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Introducao

e Causa hereditaria mais frequente das perturbacdes do desenvolvimento intelectual (PDI);

e Largo espetro fenotipico, podendo associar-se quer a discretas perturbacdes emocionais

guer a situacoes graves de PDI;

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

e Afeta cerca de 1:4000 & e 1:6000-8000 .
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Genética

«  Mutacao no gene FMR1 no Cromossoma X.

Mutac¢ao completa:
Maior nimero de tripletos.

Diminui¢ao/auséncia da proteina FMRP.

Prevaléncia

1: 4000

Q 1: 6000-8000

Pré-mutacao:
Maior numero de tripletos.

Niveis normais da proteina FMRP.

Prevaléncia

(7 1:800

Q 1:250

A gravidade do fenotipo fisico e intelectual esta relacionada com a magnitude do défice de FMRP

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

T

Mutac¢ao Completa

& PDI de grau moderado a grave.

Q\PDI de gravidade mais ligeira do qu
resente  nos individuos do
asculino.

a

gérlero

Sindrome X Fragil

Pré — Mutacao

Normalmente sem PDI

Q@ 20% com insuficiéncia ovdrica precoce.

3 40% ( @ 8%) - Sindrome de Tremor e Ataxia
associado a X Fragil (apds os 50 anos).

(Berry-Kravis et al., 2007; Coffey et al., 2008; Farzin et al., 2006).
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-Perfil Hereditariedade ligada ao cromossoma X - TRANSMISSAO
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Diagndstico

O diagnéstico 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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Sinais de Alerta para SXF

Individuos de ambos os géneros com PDI

Carateristicas fisicas ou comportamentais

Historia familiar

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

Face longa e estreita;

«  Fronte alta;

« Fendas palpebrais estreitas;
- Espaco periorbitario
proeminente;

« Estrabismo;

Palato alto e arqueado;
Prognatismo;

Maloclusao dentaria;
Macrocefalia;

Pavilhdes auriculares grandes

e destacados.
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Fenétipo Comportamental

Primeiros 3 anos de vida

Evitamento do contacto ocular;

Hiperatividade;

Hipersensibilidade a estimulos < Morder nas mdos/roupa;

sensoriais;

“Flapping” das maos.

Birras frequentes;

Ecoldlia;
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Problemas de Atenc3o

Agitagcdo das m3os

Fenétipo Comportamental iperactividade

Oprimido pela multiddo
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Timidez

Ansiedade social e timidez; i

Ansiedade Social

Perturbag¢des do humor; Fraca Interaccdo

Teimosia
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Moder as m3os

Mutismo seletivo;

Obsessivo

*Intervencao

Mutismo

Comportamentos hetero e auto — _ _
Contacto visual pobre

*Prognostico l
agressivos. 0% 20% 40% 60% 80% 100%%

Fendétipo Comportamental

Figura: Percentagem (%) de tracos comportamentais mais frequentes

*Conclusao
(Pallarés, Brun e Gabau, 2001)

Comorbilidades

*Referéncias
GILICIIEHCENN . Perturbacdo do Espectro do Autismo (15%);

Perturbacdo de Hiperatividade com Défice de Atencdo (& 80% e @ 35%).
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*Perfil

_ PDI de gravidade variavel
Funcional

* Défice ao nivel das fungOes executivas (atengio, reflexdo, argumentagio, planificagio);
Intervencao * Grandes dificuldades no calculo;

* Boa memdria visual,;

*Progndstico

* Dificuldades no processamento | discriminagdo | memoria auditiva;

. | Linguagem: atraso moderado a grave. Dificuldades na programag¢iao motora verbal, na
*Conclusao
linguagem expressiva, dificuldades semantico-pragmaticas e em conceitos abstratos.

*Referéncias Adolescentes e adultos: discurso peculiar — rapido, perseverante e ecolalico;

Bibliograficas g e S
* Dificuldades na socializagao e comunicacao.
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Fenodtipo Cognitivo

Potencialidades Cognitivas

* Nomeacao e vocabulario de palavras;
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~ * Vocabuldrio compreensivo superior ao vocabulario expressivo;
*Intervencao

* Memdria visual;

*Progndstico

* Boa memdria circunstancial e para programas de televisao favoritos, cancdes e videos;

* Correspondéncia visual e tarefas visuo-percetivas com informacao familiar (ex.: puzzles com imagens

*Conclusao .
conhecidas);

Referéncias * Funcionamento adaptativo para as competéncias didrias como a autonomia pessoal, tarefas

Bibliograficas domésticas.




Perfil Funcional da SXF

Areas afetadas

eCaraterizagao

Motricidade;

*Perfil
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Cognig¢ao (Nao-Verbal e Verbal);

Comunicagao (Nao-Verbal e Verbal);
*Intervengao

Compreensao Linguistica;

*Progndstico

* Expressao Linguistica;

«Conclusio Fungoes Executivas;

Nivel de Atividade;
*Referéncias

Bibliograficas

Jogo Simbdlico;

Socializacao;

Autonomia;

Aquisicoes Académicas (Leitura, Escrita e Matematica);
Aspetos Emocionais e Comportamentais;

Comportamento Adaptativo.
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A intervencao na Sindrome X-Fragil apresenta a mesma base do que a

intervencao referida para a Perturbacao do Desenvolvimento Intelectual.

Todavia, existe algumas intervencoes especificas da Sindrome X-Fragil.
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Speech and language therapy Apps
Mobile education store llc

Edupad

Futaba

The barn door four

Abilipad

Hamaguchi Apps

LetterReflex

Preschool motor skills

Dexteria Apps
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Dependente de variaveis diversas:
eCaraterizagcao

e QOrganicas;
Perfil e Desenvolvimentais;

Funcional e Ambientais;

e Familiares;

*Intervengao

e Sociais e Culturais;
*Prognostico e Econdmicas;

e Pedagoégicas;
*Conclusao

*Referéncias

Bibliograficas Quanto mais precoce for a intervengao, mais facilmente se atingira o maximo das

competéncias de cada individuo.
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Causa hereditaria mais frequente das perturbacdes do desenvolvimento intelectual (PDI);

Importante haver um diagndstico precoce;

N3ao sdao apenas as caracteristicas comportamentais e desenvolvimentais que dificultam a inclusao
social, mas também a existéncia de um percurso escolar por vezes pouco ajustado as suas
necessidades.

E necessario que estas criancas/jovens beneficiem de respostas qualificadas e especializadas, de forma
a acederem a experiéncias em situacao real de vida, que os preparem para melhor se adaptarem as
exigéncias da sociedade, por meio da introducao, nos curriculos, de conteudos uteis e funcionais, ao

longo do seu percurso escolar.

Objetivos: A adocdo de comportamentos convencionais; promocao do neurodesenvolvimento;

promoc¢ao de uma adequada independéncia pessoal; desempenho de um papel social relevante.
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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.



