiroz M,A.
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O que fazer no diagnosti

» Diagnostico pré implantacional

Exame genético feito em 1 ou 2 células embrionarias.

>
> E um exame direcionado.
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»  Screening
(em todas as mulheres normais pré-gestacional)
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»  14th International Workshop on Fragile X ary:l’ y.
X-Linked Mental Retardation .

(15-19 Setembro, 2009 — Bahia, Brasil) '//“ 7y
-
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