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Apresentacao a edicdo brasileira

Rui Fernando Pilotto?

Fd

E com muita satisfagdo que fago essa breve apresentagdo sobre a
presente obra “Sindrome do X Fragil - pessoas, contextos & percursos”,
relembrando como foi o inicio do vinculo entre a Universidade de Evora
e a nossa Universidade Federal do Parana, através do Professor Vitor

Franco.

Em marco de 2013 o Professor Vitor Franco veio a Curitiba ministrar
um curso de extensao universitaria denominado “Intervengcao Precoce no
Desenvolvimento Infantil”, na area da Psicopatologia do Desenvolvimento,
sendo naquela oportunidade coordenado pelas Professoras Norma
Ferrarini e Miriam Pan. Assim, foi através desse evento que ficou
consolidado o convénio entre o Departamento de Psicologia da UFPR e
a Universidade de Evora, Portugal. Nesse periodo, outros professores
como Maria de Fatima Minetto, Maria Augusta Bolsanello, Lidia Natalia
Dobrianskyj Weber, Liana Steffens, dentre outros, tiveram a grande
oportunidade de conhecé-lo, trabalhar em conjunto e trocar ideias sobre

projetos de pesquisa em nivel de pos—-graduagao.

A proposta inovadora do curso despertou muito interesse, pela
anfase no trabalho com as familias e com a comunidade, e pelo seu
carater interdisciplinar. O cuidado das criangas com perturbagdées do
desenvolvimento ou em situacdo de grave risco € uma das prioridades
dos servicos sociais, educativos e de sauide. Esses cuidados estao
atualmente sob responsabilidade das unidades de atendimento precoce,
em sua grande maioria situadas nas APAES e financiadas pelo convénio

estabelecido entre tais associagoes e o SUS e a Secretaria Estadual de
Educacdo do Estado do Parana.

Como participante do curso, em um dado momento durante o intervalo
para um cafezinho, me dirigi ao Professor Vitor Franco para comentar
sobre uma questdo que ele havia falado sobre a sindrome do X Fragil,

Professor Associado IV do Departamento de Genética da Universidade Federal
do Parana; Mestre (UFPR) e Doutor (UNICAMP) em Genética; Especialista em
Genética Médica pelo Conselho Federal de Medicina e Sociedade Brasileira de
Genética Médica; Coordenador Nacional de Prevencao e Saude da Federacao

Nacional das Apaes — FENAPAEs (voluntario).
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Prefacio

SiNnDROME DO X FRAGIL:
PASSADO, PRESENTE E FUTURO

Donald Bailey

Comemorou-se ha pouco o 502 aniversario da descrigdo, por Martin e
Bell (1963), das caracteristicas marcantes de um transtorno que viria
a ser conhecido como sindrome do X Fragil (SXF). Onze pessoas da
mesma familia, todas do sexo masculino, tinham em comum um conjunto
de sintomas. incluindo deficiéncia intelectual, caracteristicas fisicas
especificas e alteragbes de comportamento. Designado, nessa altura,
como sindrome de Martin-Bell, esse transtorno era obviamente herdado,
mas de uma forma que ndo era, entdo, compreendida, e, por isso,
foi descrito apenas como uma ‘linhagem de deficiéncia mental’. Cerca
de 30 anos depois, os cientistas descobriram que a SXF € causada
por uma “mutacdo” ou alteragdo num unico gene, conhecido do FMR1.
Segmentos de tripletos de DNA, conhecidos como repeticbes CGG,
expandiram-se, dos normais 28 ou 29 para mais de 200, nos individuos
com SXF, desligando a produgdo de uma proteina (FMRP) conhecida
como importante para o normal desenvolvimento do céerebro. Alem disso,
descobriu-se que a SXF e transmitida através de progenitores portadores
que também tém um numero mais elevado de repeticbes CGG, no
intervalo de 55-199. Nesses portadores, a transmissao do gene FMR1 é

instavel, de modo que os filhos de portadores tem habitualmente mais

repeticoes CGG que 0S Seus pais.

Nos ultimos 20 anos, centenas de estudos tém investigado os mecanismos
subjacentes e as vias interrompidas pela SXF (normalmente atraves da
pesquisa com animais) e caracterizaram varios aspectos do fenétipo
clinico associado com as expansdes do gene FMR1. Trés entusiasmantes
areas de investigagdo caracterizam atualmente o interesse pela SXF:
(1) novas possibilidades de tratamento e ensaios clinicos; (2) nova
compreensdo das implicagbes de ser portador; e (3) alternativas para o
rastreamento e identificagao precoces.




