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RESUMO: A Sindrome do X-fragil (SFX) é uma doenca genética de heranca recessiva ligada ao
cromossomo X, sendo esta a principal causa de deficiéncia intelectual herdada com origem
exclusivamente genética. A SXF € ocasionada por uma mutacdo do gene FMR que leva a um disturbio do
neurodesenvolvimento do paciente. Ocorre uma inativacao do gene FMR1 que deixa de expressar a
proteina FMRP cuja insuficiéncia leva ao retardo mental e as formas representativas da doenca. No
entanto, esta sindrome é subdiagnosticada na populacdo pediatrica, o que impede a intervencdo
precoce e consequente melhora no desenvolvimento. As caracteristicas fenotipicas clinicamente
sugestivas sdo inespecificas e estdo mais presentes na adolescéncia. Caracterizam-se por aversado ao tato,
prega plantar longitudinal, orelhas grandes e/ou proeminentes, face alongada, habito de morder as
maos e deficiéncia intelectual, sendo essa Ultima a principal suspeita para investigar a SXF. Dessa forma,
o objetivo desta pesquisa é diagnosticar criangas menores de 18 anos com deficiéncia intelectual
idiopatica para sindrome do X-fragil por meio da reacdo em cadeira da polimerase de triagem (PCR-T).
Sera realizado um estudo transversal de carater clinico e experimental, em parceria com a Associacdo de
Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) de Maringa, Liga Académica de Genética Médica de Maringa-
LAGeM, e o Laboratério de Biologia Molecular do Centro Universitario Cesumar — UniCesumar. No qual
os pacientes menores de 18 anos com deficiéncia intelectual idiopatica, serdo submetidos a coleta de
material biologico sanguineo, seguido de Reacdo em Cadeia da Polimerase de Triagem (PCR-T). Os
resultados da PCR-T serdo interpretados em gel de eletroforese. As variaveis estudadas serdo analisadas
de forma descritiva com tabelas de contagem e frequéncia. Ao finalizar da pesquisa espera-se fornecer
aos familiares ou responsaveis um diagnostico confirmatorio ou de exclusdo por meio da emissdao de
laudos que possibilitardo ao paciente encontrar melhores medidas terapéuticas e, sobretudo o
direcionamento para estimulacao do potencial intelectual e apoio emocional.
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