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INTRODU i O A-Demorou para falar Correlagao entre sintomas — Grupo com Sindrome do X Fragil
A B - Dificuldades no aprendizado
C - Déficit de atengao A 1 0 121 0.07 0.09 017
D - Deficiéncia Intelectual B 010 012 010
, L. , . . L. E - Hiperatividade (o} 011 011 0.06
A Sindrome do X Fragil (SXF) é a principal causa hereditaria de F - Agressividade D] 012 NN
TN . . . . ~ . G - Evita contato visual s e 2
deficiéncia intelectual e autismo sindrémico, resultante da H - Evita contato fisico i - oz I
expansdo do trinucleotideo CGG no gene FMR1. O quadro 'r;p':fi‘t’i':c‘,‘:f;‘fif;‘atgzg'“”a's' H EY o0 on 62N on
clinico é heterogéneo, com manifestagdes coghnitivas, J-Articulagdes mais flexiveis que o )8 D S
. ;. normal (hiperextensibilidade g
comportamentais e fisicas como DI, tracos do TEA, fala K_Testfcu'fosdetamanhom;m,que “ ‘ =
repetitiva, face alongada e orelhas proeminentes. O o normal , A B C D E F G H I J KL
. L. .. i L - Face alongada, mandibula
diagnodstico definitivo exige teste molecular (PCR ou Southern proeminente e/ou orelhas de abano

Blotting), mas checklists clinicos tém sido utilizados para
triagem em diversos paises.

O BJ ET IVO Checklist de Triagem - Sindrome do X Fragil (Brasil)

Objetivo: Identificar individuos com suspeita clinica para encaminhamento ao
teste molecular do gene FMR1.
Critério: Soma dos pesos 2 0,55 — Suspeito para SXF (sensibilidade: 95%).

* Descrever a frequéncia dos sinais e sintomas mais comuns Identificagso
entre individuos diagnosticados com a Sindrome do X Fragil, Nome/lDi____ -
Sexo: | Masculino " Feminino
de ambos os SEeXos; Data de nascimento: / /
* Desenvolver um checklist pontuado para triagem de casos Sintomas e Pesos
Suspeltos de SXF' Dillculd;des no Peso 'gﬁa ' Peso 1'2).28A . Paclente
aprendizado
Déficit de Atengao 0.17 0.12
Demorou para falar 0.14 0.01
Deficiéncia 0.32 0.20

Intelectual
Movimentos 0.17 0.05
intencionais,

repetitivos e ritmados
Face alongada, 0.29 0.09
mandibula
proeminente e/ou
orelhas de abano
Hiperatividade 0.12 0.04
| Evita contato visual 0.06 0.08
Articulagdes mais 0.19 0.04
flexiveis que o
normal
(hiperextensibilidade)
Testiculos de 0.26
tamanho maior que o
normal
(macr

Evita contato fisico 0.04 0.07

Agressividade 0.01 0.02

Total - -
Calculo

Pontuagdo Total = soma dos pesos dos sintomas presentes
Se Pontuagédo 2 0,55 — Suspeita clinica de Sindrome do X Fragil (indicado teste
molecular FMR1).

Observagdes adicionais

- Histérico familiar de DI, TEA, epilepsia, menopausa precoce ou abortos de
repetigdo reforgam a suspeita.

- Este checklist ndo substitui avaliagdo genética ou neurolégica, mas orienta o
encaminhamento.

Comparando individuos com SXF e controles, observamos
diferencas claras, nove dos 12 sintomas foram
significativamente mais prevalentes no grupo com SXF. As barras
de erro ndo se sobrepdem, confirmando significdncia estatistica
(p <0,05).

A correlagcdo de Pearson revelou relagdes moderadas entre
alguns sintomas. N&o identificamos correlagcbes negativas
relevantes entre os sintomas.

Cada sintoma recebeu um peso especifico no checklist. O ponto
de corte definido foi 0,65, com 95% de sensibilidade em

RESU LTADOS E DISCUSSAO homens (AUC = 0,73) e mulheres (AUC = 0,76). Nos homens,

sintomas com maior peso foram déficit de atengédo, deficiéncia

individuos com Sindrome do X Frégil - Homens & Mulheres intelectual, face alongada, mandibula proeminente e orelhas de
o abano. Nas mulheres, os mais relevantes foram dificuldades de
. —*ﬂé*’ aprendizado e deficiéncia intelectual. Se a pontuagéo
e s __ﬂg ultrapassar 0,55, o individuo deve ser encaminhado para teste
STR——— " — Az genético.
Movimentos intencionais, repetitivos & ritmacos | Sl 1117 3%

. _mm_/i,ﬂ, Este estudo reuniu a maior coorte mundial de individuos com
oercrosows e [ SXF, descrevendo sintomas com prevaléncia superior a 70%. Foi
et e acercso. | . /<% elaborado um checklist de 12 sinais adaptado a populagdo

tcudades no aprandizado G brasileira, util na triagem clinica. A integragdo com histérico
DRG0G0 SOR Ao SOR 6% 0% so% 9% 00 familiar fortalece a indicagdo para testagem molecular e
B — diagnéstico precoce.
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