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Qué é a Sindrome X Fraxil?

A SXF é a causa mais frecuente de discapacidade mental hereditaria.
Afecta a 1 de cada 4000 varéns e 1 de cada 6000 mulleres.
A cifra de portadores se eleva a 1 de cada 250 mulleres e 1 de cada 800 homes.

Como se produce?

A causa xenética da SXF é a mutacion ou cambio na secuencia normal do
ADN no xene FMRP1 que da lugar a unha inactivacion do mesmo e, en
consecuencia, a falta de sintese da proteina (FMRP) que sintetiza. Na maioria
das células do organismo, a ausencia desta proteina FMRP non ten
repercusion, xa que hai outros xenes similares que a suplen, en cambio, estes
xenes similares estan silenciados no sistema nervioso central que sera un dos
organos mais afectados pola falla da mesma.

A mutacion mais frecuente consiste no alongamento dunha pequena secuencia formada
por la repeticion das bases nitroxenadas citosina-guanina-guanina, CGG. Esta secuencia
adoita ter, nas persoas normais entre 6 e 55 repeticiéns, cando o numero de repeticions
se situa entre as 50-60 e unhas 200, se segue transcribindo a proteina pero o niumero de
repeticibns adquire gran inestabilidade de maneira que, cada vez que as células se
dividen, o numero de repeticiéns vai aumentando. Este é o caso dos “premutados/as” ou
protadores que, sendo sans por producir proteina, tefien en cambio risco de ter
descendencia coa Sindrome.

Como se herda?

Se herda como un trastorno mendeliano de tipo dominante ligado ao cromosoma X. E
dicir que en mulleres, que tefien dous cromosomas X, basta que un deles dous tefia o
xene mutado para poder presentar manifestacions clinicas e nos varons como sé tefien
un cromosoma, X cando este contefa o xene mutado poderan manifestar a sindrome.

En individuos con premutacién o funcionamento do xene FMR1 non chega a estar tan
afectado como para que aparezan sintomas do SXF, os portadores son asintomaticos. A
premutacion adoita cambiar de tamano ao pasar dunha xeracién a outra transmitindose
de forma inestable e con diferentes consecuencias si o receptor € home ou muller.

O varon transmite o seu unico cromosoma X a todas as suas fillas, mentres que aos
varons lles transmite o cromosoma Y. Por esto todas as fillas dun varén premutado seran
portadoras. O tamafno da premutacién non sera igual & do pai, podendo aumentar ou
diminuir o seu tamaro.
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Pola contra, unha muller postue dous cromosomas X, e transmite un ou outro con igual
probabilidade. Por esto, as mulleres con premutacion poden transmitir a expansiéon ou
non, cun risco do 50% para os seus fillos e fillas. Outra diferencia é, que no caso das
mulleres, a premutacion tende a aumentar de tamafno dunha xeracion a outra, esta sera
de maior tamafno na seguinte xeracion, onde pode alcanzar o principio dunha mutacion
completa.

Manifestacions clinicas mas frecuentes en el SXF

Fisicas

- Cara alongada con fronte ampla e queixo prominente.

- Pavilléns auriculares grandes e saintes.

- Hiperlaxitude de articulaciéns.

- Testiculos grandes (macroorquidismo) (en varéns tras a pubertade).
- Estrabismo.

- Pés planos.

- Sopro cardiaco (prolapso mitral).

- Pelfina.

Intelixencia e comportamento

— Discapacidade intelectual (leve-moderada).

— Atraso na aparicién da linguaxe.

— Hiperactividade con déficit de atencion moi acusado.

— Evitacion da mirada.

— Estereotipias: “aleteos” e mordida de mans tanto en situaciéns de alegria como de ansiedade.
— Impulsividade.

— Timidez extrema.

— Rixidez cognitiva.

— Ansiedade.

Comportamento de tipo autista

As manifestaciéns fisicas e clinicas adoitan ser mais leves nas mulleres.

Diagnostico, prevencion, tratamento e enfermidades asociadas.

Se acepta que o0 80% dos afectados esta por diagnosticar, sen embargo o diagnéstico
precoz € fundamental para o consello xenético e para a axeitada abordaxe educativa.

Deberiase facer diagnostico as persoas que amosasen a seguinte sintomatoloxia:
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— Persoas con deficiencia mental ou autismo de causa descoriecidas.

— Persoas con hiperactividade importante, problemas de aprendizaxe e/ou déficit
cognitivo leve.

— Persoas con calquera caracteristica fisica ou de comportamento da SXF ou
Sindrome Tremor Ataxia, independentemente do sexo ou da historia familiar.

— Calquera persoa que ten un membro da familia diagnosticado de SXF, Sindrome
Tremor Ataxia ou con historia familiar de atraso mental.

A forma axeitada de realizar o diagndstico é a través dun servizo especializado en
xenética que realizard unha proba directamente do ADN. Este servizo, ademais, debera
realizar o consello xenético as familias e o primeiro apoio psicoloxico ante a noticia.

E posible o diagnéstico prenatal: a Sindrome X Fraxil, pédese detectar, ao igual que
outras cromosomopatias, mediante a analise da vellosidade corial, liquido amidtico oou
sangue fetal.

A Sindrome X Fraxil non ten cura, o tratamento debe ser de caracter multidisciplinar para
paliar os sintomas, tanto psicoléxicos como de conduta: neurdlogos, psicélogos,
psicopedagogos, logopedas e terapeutas ocupacionais seran os profesionais mais
implicados neste tratamento. A Unica medicacién prescrita € a que prevén a
hiperactividade atencién ou os problemas de impulsividade ou ansiedade.

Os portadores da Sindrome poden ademais padecer: faio ovarico précoz nas mulleres e
Sindrome de Tremor, ATAXIA que ten caracter inhabilitante.
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Asociacion Galega da Sindrome X Fraxil, AGAXFRA.

Nace no ano 1998 como iniciativa de varias familias da provincia da Corufia que tefien un
fillo afectado pola Sindrome X Fréxil.

A estas familias, se van sumando outras da mesma e doutras provincias, ata formar un
grupo cuxas caracteristicas son as de ter un ou varios fillos e fillas, ademais doutros
parentes, afectados.

A Asociacion parte cunha mision clara: difundir e dar a cofecer socialmente a Sindrome
X Fraxil, traballar pola calidade de vida de todos os afectados procurando unha rede de
servizos de caracter multidisciplinar que abranguen, dende a sanidade ata a educacion,
sen esquecer que a Sindrome X Fraxil non ten cura e polo tanto os servizos para o
colectivo continuaran na vida adulta.

Forman parte dos nosos obxectivos promover o estudo, a investigacion e sobre todo o
diagnéstico eficaz e tempera que permitira, o tratamento do neno ou nena afectado dende
unha perspectiva de rehabilitacion e intervencion terapeutica sobre as areas deficitarias
no seu desenvolvemento.

Na actualidade forman parte de AGAXFRA, familias de toda a comunidade auténoma e,
grazas a labor de difusion realizada, cada vez son mais as demandas de informacién
sobre a Sindrome, deteccion da mesma e consultas sobre o diagnostico e tratamento.

Entendemos que a difusion e a informacion sobre a Sindrome X Fraxil, e as caracteristica
de quenes a padecen, € o mellor camifio para sentar as bases dunha plena integracién
social dos afectados asi como a cobertura das suas necesidades mais basicas.

O noso colectivo debe ser visto cunha perspectiva ampla dentro do concepto de familia,
xa que no seo desta non sé vai haber un ou varios nenos ou nenas afectados, senon que
tamén estdan as nais portadoras, os ascendentes portadores e 0s descendentes
portadores, todos eles con risco de padecer enfermidades asociadas a Sindrome e, polo
tanto, colectivos en si mesmos necesitados de atencion.

O conecemento sobre esta realidade €, non s6 unha prioridade, sen6én unha absoluta
necesidade, por canto, ao estar ante unha patoloxia de caracter hereditario, a prevencion
debe ser tamén un obxectivo a ter en conta, porque esta prevencion é posible, ainda que
dependera do esforzo conxunto de todos os eidos implicados: sanidade, educacion, apoio
terapeutico, ademais da propia familia.

Areas de traballo

SANIDADE:

A prevencién, en sanidade, é un concepto indiscutible e ben documentado na lexislacion
sanitaria, que sexa real e efectiva é unha reinvindicacion que como pacientes facemos os
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afectados pola SXF pero, ademadis, reinvindicamos profesionais capaces de detectar os
sintomas do neno/a afectado que propicien un diagnostico axeitado e tempera. A partir de
ahi, aplicar todos os protocolos precisos que permitan as persoas con SXF, ter unha vida
e unha saude de calidade.

Obxectivos:

Diagnéstico tempera: establecemento de centros de referencia.

Diagnéstico prenatal: traballar por protocolos de deteccién prenatal.

Consello xenético as familias.

Difusiébn da SXF na consulta de pediatria e atencién primaria: protocolos de
deteccién.

o Profesionais de referencia para o tratamento sanitario.

o Atencion aos portadores: difusion das enfermidades asociadas e protocolos de
actuacion.

(@)
o
(@)
o

EDUCACION:

Unha das cousas que angustia mais as familias e causa nos nenos/as importantes
problemas de adaptacién, é a fraxilidade do noso sistema educativo para darlles cabida ,
non s6 a eles e as suas formas especificas de aprendizaxe, senén tamén para dar
formacién especifica ao profesorado e aos profesionais que tedricamente tefien ao seu
cargo a responsabilidade de “cultivar “ o desenvolvemento dos nenos na sua acepcion
mais global. AGAXFRA reinvindica profesionais formados e cualificados para a atencion
ao alumno/a con SXF, asi como recursos especificos para a atencion a diversidade.

Obxectivos:

o Protocolos de deteccidon na escola.
o Informacién, formacién e asesoramento aos profesionais do ensino.

INTERVENCION TERAPEUTICA:

Existe unha necesidade real de profesionais especializados na atencién do neno/a,
adulto/a con SXF, si ben é certo que os afectados escolarizados en centros de educacion
especial ou autismo, van a recibir esta intervencion de forma mais axeitada, a maioria dos
nenos/as con SXF que estan na escola ordinaria, van a ter que recibir apoio terapeutico
de profesionais en psicoloxia, logopedia, psicopedagoxia ou terapia ocupacional.

Obxectivos:

o Estudar e establecer mapas de recursos.
o Formacién, informacién e difusién na universidade.

FAMILIAS:
Sobre a familia recae o peso da deteccion, da busca de profesionais para o diagnéstico,

da busca de profesionais para a intervencion terapéutica, seran os que loiten na escola
pola atencion axeitada ao neno/a, os que procuren a sua propia formacién, busquen
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recursos para os adultos... Todo esto, se adoita enfrontar con moita soidade e cunha gran
carga psicol6xica para os pais e nais nos nenos/as afectados.

Axudar neste camifo é o fin fundamental de calquera asociacién, AGAXFRA ten como
obxectivos neste sentido:

Crear un servizo de Apoio, Asesoramento, Formacién e Orientaciéon a Familias.
Crear espazos para a convivencia: Escolas e Talleres de Familias

Crear espazos para a formacion.

Ofrecer mapas de recursos.

Reinvindicar a posicién social e adminitrativa do noso colectivo.

O O O O O

AGAXFRA.

N® de socios: 50

N® de afectados: 44

Xunta directiva:

Dona Teresa Garcia Barcala, Presidenta.
Dona Ana Isabel Prieto Flérez, Secretaria .
Dona Pilar Martinez Vaqueiro. Tesoureira.
Dona Ménica Garcia Cortés. Vogal.

Dona Nieves Garcia Turnes. Vogal.

Dona Ana Isabel Portela Brandariz. Vogal.
Don José Manuel Reboredo . Vogal.

Direccion:

Praza Pascual Veiga 3, 3° B
15706 Santiago de Compostela

xfraxilgalicia@agmail.com

T.689 670 124

http://xfragilgalicia.wordpress.com/

facebook: Agaxfra X Fragil Galicia



