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ANALISES CLINICAS

XFR - PESQUISA MOLECULAR DE
CROMOSSOMO X-FRAGIL

Finalidade

Conhecida também como sindrome de Martin-Bell, a sindrome do X Fragil € uma condigdo genética que causa deficiéncia
intelectual, déficits de aprendizado e alteragdes de comportamento, além de diversas caracteristicas fisicas peculiares.
Afeta mais frequentemente os meninos.

Mutacgdes no gene FMR1 causam a sindrome do X Fragil, além da sindrome de tremor/ataxia associados ao X fragil e da
faléncia ovariana precoce. Praticamente todos os casos da sindrome s&do causados por uma mutagao na qual um segmento
de DNA, conhecido como repetigao triplice CGG, expande-se no gene FMR1.

Essa alteragao desliga o gene FMR1, o que o impede de produzir a proteina FMRP. A perda ou a deficiéncia dessa
proteina leva aos sinais e sintomas da sindrome do X Fragil.

A sindrome de tremor/ataxia associados ao X fragil € uma doencga genética que afeta principalmente homens, causando
tremor, ataxia e deméncia. O tremor € um sintoma precoce comum que é seguido por ataxia, parkinsonismo €, com o
tempo, deméncia.

A faléncia ovariana precoce é caracterizada pela perda da fungao ovariana antes dos quarenta anos de idade. O resultado
principal dessa alteragéo ¢ a infertilidade.

Material

Sangue total em EDTA

Preparo

- Jejum nao é necessario.

Ultima atualizagédo: 24 de agosto de 2020, as 15:49:25.



