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Caracterizacdo do numero de repetices citosina-guanina-guanina (CGG) da regiad 5

traduzida do gene FMR1 no cromossomo X

Paciente: Lucas Mazzoni
Requisitante: HAOMA by DNA Clinic
Solicitado em: 02/10/2017 Concluido em: 10/10/2017 Ref: 101108/17

METODO
Amplificacdo por PCR da regido usaromer fluorescente e visualizacao dos produtos em sequenciador de DNA.

RESULTADO Alelo 1 (repeticBes CGG) | Alelo 2 (repeticbes CGG)
31 -

Usando a nomenclatura padrao e sequéncia referéncia NM_002024.5, esse genotipo é descrito como c.-
129CGG[31].

INTERPRETACAO
Conforme a tabela que segue, existem 4 classes de alelos, baseadas no nimero de repeticdes CGG. Duas das class

sdo ligadas a doen’ca

Ndmero de Classificacéo| Fenotipo do paciente Estabilidade do alelo
repeticdes CGG do alelo
<45 Normal Normal Expanséo para alelo mutado ndo tem sido
observada.
45-54 Intermediario| Normal Expanséo para alelo mutado em uma geragao
ou zona néo tem sido observada. Instabilidade durante
cinza transmissao é possivel: aconselhamento

genético para avaliar risco de parente ser
portador de pré-mutacdo em casos cad

CGGs e, dependendo do histérico familiar, em
casos com <50 CGGs.

55-200 Pré-mutacdo| Risco de FXPOIlem A pré-mutacéo € instavel durante a
mulheres. Risco de transmisséo. O risco de uma mulher transniitir
FXTAS em homens e FXS a progénie é proporcional ao tamanho|da
mulheres pré-mutacéo.

>200com Mutacéo Homens séo afetados

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

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

Em mulheres, a inativacdo normal de um dos cromossomos X ocorre através de metilacdo. Isso resulta em algumas
mulheres portadoras da mutacdo completa ou da pré-mutacéo livre de metilacdo e, portanto, com um fenétipo mais
leve de FXS. Raramente mutacdes pontuais e pequenas dele¢des dentrd~idRjgmedem interromper a fungéo

do gene e também causar FXS. O fendmeno de mosaicismo em relagdo a pré-mutacédo e a mutagdo completa pode
dificultar o diagnéstico em uma minoria de casos.
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