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A SINDROME DO CROMOSSOMO X FRAGIL

. Liste as principais causas genéticas de deficiéncia mental.

. Por que a heranca ligada ao X tem recebido atencdo como causa de deficiéncia
mental?

. Por que a sindrome do cromossomo X fragil tem essa denominagéo?

. Quais as diferencas entre o gene FMR1 de pessoas normais da populagéo geral, de
afetados pela sindrome do cromossomo X fragil e de seus parentes clinicamente
normais que séo portadores do gene alterado?

. Qual o efeito das mutacdes e pré-mutacées do gene FMR1T na transcricdo e na
traducdo do gene?

. Na Figura abaixo esta representado o risco de prole com deficiéncia mental para
homens e mulheres portadores clinicamente normais e para mulheres portadoras
que tém deficiéncia mental. Na prole desses portadores s6 estdo representados os
individuos que herdaram o gene alterado, ou seja, 50% do total da prole.

A. Risco empirico de criangas com deficiéncia mental na prole de homens e
mulheres portadores, clinicamente normais.

B. Risco empirico de criangas com deficiéncia mental na prole de mulheres
portadoras com deficiéncia mental.
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80% 20% 35% 65%

B

100% 55%  45%

Explique a razio de os riscos diferirem nas proles dos portadores representados em
AeB.
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7. O risco de afetados pella sindrome do X fragil aumenta na prole das mulheres

portadoras clinicamente normais com o passar das geragdes. Qual a causa desse
aumento de risco?
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8. 0 q'ue se sabe sobre a funcao da FMRP?

9. Que quadros clinicos os portadores de pré-mutagées do gene FMR7T podem
apresentar?

10.Um menino tem retardo mental cuja causa nédo foi determinada. Vocé considera

indicado que ele se submeta a teste para investigar se ele tem a sindrome do
cromossomo X fragil? Por que?



