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SINDROME DO X-FRAGIL: CARACTERISTICAS CLINICAS, DE
NEURODESENVOLVIMENTO E COMUNICACAO: ESTUDO DE CASO CLINICO

RIBEIRO, Eduarda Hanna Porto; RIBEIRO, Camila da Costa; LAMONICA, Dionisia
Aparecida Cusin.

INTRODUCAO: A Sindrome do X-fragil (SXF) € uma doenca genética hereditaria
causada pela mutagédo no gene FMR1 no cromossoma X, responséavel pela deficiéncia
intelectual. Esta sindrome € caracterizada por diversas manifestacées fenotipicas
(comportamentos do espectro autistico, convulsées, estrabismo, hipotonia, flacidez
articular, perimetro ceféalico aumentado, pés planos, face estreita, fronte alta, labios
finos, macrodontia, nariz longo e grande, palato arqueado estreito, prognatismo,
anomalias de pavilhdo auricular, malformac¢des cardiacas principalmente prolapso de
valvula mitral, entre outros) que envolvem a presenca de alteracdes nos dominios
cognitivo (incluindo as fungdes executivas), linguistico, comportamental, motor e
sensorial, associadas muitas vezes ao atraso no Neurodesenvolvimento. Sendo
reconhecida como a causa genética mais comum de deficiéncia intelectual e do
Transtorno do Espectro Autista (TEA). OBJETIVO: apresentar caracteristicas da
sindrome, do neurodesenvolvimento e comunicag¢éo de uma crianga do sexo masculino,
com diagndstico de SXF e presenca de sinais do TEA, aos quatro anos e 11 meses de
idade. METODOLOGIA: Cumpriram-se 0s critérios éticos. Foi realizado anamnese com
0s responsaveis e avaliagdo por meio da aplicacdo dos seguintes instrumentos:
Observacdo do Comportamento Comunicativo (OCC), Teste de Screening de
Desenvolvimento Denver-Il (TSDD-II), Early Language Milestone Scale (ELMS) e
Escala de Avaliagdo de Tracos Autisticos (ATA). RESULTADOS: o levantamento de
caracteristicas confirmou a hip6tese da SXF com sinais de TEA; na OCC verificou-se
atraso nos comportamentos comunicativos e presenca de ecolalia; no TSDD-II verificou-
se atraso nas habilidades motora grossa, motora finaadaptativa, linguagem e pessoal
social; na ELM verificou-se escores aquém do esperado para as funcdes auditiva
receptiva e auditiva expressiva; na ATA verificou-se sinais, tais como maneirismo,
movimentos de flapping, ecolalia, dificuldade para manter contato visual, dificuldade em
explorar o objeto, déficit nas habilidades motor fino e motor grosso e dificuldades na
socializagdo. CONCLUSAO: Corroborando com os achados da literatura, neste caso
verificou-se atraso significativo no desenvolvimento da linguagem, com prejuizo em

todas as éareas, além de alteragbes comportamentais, nas habilidades motoras e




presenca de sinais sugestivos de TEA. Conhecer as caracteristicas fenotipicas SXF é
extremamente importante para profissionais que trabalham com neurodesenvolvimento,
uma vez que possibilitara diagndstico mais preciso, principalmente nos casos que

cursam com sinais positivos para TEA sindrémico.
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