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Introducao / Descricao do Caso

A Sindrome de X-fragil (SXF) é a causa mais comum de perturbacdo do desenvolvimento intelectual (PDI) hereditéria e
ocorre devido a expansdo de repeti¢cdes CGG (>200) na regido 5'UTR do gene FMRT (Xq27.3).

Menino de 8 anos, filho de pais ndo consanguineos e saudaveis. Referenciado a consulta de Genética Médica por PDI
ligeira, perturbacdo de hiperatividade e défice de atencdo e suspeita de perturbacdo do espectro do autismo. Ao exame
objetivo, apresentava pavilhdes auriculares proeminentes, epicanto bilateral e anomalias da implantagdo dentéria. Da
histéria familiar destaca-se uma tia materna com pré-mutacdo no gene FMRI, cujo filho tem SXF. A investigacdo
etiolégica realizada previamente (cariétipo, array-CGH e estudo de SXF) foi normal. Porém, perante o alto grau de
suspeicao clinica, foi pedido novo estudo de SXF a crianca e a mée. Esta analise mostrou que a méae tem um alelo normal
(29 CGGs) e outro com pré-mutacdo (95 CGGs) e o paciente, para além do alelo normal (13 CGGs, identificado no
primeiro estudo), apresenta outro alelo de 95 repeticdes, correspondendo a pré-mutacédo. A realizagdo do mesmo estudo
em amostra de esfregaco bucal do doente mostrou também um alelo normal e outro expandido.

Comentarios / Conclusoes

Trata-se provavelmente de um caso raro de mosaicismo somatico, no qual o alelo com pré-mutacédo tera sofrido
contragdo para alelo normal numa fase pds-zigdtica. A presenca de pré-mutacdo tem sido associada a varios fenotipos,
incluindo PEA e PHDA, caracteristicas apresentadas pelo doente. Este caso clinico mostra que situacdes de mosaicismo
envolvendo alelos expandidos podem néo ser detetadas por PCR convencional, pelo que, em presenca de um fendtipo
clinicamente sugestivo, devem ser realizados estudos complementares, nomeadamente TP-PCR.
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