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Caraterização

Introdução

• Causa hereditária mais frequente das perturbações do desenvolvimento intelectual (PDI);

• Largo espetro fenotípico, podendo associar-se quer a discretas perturbações emocionais

quer a situações graves de PDI;

• Atinge ambos os géneros, sendo mais grave no género masculino;

• Afeta cerca de 1:4000 e 1:6000-8000 .



•Caraterização

Caraterização

Genética

• Mutação no gene FMR1 no Cromossoma X. 

Mutação completa:

Maior número de tripletos.

Diminuição/ausência da proteína FMRP.

Prevalência

1: 4000

1: 6000-8000

Pré-mutação: 

Maior número de tripletos.

Níveis normais da proteína FMRP.

Prevalência

1:800

1:250

(Amiri et al., 2008; Franco, 2013; Loesch et al.,2004).

A gravidade do fenótipo físico e intelectual está relacionada com a magnitude do défice de FMRP
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Caraterização

Genética

Mutação Completa

PDI de grau moderado a grave.

PDI de gravidade mais ligeira do que a
presente nos indivíduos do género
masculino.

Pré – Mutação

Normalmente sem PDI

20% com insuficiência ovárica precoce.

40% ( 8%) - Síndrome de Tremor e Ataxia
associado a X Frágil (após os 50 anos).

(Berry-Kravis et al., 2007; Coffey et al., 2008; Farzin et al., 2006).
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Síndrome X Frágil



Caraterização

Genética

Hereditariedade ligada ao cromossoma X  - TRANSMISSÃO

Transmissão de  SXF por uma MULHER Transmissão de SXF por um HOMEM

PM � M

M � M

e 
50%

PM�PM

M � M 100%
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Caraterização

Diagnóstico

O diagnóstico de SXF deve ser confirmado por um teste de ADN que

inclui as seguintes técnicas:

- Polymerase Chain Reaction (PCR)

- Southern Blot
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Caraterização

Sinais de Alerta para SXF  

Adaptado de: Sherman, S, Pletcher, BA, Driscoll, DA. Fragile X syndrome: diagnostic and carrier testing. Genet Med 2005; 7:584. 

Indivíduos de ambos os géneros com PDI

História familiar

Caraterísticas físicas ou comportamentais
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Caraterização

Fenótipo Físico

• Face longa e estreita;

• Fronte alta;

• Fendas palpebrais estreitas;

• Espaço periorbitário

proeminente;

• Estrabismo;

• Palato alto e arqueado;

• Prognatismo;

• Maloclusão dentária;

• Macrocefalia;

• Pavilhões auriculares grandes 

e destacados.
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Caraterização

Fenótipo Comportamental

Primeiros 3 anos de vida

• Hiperatividade;

• Hipersensibilidade a estímulos 

sensoriais;

• Birras frequentes;

• Ecolália;

• Evitamento do contacto ocular;

• Morder nas mãos/roupa;

• “Flapping” das mãos.
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Caraterização

Fenótipo Comportamental

Figura: Percentagem (%) de traços comportamentais mais frequentes 
(Pallarés, Brun e Gabau, 2001) 

• Ansiedade social e timidez;

• Perturbações do humor;

• Mutismo seletivo;

• Comportamentos hetero e auto –

agressivos.

Comorbilidades

• Perturbação do Espectro do Autismo (15%);

• Perturbação de Hiperatividade com Défice de Atenção ( 80%   e       35% ).
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Caraterização

Fenótipo Cognitivo

PDI de gravidade variável

• Défice ao nível das funções executivas (atenção, reflexão, argumentação, planificação);

• Grandes dificuldades no cálculo;

• Boa memória visual;

• Dificuldades no processamento | discriminação | memória auditiva;

• � Linguagem: atraso moderado a grave. Dificuldades na programação motora verbal, na

linguagem expressiva, dificuldades semântico-pragmáticas e em conceitos abstratos.

Adolescentes e adultos: discurso peculiar – rápido, perseverante e ecolálico;

• Dificuldades na socialização e comunicação.
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Caraterização

Fenótipo Cognitivo

Potencialidades Cognitivas

• Nomeação e vocabulário de palavras;

• Vocabulário compreensivo superior ao vocabulário expressivo;

• Memória visual;

• Boa memória circunstancial e para programas de televisão favoritos, canções e vídeos;

• Correspondência visual e tarefas visuo-percetivas com informação familiar (ex.: puzzles com imagens

conhecidas);

• Funcionamento adaptativo para as competências diárias como a autonomia pessoal, tarefas

domésticas.
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• Motricidade;

• Cognição (Não-Verbal e Verbal);

• Comunicação (Não-Verbal e Verbal);

• Compreensão Linguística;

• Expressão Linguística;

• Funções Executivas;

• Nível de Atividade;

Perfil Funcional da SXF

Áreas afetadas

• Jogo Simbólico;

• Socialização;

• Autonomia;

• Aquisições Académicas (Leitura, Escrita e Matemática);

• Aspetos Emocionais e Comportamentais;

• Comportamento Adaptativo.
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Intervenção

A intervenção na Síndrome X-Frágil apresenta a mesma base do que a

intervenção referida para a Perturbação do Desenvolvimento Intelectual.
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Todavia, existe algumas intervenções específicas da Síndrome X-Frágil.



• Speech and language therapy Apps

• Mobile education store llc

• Edupad

• Futaba

• The barn door four

• Abilipad

• Hamaguchi Apps

• LetterReflex

• Preschool motor skills

• Dexteria Apps

Apps para Ipad
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Dependente de variáveis diversas:

• Orgânicas;

• Desenvolvimentais;

• Ambientais;

• Familiares;

• Sociais e Culturais;

• Económicas;

• Pedagógicas;

• ...

Prognóstico

Quanto mais precoce for a intervenção, mais facilmente se atingirá o máximo das

competências de cada indivíduo.

•Caraterização

•Perfil 
Funcional

•Intervenção

•Prognóstico

•Conclusão

•Referências 
Bibliográficas



• Causa hereditária mais frequente das perturbações do desenvolvimento intelectual (PDI);

• Importante haver um diagnóstico precoce;

• Não são apenas as características comportamentais e desenvolvimentais que dificultam a inclusão

social, mas também a existência de um percurso escolar por vezes pouco ajustado às suas

necessidades.

• É necessário que estas crianças/jovens beneficiem de respostas qualificadas e especializadas, de forma

a acederem a experiências em situação real de vida, que os preparem para melhor se adaptarem às

exigências da sociedade, por meio da introdução, nos currículos, de conteúdos úteis e funcionais, ao

longo do seu percurso escolar.

• Objetivos: A adoção de comportamentos convencionais; promoção do neurodesenvolvimento;

promoção de uma adequada independência pessoal; desempenho de um papel social relevante.

Conclusão
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• The National Fragile X Foundation Education Project, Lesson Planning Guide for Students

with Fragile X Syndrome, A practical aproach for the classroom;

• Braden,Marcia, Curriculum Guide for Individuals with Fragile X Syndrome;

• Braden, Marcia L. Fragile: Handle With Care, Understanding Fragile X Syndrome, 2000;

• Hagerman, Randi Jenssen, MD, and Paul J. Hagerman, MD, PhD, Fragile X Syndrome: 

Diagnosis,Treatment, and Research. Third Ed. Baltimore: The Johns Hopkins University
Press, 2002.

Referências Bibliográficas
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