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RESUMO

A Sindrome do X-Fragil (SXF) é a forma mais comum de deficiéncia intelectual herdada. Em
99% dos casos, ela é resultado da expansao (superior a 200 repeticdes) dos trinucleotideos CGG
(Citosina-Guanina-Guanina) no primeiro éxon do gene FMR1, localizado no cromossomo X, regiao
Xq27.3. Na populagéo, o numero de repeticdes CGG apresenta-se polimorfico, variando de 5 a mais
de 200 repeticbes. Individuos que apresentam repeticdes CGG entre 55 e 200 séo portadores da pré-
mutacdo, pois no processo de meiose, podem transmitir para a sua prole a mutacdo completa. A
prevaléncia da pré-mutacdo é de um pré-mutado para cada 813 homens e uma pré-mutada para
cada 259 mulheres. Além da chance de transmissdo da SXF para a proxima geracdo, existem
implicacdes clinicas que se manifestam em pré-mutados, como o FXTAS (Sindrome de Tremor e
Ataxia Associado ao X-Fragil) principalmente em homens a partir de 50 anos e a POI (Insuficiéncia
Ovariana Precoce), em mulheres. Mulheres com pré-mutacdo também podem apresentar outras
desordens, como tremor, fibromialgia, depressao e ansiedade. O presente trabalho visa investigar de
forma mais aprofundada as caracteristicas de mulheres portadoras da pré-mutacdo da SXF e delinear
novos fendétipos que caracterizem este grupo, para que estas informacdes possam ser utilizadas
futuramente em testes de triagem na populacdo feminina antes do exame genético. Para reunir tais
informacdes, serdo contatadas as portadoras da pré-mutacdo que realizaram exames no laborat6rio
Neurogene e aplicado a elas um questionario para que as mesmas fornecam informacfes sobre
doencas que apresentam ou apresentaram durante sua vida. Um grupo de mulheres sem casos de X-
fragil na familia (controles) sera utilizado para a comparacao estatistica da frequéncia de doencas.
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