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PERFIL DE DISTRIBUICAO DA EXPANSAO CGG DO GENE FMR1 DURANTE O ANO DE 2021 EM UM LABORATORIO
DE GRANDE CAPILARIDADE.
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Introducdo Objetivo
A Sindrome do X-fragil & caracterizada pela expansdo no numero de repeticdbes CGG Avaliar o perfil de distribuicdo da expansdo CGG no gene FMRI em um laboratorio
No gene FMRI proximo a regido promotora do gene, presente no cromossomo X. De de grande porte.

acordo com o numero de repeticdées CGG os individuos podem ser classificados em:
normal (5-44 repeticdes), intermedidrio (45-54), pré-mutado (565-200) e mutado com-
pleto (> 200). Esta expansdo, quando maior que 200 resulta na hipermetilagdo e dimi-
nuicdo ou até mesmo auséncia da expressdo da proteina FMRP.

Metodologia

Foram avaliadas 2168 amostras coletadas e processadas na rotina durante o peri-

A auséncia da expressdo da proteina FMRP no cérebro pode levar a uma superexpres- odo de Janeiro & Dezembro de 2021. As amostras foram extraidas e processadas
sdo de varios mMRNA's que podem levar as caracteristicas da Sindrome do X-fragil em uma PCR com iniciadores marcados com fluoréforos especificos. O produto
Niveis intermedidrios de expressdo dessa proteina, caracterizados pela expansao pre- amplificado foi submetido & eletroforese capilar e analisado de acordo com o pro-
-mutada, resultam em quadros de tremor/ataxia em homens e faléncia prematura de cedimento operacional padronizado pelo laboratério.

ovario em mulheres, além do status de pré-mutacdo em mulheres ser um fator de risco
de expansdo para as futuras proles.

Resultados

Os resultados obtidos estdo descritos nas figuras a seguiir.

0,69 94,95 97,09

91

ACIMA DE 19 AMOS

= NORMAL (%) 81

) 71
= INTERMEDIARIO (%)
61

® PRE-MUTADO (%) 51
MUTADO COMPLETO 41
(%) 31
0,30 1,21
21 ’52 1,94 0,58 ,39 ,
11
1
FEMININO (%) MASCULINO (%)
50% : B 99%
ENORMAL MWINTERMEDIARIO  m PRE-MUTADO W MUTADO COMPLETO O e e rene L e ——
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NORTE(36) [~ Os achados mutado completo deste estudo, diferem da maioria dos estudos de prevalénciag, pois foram baseados em dife-
rentes populacodes, tratando-se de dados compilados a partir de um laboratdrio clinico. Dessa forma, ndo temos informagdes
e clinicas complementares, tal qual o contexto de como a solicitacdo para o teste foi realizada.
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A prevaléncia do mutado completo no estudo de Boy et tal, 2000 (16,3%) foi maior que o encontrado (1,06%). Isso & justificado,
b 0 por se tratar de um estudo caso-controle com uma triacgem realizada por geneticistas. Quanto ao género, tivemos uma maior
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2L | iIncidéncia de mutagdo completa nos pacientes do sexo masculino, equivalente ao estudo de Boy et tal, 2000.
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Sl 0,93 A maior frequéncia encontrada de resultados na faixa de expansdo Normal, pode refletir na maior demanda de testes devido
A portaria Conjunta do Ministério da Saude de 2020 que aprova o protocolo para o Diagndstico Etiologico da Deficiéncia Inte-
san:  saon:  Aooo:  Gace:  ssoon oo RPN lectual, sendo a deficiéncia intelectual um dos quadros presentes na Sindrome do X-fragil.
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Figura 4. Perfil de expansdo FMRI por regidio brasileira.
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