O que é Sindrome do X Fragil (SXF)? Aconselhamento genético

O que fazer em caso de duvidas?
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A SXF recebeu essa denominagdo, porque o cromossomo X das ALEM DISSO, O PACIENTE E
pessoas com a doenca apresenta uma falha - um sitio fragil, que SEUS FAMILIARES PODEM g:'g;ﬁ:ri::‘::“;o
é observado na analise dos cromossomos, apds suas células se BUSCAR MAIS INFORM AC()ES e Células-Tronco
multiplicarem em meio de cultivo especial. ®
NO S/TE DO CENTRO DE ’\X ge n 0 m a
0 gene FMRI esta localizado no segmento do cromossomo X ESTUPOS DO GENOMA
em que se observa esse sitio fragil. HUMANO E CELULAS-TRONCO: apoio:
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Como a SXF é causada e herdada?

A causa da SFX é uma alteragdo no gene FMRI, que
impede seu funcionamento. Como o gene FMRI1
esta localizado no cromossomo X, a alteragdo sem-
pre se manifesta nos homens, pois eles tém apenas
um cromossomo X (sdo XY). Ja nas mulheres, a alte-
racdo pode ndo se manifestar devido a presenca de
outro cromossomo X (sdo XX).

— 1 Cada célula possui 46
' cromossomos, cada um

deles formado por uma
molécula de DNA.

0 DNA é uma longa molécula com

2 forma de uma dupla hélice, como uma
escada em espiral. Os degraus da
escada sdo formados por compostos
denominados bases. Sao 4 os tipos
de bases: Adenina (A), Timina (T),
Guanina (G) e Citosina (C).

No DNA estdo codificadas informagdes
para a producéo de proteinas, moléculas
importantes para o funcionamento da
3 célula. Essas informagdes estdo em
trechos do DNA chamados genes.

Nos genes, a ordem das

4 bases A, T, C, G especifica a
informacéo para a producao
de proteinas.

Cada gene possui uma regido reguladora,
que controla seu funcionamento. 0 gene
FMRT normal tem até 54 trincas CGG nessa
regido. Dependendo do ndmero aumentado
dessas trincas, 0 gene alterado pode ser uma
pré-mutacao ou uma mutagao completa.

Gene FMRI

Cromossomo X Ndmero de
repeti¢des CGG

no gene normal

Nimero de
repeticdes CGG na
pré-mutacgao

Ndmero de repeticoes CGC
na mutagao completa

O gene FMRI1 pré-mutado difere do gene normal,
porque o numero de trincas CGG aumenta quan-
do a pessoa transmite esse gene alterado para
suas criancas. As criangas podem herdar o gene
ainda pré-mutado ou com mutagdo completa.

A expansdo de pré-muta¢do para mutacao com-
pleta s6 ocorre quando é a mae quem possui a
pré-mutacao.

Uma mulher que possui mutagdo completa pode
transmiti-la para suas criancas.

Assim, o gene FMRI1 alterado que causa a SXF é
sempre herdado via materna.

Como é o teste genético para
diagnosticar a SXF?

O teste genético para o diagndstico da SXF analisa
o gene FMRI1. Para isso é preciso obter o DNA que
esta nas células da pessoa, o que pode ser feito a
partir de uma amostra de sangue.

O teste identifica a mutacdo completa e a pré-
mutacdo do gene FMRI1. Permite o diagndstico da
SXF e a identificacdo das pessoas da familia que
tém risco de vir a ter criangas com a SXF.

Quando o gene FMRI tem mutagao completa,

6 a proteina importante para o funcionamento
dos neurdnios nao é produzida e a pessoa
tem SXF. Quando o gene FMRT é normal ou
tem pré-mutacao, a proteina é produzida e a
pessoa nao tem SXF.



