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Resumo: INTRODUCAO: Sindrome do X Frégil constitui-se uma causa comum de retardo mental. Possui
incidéncia de 1/6000 no sexo feminino. E uma doenca genética dominante por expansio do
trinucleotideo CGG, do Cromossoma X, do gene FMR-1. Em meninas apresenta quadro menos
grave. O fenétipo em adultos é bem determinado, porém em criangas devido a variabilidade
fenotipica é subdiagnosticado. Meninas portadoras do X Frégil sGo comumente subdiagnosticas,
recebendo erroneamente o diagnodstico de transtornos de hiperatividade e déficit de atencdo ou
espectro autista. RELATO DO CASO: menina, 13 anos, filha de casa ndo consanguineo, mae
sem intercorréncias durante gestacdo e parto. Procurou neuropediatra devido comportamento
introspectivo e reprova escolar. Antecedentes familiares: mée relata varios casos de deficiéncia
intelectual familiar, mais graves em homens e histéria de autismo. Avé materna com menopausa
precoce. Antecedentes pessoais. puberdade precoce 6-7 anos e dificuldade de aprendizagem.
Exames complementares: Psicodiagndstico evidencia diminuicdo de QI. Exame fisico: Peso em
P50, Estatura entre P25-50, PC + 1 desvio-padrédo, fronte ampla, implantagcdo ata de cabelos,
orelhas de implantacdo limitrofe e anteriorizadas, rosto alongado, mento proeminente, dedos
afilados, pés cavo. Tanner M4P5. Teste molecular para X fragil por PCR: 29/>200 repeticoes.
Paciente portadora de mutagdo completa no gene FMR1, devido expansdo da regido de repeticdo
CGG. DISCUSSSAO E CONCLUSAOQ: comportamentos introspectivos ou timidez excessiva
associada a déficit cognitivo, mesmo leve, devem ser rigorosamente analisados e associados a
histéria familiar de homens com retardo mental e/ou autismo, mulheres com menopausa precoce
ou histéria de tremor/ataxia para se suspeitar da Sindrome do X Fr&gil. Como o retardo e
comportamento no sexo feminino apresenta-se mais brando, erroneamente é subdiagnosticado ou
confundido com transtorno de déficit de atencdo, com consequente tratamento inadequado. Muito
importante ressaltar que esses quadros cursam com dismorfiais sendo necessério um exame fisico
detalhado e sempre associado ao historico familiar e comportamento.
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