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Caracterizacao do numero de repeti¢des citosina-guanina-guanina (CGG) da regiao 5'
traduzida do gene FMR1 no cromossomo X

Paciente: Tadeu Bezerra Torres
Requisitante: Haoma by DNA Clinic
Solicitado em: 27/02/2019

METODO
Amplificacdo por PCR da regido usando primer fluorescente e visualizacdo dos produtos em sequenciador de DNA.

Concluido em: 15/03/2019 Ref: 106619

RESULTADO Alelo 1 (repetigdes CGG)
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Usando a nomenclatura padrdo e sequéncia referéncia NM_002024.5, esse gendtipo é descrito como c.-
129CGG[20].

Alelo 2 (repeticfes CGG)

INTERPRETACAO
Conforme a tabela que segue, existem 4 classes de alelos, baseadas no nimero de repeti¢des CGG. Duas das classes
sdo ligadas a doenga®?:

Namero de Classificagdo | Fendtipo do paciente Estabilidade do alelo

repeticdes CGG do alelo

<45 Normal Normal Expansdo para alelo mutado ndo tem sido

Observada.

45-54 Intermediario | Normal Expansdo para alelo mutado em uma geragédo
ou zona ndo tem sido observada. Instabilidade durante
cinza transmisséo é possivel: aconselhamento

genético para avaliar risco de parente ser
portador de pré-mutagdo em casos com >50
CGGs e, dependendo do histérico familiar, em
Casos com <50 CGGs.
55-200 Pré-mutacdo | Risco de FXPOI em A pré-mutacéo é instavel durante a

mulheres. Risco de transmissdo. O risco de uma mulher transmitir

FXTAS em homens e FXS a progénie é proporcional ao tamanho da

mulheres pré-mutacéo.

>200 com Mutacédo Homens sdo afetados

metilacdo anormal | completa com FXS. 50-60% de

mulheres sdo afetadas
com FXS.

FXPOI = insuficiéncia ovariana primaria associada ao X-fragil; FXS = sindrome de X-fragil; FXTAS = tremor/ataxia associada a sindrome do
X-fréagil.

Em mulheres, a inativagdo normal de um dos cromossomos X ocorre através de metilagdo. 1sso resulta em algumas
mulheres portadoras da mutagdo completa ou da pré-mutagdo livre de metilacéo e, portanto, com um fendtipo mais
leve de FXS. Raramente muta¢Bes pontuais e pequenas dele¢des dentro do gene FMR1 podem interromper a fungéo
do gene e também causar FXS. O fendmeno de mosaicismo em relacdo a pré-mutagdo e a mutacdo completa pode
dificultar o diagndstico em uma minoria de casos.

Médico Responsavel: Dr. Martin Whittle CRM [SP] 66.459

i i
e
o

Amanda Ribas Gomes
CRBio0 109.410/01-D
Bidloga Responsavel

Suzane de Andrade Barboza
CRBio 109.576/01-D
Conferéncia

1 Monaghan KG et al. (2013) ACMG Standards and Guidelines for fragile X testing: a revision to the disease-specific supplements to the Standards
and Guidelines for Clinical Genetics Laboratories of the American College of Medical Genetics and Genomics. Genet.Med. 15,575-586.

2 Bjancalana V et al. (2015) EMQN best practice guidelines for the molecular genetic testing and reporting of fragile X syndrome and other fragile X-
associated disorders. Eu.J.Hum.Genet. 23, 417-425.




