Vocé ja ouviu falar em
Sindrome do X-Fragil?

[bentificada, principalmente, a
partir da abservagiio de pais ¢ edy-
cadores Junto @o comporamenio
de criangas no petiodo de desen-
volvimento, o desconhecida Sin-
drome do X-Frigil ¢ comumente
confundida com a Sindrome da Hi-
peratividade (ADHD), o que com-
promele os resultudos de um -
tamento eficar. Conheca mais so-
Bre o assunto com i aborda da
citogenciicista, especialista em
Ingrid

biologia  molecular,
Tremel Barbato,

Sindrome do X-Fragil é:
A condicio hereditiria com
retardo mental (de leve a severo)
miatis comuim dentro das doengas
gencticas esiudadas ¢ esil presen-
te no cromossome X7 Individu-
os por cla afetados apreseniam
desde um QI normal aé um dis-
wirbio severo de desenvolvimen-
tor, & e inclun o autismo. E asso-
cindo a um conjunto de sinfomas
fisicos ¢ comportamentais que
Muias vezes nao sio comuns en-
ire iodos os pacientes. Memnos
POSSIHEN Malor compromeimen-
10 intelectual e fisice: ji para as
MENINAS, Muilds veaes. a sindrome
assa despercebida durante anos,
Apesar das caractenisticas se evi-
denciarem na puberdade. os sinto-
mas fisicos por el apresentados,
sito bastanie heterogéneos ¢ vari-
am de acorde com o idade. Daf
uma das prineipais razdes para a di-
ficuldade de wm dingnostico oli-
nied preciso.

INCIDENCIA

1 em 1.500
meninos sao afetados

1em 2.500

meninas sao afetadas
1em 300
mulheres sao portadoras
deste gene

Caracteristicas comuns para suspeitar

Fisicas: orelhas grandes ou proeminentes, faces longas, testa e queixo proeminen-
tes, testiculos grandes, palato alto, prolapso da valvula mitral ou problemas oculares.

Comportamentais: problemas atencionais (conhecidos como Doenca de Déficit de
Atengao) e Hiperatividade (ADHD) s3o comuns na Sindrome do X-Fragil (90% apresen-
tam). Disturbio do desenvolvimento e de aprendizado, retardo mental, caracteristicas de
autismo-like {morder as maos, maneirismos das maos, pobre contato no olhar), timidez,
ansiedade social, tagarela, repetitivo no falar e dificuldades para as mudancas de habitos.
MNormalmente, as meninas afetadas apresentam timidez e os meninos, hiperatividade. Es-
ses sintomas e sinais fisicos podem aparecer na fase de desenvolvimento (cinco anos).

Genética: historia familiar com retardo mental e distdrbio de aprendizado sao fato-
res fundamentais para se suspeitar da sindrome..,

Testes para fazer o diagnostico
Mo iniclo do més de abril, a Dra. Ingrid apos partici-

Dificuldades para
o diagnostico

adequado par de um grupo de pesquisa da Universidade

: : y da California em Davis, trouxe para o Brasll o

Mg pelin= “teste da proteina (FMRP), para a ampliagio
tras levantam

; A b, J do diagnosticoem SXFdisponivel no labora-
suspeitas em tomno |\ € A, / tério Neurogene. Além deste,
‘,jc' x—frag_ll apenas outros testes sdo eficazes na
AU LTI identificacio sequra da sindrome
seus classicos sinto- como o PCR e Southern Blot. O Caridtipo
mas, coma retardo & muito pouco jd que somente 60% dos
mental e evidéncias fi- meninos com retardo mental € gue sdo de-
?I‘I;:::-ss STL?:EJ\:C'ES tectados. Confira outros detalhes na site
neursgene. fioripa. _—— *
com.br}., Em alguns casos, &

COMUM que a crianca seja tra-

www. neurogene. floripa.corm. br.
tada como hiperativa, o que

impede uma resposta ao trata-
mentao. Diferente do X-fragil, a
hiperatividade ndoc & uma
sindrome de fundo genético.
Normalmente, as condigdes do
ambiente em que a crianga &
criada a levam agc desenvolvis
mento da ADHD,

Tratamento e intervencao

Ate este momento na@o existe a cura para a
Sindrome do X-Fragll, mas intervencdes importantes
através de medicacdes sdo administradas pelo mé-
dico especialista. Ansiedade, timidez social e
agressividade, hiperatividade,distirbio atencional po-
derle ser amenizadas com medicaches corretas.
Somada & intervencdo escolar, este tratamento
minimiza problemas sérics que interferem no relaci-
onamento com familia, escola e outros ambientes.

Projeto

Pensando na identificacdo de criancas de Santa
Catarina afetadas por essa Sindrome, a Dra. Ingrid criou
no ano passadae um projeto com cerca de 150 escolas
da Grande Floriandpolis, Palestras para educadores,
guestiondrios, encaminhamentos para testes e acom-
panhamentos junto a coordenacdo pedagdgica das
escolas sdo componentes da proposta. Muitas vezes,
essas criangas tém enorme dificuldade com a Mate-
madtica e, para que apresentem evolugies em seu qua-
dro, precisam de aulas especiais nesta disciplina. Além
disso, ndc devem estudar em instituigdes diferencia-
das e nem sofrer repeténcia. Agbes que impedem qual-
quer espécie de exclusdo sdo fundamentais para o de-
senvolvimento dessas criangas,






