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Sindrome X fragil

¢Qué es?

Es una_enfermedad genética. Se debe a la mutacién (alteracién) de un gen que esta presente en el cromosoma X.

Causa sobre todo problemas de desarrollo, incluyendo dificultades en el aprendizaje y retraso mental.
Afecta principalmente a varones con una frecuencia de 1 cada 4000 varones afectados.

Las mujeres se afectan en poca proporcién, siendo portadoras con una frecuencia de 1 cada 600 portadoras.
¢Qué genes estdan relacionados con el sindrome X fragil?

Se debe a una alteracion en el gen FMR1, situado en el cromosoma X. Existe una inactivacidn de este gen y esto
provoca ausencia de la proteina FMRP.

Esta alteracién puede ser extensa (mutacién completa), que causa la enfermedad, o pequefia (pre-mutacion),

dando lugar a portadores que transmiten la enfermedad pero no la tienen.
Como ya hemos dicho, al estar situado en el cromosoma X es mas comuin y mas grave en varones.
éCudles con sus rasgos clinicos mas frecuentes?

Los pacientes con esta enfermedad pueden tener gran variabilidad de rasgos fisicos y sintomas clinicos, todos ellos
se describen en la tabla 1.

Existen dos enfermedades de aparicién tardia (en mayores de 40 afios) relacionadas con la pre-mutacién:

.- Sindrome de temblor-ataxia (mas frecuente en varones).

- Fallo ovarico prematuro, provoca menopausia precoz.

TABLA 1. SINTOMAS Y SIGNOS CLIiNICOS

‘ : PROBLEMAS EN EL
RASGOS FISICOS PROBLEMAS MEDICOS DESARROLLO
Cara ?Iargada y menton Estrabismo Retraso mental
prominente
Orejas grandes y QOtitis de repeticién Retraso del desarrollo motor y
despegadas del lenguaje
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Articulaciones laxas Trastornos emocionales:

Epllepsia ansiedad y depresién
Pies planos Prolapso mitral (problema en Trastorno por déficit de
una valvula cardiaca) atencidn e hiperactividad

Testiculos grandes (en
adolescencia)

Obesidad

Trastorno del espectro autista

Hipotonia

Cabeza grande y anomalias
de la boca

¢Como se diagnostican?

El diagndstico se realiza mediante estudio directo del ADN. Permite detectar tanto la forma parcial (pre-mutacion)

como la total. Por tanto, permite detectar tanto a personas portadoras como a los afectados.

Se puede diagnosticar antes del nacimiento, con un estudio del ADN fetal, recogido a través de amniocentesis o

por biopsia de vellosidades coridnicas.
La importancia del diagndstico es doble:

- Por un lado, permite detectar otros portadores en la familia y asesorarles genéticamente.
- Las personas afectadas pueden recibir una ayuda mas especifica e inmediata a nivel médico, educativo y

psicoldgico.

Se recomienda realizar el test diagndstico a aquellas personas con trastornos del aprendizaje, del comportamiento,

retraso mental e historial familiar de discapacidad intelectual que no tengan causa conocida.
éCudl es su tratamiento?

No hay tratamiento curativo. La mayor parte de los nifios se benefician de un tratamiento coordinado con

educadores, logopedas, psicélogos y pediatras.

Existen tratamientos para paliar algunos sintomas como tratamiento con antidepresivos y ansioliticos para tratar

sintomas emocionales. Los nifios con TDAH se benefician de tratamiento con estimulantes como el metilfenidato.

Hay en marcha estudios de terapia molecular que intente compensar la falta de proteina.

¢Existen asociaciones para pacientes con X Fragil?

Hay varias internacionales y nacionales.

Federacion Espanola del Sindrome X Fragil (Domicilio social: Plaza Carballo, 8 - 102 - 3; 28029 - Madrid. Teléfono:
91 7398040. E-mail: info@xfragil.org)
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Enlaces utiles

. Sindrome X fraqil. Libro de consulta para familias y profesionales

En esta infografia podras ver todo resumido. Puedes descargartela en PDF para verla mejor.
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