Sindrome causa distiirbio de aprendizado

E siatlaticas mawtram que 5%
dan crinngrs nnm Eetades Uni-
don cirs dificoldade de sprondi-
zadp, o fquo represenia un gasto
publice em sotde de 3.5 milhbos de
délares. “Transportade parno Brasil,
esne nimaera, corbamente, se parderia
pais exivlen mals criangas brasilei-
ems negaas condigdes™, ntostn o noa-
mtra Jorge Humberto Barbalo
Flhe, médico da Chiniea Newrongenea
do Hospital Infantil Joana de Cus-
mhn, Segundos ele, 113 dos paclentes
wlendidos ne Area peurolégiea tem
déficit do atenglio b #is considera-
dap crisngas problemay. As peasoas
Em poosuem dist irbio do aprendize-
o apraseoiom um Lipo muls comim
da doanga $nn!:tiraql|r & a Simlromea
do X Frigl.

Entimma-ae que 5 4 10% doa indivl-
duns eom relatdo mantal serm causa
conhecide ¢ apregimodaments 137%

populaclio nuliste bm Sindrome
do X Fragil Além de suli=me, 2
Sindrome do Dedicit da Aten
cnmo & populnrmanete conhecids a
dionga, tarnbém tam sido sncontrada
om individuos com outro dingnibatico
cumu: 8 indromede Down, Parallsis
Cerebral e a Sindrome da Klinelalter.
fali naticada geralmentis & partie
dos'? anoa, quandns a crinngecomera s
froqilentar i saenls, & deencs se caras:
torira, principalments, pols bantidin
uo aprendizado mesociedn a cutros

i comd distdrhio ne fals, ca-
racterinticas ficican (faces longes,
orelbas grandes e macreorguidiemo
testicllon grandesl hiperatividads,
agresaividade e retardo mental,

CROMOSSOMA X -Depols daSin-
drome de Down, & Skdrome dud): -Em!cm“cls
Frégil 4 a cansa mais comum
ratardo mental heraditario, com indi- DA Dﬂim;l
codéncia da 1VI000 noa homens n
172000 aas muiheres. Freqdentemen- IMFANCIA
ta homiena com o cramossoms 3 [0 Hiperatvidade

Diagnéstico pode ser
fuite stravis da teste
de DNA que

localiza tambsim

os famiilares
partadores da deenga

Frigil" sho elinieamenta afotados 1] Distirin na fnls

devide gotnieo ceomopsome " X que [ Sinals leves da disiirbio da
alas pogsunm, fAa mulhlz!l.dpol Lua compartamento

vz, podem ser apenas portadoraade [ Compoddamento autiste

defeito, com ou sem sintomans clini-  FASE ESCOLAR
COf, A8 CRITREMM O Een0 PAFE B T Sinals de distirbdo de aprondizaco
prixima geraCio. ] Dificutdade do atengio

1 Hiparathldade
NOME-S;[!IJENM nepecarsctert o preihes grondes
za pela fragilidade ne brago longa do 1 jaecaorquigisme (testiculos
eromosaome X7, porivso s demoemi

grandas)
naplo do nome, & doengn cones prie
blamas intalactunin variando desde Eu'?gnm!“
uma lentidie oe pprendizagem sié = o Ihs £
um retardo mantnl pevers, Pessoss  © roias Rrances

port podarm poesuir 1 MacroerguiciEmas
ap u;.g[:ou!:sn‘:;gffg:mﬁﬂnmuda. L3 Distiriio de comporiamenta
pirsonalidede sspecial, senso de by Cf Crises epiléticas
mar o excelente habilidads imltative, O Agressividade
A varinagho do Quocients Tntaligéncin H;ﬁrv;me: .
& T Isolgnen
[2:1} varia do retardo pevero & nor- e SRR,
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Diagnaéstico dificil até década de 80

",
L& 1940 8 Sindromedo X Fragfieea
de difici] conherimento j& que oy
pacigntes portaderes da enfermi-

dade apresentavamese, muites vezes,

rom caracteristicas muito procina da
normalidade. A partir da décsda de BO,

o disgndsticn da doenga comegatl 4 ger

realizado através dos Laboratérios de

Clitogendtica que, com a ulilizagho do

exame caribtipo lesludo dos eromossc-

mas), detectavam ppenes 80% doa por-
tadorea de alteracSs genética. Com
orecente sdventodatécnicade Biologie

Moleculor ou Teate de DNA para

detecglie de Sindrome do "X Frigil

PLH leparelho de amplificacdo de
E;:‘Im o anhlise direta por Southern-
Blot, & possivel cheger a um resultado

Para bidloga Ingrid
Barbaloe, um bom
acenselhamenlo
gendllco é capat de
orientar ¢ prevenir
doengas na familia.
Uma em cada 4258
mulheres nasce com
alteraclio e,

sendo portadora.
Carrega o gene para a
préxima geracho

positivo dadoence, Abravés do testado
DINA, sho detectados, alétm do pacien-
te, tambéim oa familiores portadores do

gene,

“‘Hnje jh sabemos gue uma em ckda
626 mulheres nases com esaa alteraglio
penéticn e, sendo portedora, carrega o
gene pars Aproxima gersgio.Apesor de
serem mats raras, of homena também
podem ser pogtadores, nume incidfncia
de: urn para cada 5 mil. Nease caso, oa
riscos serfio para oa scus nelos @ bisne-
tos. Ae filhos, spesar de normais,
portarfo o gens afetado para s prixime
geeaglo”, explicn » bisloga Ingrid Tre-
mel Barhato.

Segundo a geneticista, s inatitui-
ciea que trabalham com retardo men-

tul. bem como escolas que possuem
eatudantes com dificuldade de aprendi-
zado (repetigho do mesmo ano letiva)
devenium Lor aoportunidede de aceasar
a egsop formas de diagndaticos & que
tratamentos especificos valia disponi-
weis seja na forma de droges ou socieda-
dea de ejuda midtes,

" U bom aconsolhamento genéticod
copas de oriwntar & ajudar a prevenir
repeticion dessydoengana famfilis, diz
a bidloge Ingrid Barbato, responadvel
pelos trabalhes realizedos ne Clinica
Meursgene, que hi 12 anos ano vem
atuando ne Arew de genbtica médica

TRABALHO DE PONTA - Com
uma equipe multidisciplinar, formeda

por paictlogo, geneticiste, neuropedin-
tre o bitlogos, a Clinica Meurogens, de
Florignépolia, fag parte de um pequena
grupn no Broasil qua oferece A5 Lrés
becnicas mais importantes pars delec-
o da Sindrame do X Fragil: Exames
de caridtipo, PCR e andlise direta do
DN & Altmdeoferecer eases testesgues
proporeionam dingniatice prociso, dis-
pe de trutamento sdeguade, diagnda-
oo préi-natal e meis importante que &
a prevenchio, O proximo pesso da clini-
ca, segundoiniormoy Tngrid Aarbato, &
o estudo do Mal de Alcheimer baoldm
par hiologia molecular.

1 A Neurogene- Laboratéeio o Clind:
ea Madica fics oo Larga S8o Sebagtino,
36 fone W48 223-GRE1

TesTeS PARA
DETECTAR A SINDROME

indicivdo pard Indiidues com retado
mertal descartando gualguer
ansiralia cromossdmicn. Serve coma
uma Wiagen

) PCR

(Rengiio de Cadels em Polimerasa)
Aparelng que serve para dnphficer o
gene alarado da dosnca dando com
precisso o diagndstico da
enfermidade. O apareho & uthizaco
eim especial para poriadoras (na sua
malarla mulheres) & para individuos
com caractensticas da sindrome, mas
e retarde mandial

{7 Andfise direta por DNK - siravés da
thcnlca do Southern-Blat

MNesse caso, e paticular, é
tireciorada pars o5 individuos
sipostamente aletados, ou sela,
Aquelas criancas que apEsentEm
retardo mental a outros sinals da
sindrome

Exames avaliam normalidade do feto

0 ultra-gom shstétrion & o examea mnis
wando pars verificar a idade do bebd
lgntre ssia ¢ 12 serpanas), se ele &
normal do ponto de vista anatdmico (18
f 24 semanes} e so esté crescendo de
meneira adequada e saudével fterceiro
& trimeatre), Quandooexameé feitocntre
I pove ¢ 12 semanas, especialmente por
via tranavaginal, & possivel medir uns
3 oeeon cutdnes ns noce do bebd que,

com o olijelive, eases testen podem ser
divididos em trés categorian principais:
Testes que extind N 05 CEOTHISBOMOS
dobebd (carittipe), testes pare ovelior @
palrutury Asicadns beb® fultra-nam mor-
folbgico fetal) e tegtes que peodizem se
um beht normal continuard ou nio & se
desenvolver noemalmenta [eardiotonn
grafia. perfil binflsico fetal e dopplerve:
Jocimetria).

célula, que val subseqlentemente de
renvolver-se em feto g plucenta. Quan-
domormal, essacéluls terd 46 cromosso-
mas. Heb#s com  anomplias  dos
cromosanmes podem ter um nimerd
mALDE, TG o Teamo & quantidade
correta de cromossomos, mas arranji-
da de maneira incorreta

A pnormalidade mais comum & wina

vz, identificaro nio somente 8 Sin-
droma de Down, mag também osutros
problemas cromossominis,

FATORES - Os riscos de gerar um
brolrt anormal eatio relscionndos & ida-
de materna (acima de 35 anos), anoma-
lia cromassomial em gestaglo anterior.
incormpatibilidnde  sangmilnen  (cosa-

wammba nm e mebmamel hictheia farsilior o



b ) ! . .
quando alterads, pnellenvum risco miaior
para doencas cromosshimices,

wra Esproms

Altan do ultra-zom, existem atual-
mente amp série de testes dispaniveia
durante o periodo pré-natal prra sabm
a8 o bebd & normal ou nio. e acocdo

FLEME]

$u
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Uma possoa com cReclpo Tormal
tém 46 cromossomas em eada cdluia do
sen eorpo, excecho feita ans espermate
zoides e bvulos, que conbdm 23 cromos-
pomes cads um. Quando o bebd &
concebide, um sspermulezdide & um
tvulofundem-se paraformar ume dnicd

p?qqﬂa IIQE"I'.I{F WIN COMDUE S PRLL A,
levande & Sindrome de Dowem. Além
dela, existem oulras acomabios cro-
mossomiais, Alpumas cousando defei-
tos de nutureze menos severa, outras
cuusardoproblemas mais severos que ¢
Sindtome de Down. Os exames, por sus

{Im Cas I:I:Iﬂi:"l'l'll'l-‘l T4 nﬂthbur-*“ iddenti-
ficodos durante s gestegio slo oxposi
clio a droges e erradisgdo, infeccbes
maternas {alfilis, rubéola, toxoplasme
wa), enormalideds fetal ma dovolumedo
liquide amnidtico,

SAUDE 7

Exame ¢é indicado para familiares

methor manaira de avitar o np.q
A recimento da doenga é e preven-
¢80, A bidloge Indrig Barbato
acongalha que todos os casais, antes de
planejar uma gravidez, devern se suhb-
mebter ou ao caridtipo (para excluir
gualquer futura anomalia cromossémis
ca) ou a0 teste por biologia molecular,
na case da Sindrome do X Frigil, para
eonfirnar pu descartar a presenga do
pgene allerado. A indicardo para o exa-
ww deve sar feila se a mulher poRsnir
famniliares prozimes com distirbio de
aprendizado, além de cutras coracteris
ticas da sindrome, inclusive com retar-
do montal. Caso seja uma portadora de
nivel baixo o moderado do gene amor-
mal, ela terk vm risco também mode-
radn para a proxima gocacio. 50, ao
contrérie, for portadors de alte rsce,
terd fque ser onentada através do scon-
selharmento genétice.

"0 tratamento pré-natal estd sendo
amplamenta pesquisado, mas a melhor
forma de prevenir a doengo ainda &
detectands as muilheres portadoras
uma meneira de seleclonar essns pa-
cientes d expandindo 8 investigagdo de
x-fragil para o3 Familiares de uwoa pes-
soa afstada ou com sinais da doenga”,
atests & médica geneticista Verdnica
Mudioz, que faz o aconselhamento gené-
tico na Clinica Neurogene. Seu traba-
Tho, segundo ata, § um esfudo familiar,
“Guande o diagmbstion do z-fragil &
feito, outras possoes da familis, em
aspacial o8 parentes de primeiro grau,
tdm indicaglo de realizar essé exame
tambiémn j4 que se sabe que uma pesson
sem gqualguer manifestacis clinics po-
doterumaalieracio molecular podendo
transmitr a doanga pars seus filhos, £
necesairio explicar aos pais o significs-
do de um exaras alterado para que ales
possam fazer o sew planejamenta fami-
liar”, complete & médica.

“Quandona fasa aecolar, o diagnisti-
¢o & importente pera entender o com-
portamento da crianga”, destaca & bid-
Iogn Ingrid Barhato, defendendo um
tratamento multidiciplinar desde a ad-
ministragio de drogus para controla de
hiperatividade (mais concettraclo na
eacola) ath a integragio eodal como
terapia ocupacondl, da falseda ingus-
gem, flsica, musicoterapia, teeapia pat-
coldgica pars s familia e, principelmen-
t8, um programa aproprisdo de
sducagho especial.

Para exemplificar, ela cita o Projeto
Saude Escolar, administrado pela Pre-
feituraem 1996, onde algumas criangas
dan smralas nihlicas renemeadan ro oo

Casais anfes de
planejar gravidez
devem sc submeter ou
aa carigtipo, para
exclvir anomalia
cromossémica, ou @o
teste de biologia
molecular para
defectar sidrome do X
Fragil

O Qualguer nomem ou mulher ¢om
retardo mentsl sem causa conhacide
que mostre algumas caracteristicas
dor x-fragil

O Qualquer erlanga com
higeratividede ou com felgbes
putistas e com atraso no seu

¢as ao avaneo dacifneis, existern traba-
ihos nos Estados Unidos, de diagnésti-
¢o pri-natal, com altas dossgens de
dicido folico (j& que i pacmnwn

mmescsa o dalloille e Faool

desenvoivimento, problemas de
aprandizagem ou retardo mental

L} Qualguer individua com autismo
ou 3 Sidrome de Asperger

OO Qualguer cranga com problema da

aprendizagem que apresente as

caracteristicas qﬂ Sindrome do
w-frligil

[l Qualguer mulber na idade de ter
filhos ou mals nova gque esti
pensando em engravigar e que tem
oy maks individuos &
mencionados em sua fembia

Dr. Antonio O. Pacheco
Ginecologia - Obslalricia
Fya, Silvana Lermen Silva
Fonoaud Soos

M

Dr. Rogério de Souza
Gineco'ngia - Obstetricia
Dra. Simone R, Protto
Ortodontista



meiro ano vscolur se submeteram ao
testeds deteceio para sindrome. * Além
de ajuder as criangas, o mais importan-
te do programa foi debcobrir as familias
portadores do gone que foraon sconse
lhadas geneticamente®, diz a hidloga.

ENGENHARILA GENETICA - Gra-

BCESULAL] UYLIGENGIE QR upo oD
substincia no organisme) administrs-
dor no ttern matarnn. Oa avangos, na
verdade, nflo param por al, O préxime
passa na cura da doenca eatd sendo
dado pela Engenharis Genética que jh
faz pesquisas pars a corregdo do gens

L
£ Oescritor chileno Suryavan
2 Xolhar chaga & Florinnépo-
lin no préwimo dia 6 de julbe
pars ministrar um curso de
3 Meurografia. Dirigido a em-
presdrios, profissionnis sm
geral & estudantes, o curso
< visa nmpliar o uso do poten-
5, cigl & recureos mentais, In-
:3 formaghes: Fomes (048] 972
2 DEES2R2-0080.
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afetado para wm normal,
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