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Resumo

A Sindrome do X Frdgil é a causa hereditdria mais comum de deficiéncia mental, e entre as
causas genéticas é superada somente pela Sindrome de Down. Os portadores da Sindrome do
X Frdgil, também conhecida por Sindrome de Martin-Bell, possuem alteracdo no cromossomo
X. As mulheres sdo menos afetadas, e, quando sdo, apresentam geralmente quadro clinico
menos grave. Em contrapartida, nos homens, que mais comumente apresentam a sindrome, sua
expressao € mais severa. O objetivo do presente artigo foi a realizacao de uma andlise por meio
de revisao de literatura sobre a Sindrome do X Frdgil e suas peculiaridades. Uma das principais
caracteristicas apresentadas pelo portador dessa sindrome é o atraso no desenuoluimento e o
comprometimento intelectual variduel em cada individuo. Algumas caracteristicas fisicas podem
se desenuolver desde o nascimento até a puberdade, mas o diagndstico é confirmado somente por
meio do exame citogenético caridtipo de alta resolucao. Além das caracteristicas fisicas, podem-
se destacar manifestacoes na cavidade bucal e alteracoes psicolégicas e comportamentais. O
portador dessa sindrome tem necessidade de acompanhamento multiprofissional, e, entre esses
profissionais, encontra-se o profissional de Odontologia, que precisa estar preparado a efetuar
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mudancas no protocolo clinico de atendimento. Entretanto, o que o portador da Sindrome do X
Frdgil mais necessita é de aceitacdo, apoio e inclusao social, integrando essa pessoa no ambiente
escolar, no trabalho, e melhorando assim sua qualidade de vida.

Palauras-chave: Sindrome do Cromossomo X Frdgil. Manifestacoes clinicas e Manifestacoes
bucais em Paciente Especial. Mecanismos comportamentais em Pacientes Especiais.

1 INTRODUCAO

A Sindrome do X Frdgil (SXF) é um disttirbio genético ligado ao braco longo do cromossomo
X, é a causa hereditdria mais comum de retardo mental e a segunda causa genética, superada
apenas pela Sindrome de Down. O modo de transmissao da sindrome ¢é tinico. Os homens sao
mais afetados e apresentam disttirbios mais severos que as mulheres. A mae da crianca afetada
é obrigatoriamente portadora da mutac¢do (GUERREIRO, 1993).

O diagnéstico da Sindrome do X Frdgil inicia ainda na infancia, quando os pais percebem
em seus filhos alteracoes comportamentais e atrasos na aprendizagem. Normalmente, criancas
afetadas apresentam dificuldade para engatinhar, costumam bater palmas, morder as maos,
atraso para falar e andar e dificuldade intelectual (SHAPIRO; BATSHAW, 2011). A alterac¢do do
cromossomo X é confirmada por exame de mapeamento genético.

As manifestacoes clinicas sao bem variadas e se apresentam desde déficit cognitivo grave
até um estado de normalidade intelectual associado a problemas comportamentais (ROSSO;
DORNELES, 2012). As alteracoes sao diferentes para cada individuo sindromico, especialmente
quando comparando homens e mulheres. Normalmente meninas portadoras da SXF podem
ter um funcionamento mental normal apresentando aprendizagem como outra crian¢a nao
portadora dessa sindrome. Contudo, os meninos apresentam quadros mais seueros, como retardo
intelectual, conuvulsoes, macro-orquidia.

Sdo comuns alteracoes bucais nesses individuos, incluindo a presenca de prognatismo,
macroglossia, palato alto e ogival, fissura palatina, dentes supranumerdrios, dentes inclusos,
auséncia congénita de dentes, entre outros (HADDAD, 2007). O tratamento odontoldgico deve ser
cauteloso, sendo necessdria sedacdo com ansioliticos para poder interuir. Deve-se prestar atencao
na medicagao de uso continuo do portador da sindrome para evitar interacdo medicamentosa
e sempre que a escolha for interuencado cirtirgica sdo necessdrios exames complementares para
verificar a condicdo sistémica do paciente (HADDAD; SANTOS, 2013).

A Sindrome do X Frdgil ndo tem cura, apenas os sintomas podem ser controlados. Porém,
individuos portadores desta sindrome tém expectativa de vida igual a outras pessoas. Eles devem
ser estimulados a frequentar escola regular, praticar exercicios fisicos, manter boa alimentacdo
e, assim, obter qualidade de vida. E importante a inclusdo dos portadores da Sindrome do X
Frdgil na sociedade e no mercado de trabalho para garantir que todos tenham uma vida de
qualidade (ACSXF, 2013).
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Portanto, o objetivo do presente estudo é elaborar uma discussao sobre a Sindrome do
X Frdgil para aprimorar os conhecimentos sobre esta alteracdo genética em Férum sobre este
assunto com presenca de equipe multiprofissional na drea da satde.

2 REVISAO DE LITERATURA E DISCUSSAO

A Sindrome do X Frdgil ndo tem cura e o que se tem hoje sdo tratamentos sintomdticos
ou acompanhamentos terapéuticos; um exemplo é a psicofarmacologia, que enfoca o uso de
medicamentos mais especificos para atenuar ou eliminar os sintomas da sindrome (VIEIRA,
2011). O acompanhamento terapéutico da sindrome baseia-se em estimulacdo da aquisi¢do de
aptidoes (habilidades motoras, intelectuais e sociais) e no tratamento especifico ou sintomatico
de doencas ou sintomas que possam surgir (HADDAD, 2007).

Osportadoresdestasindrometémexpectativadevidaigualaoutraspessoasnaoportadoras,
pois hd tratamentos para amenizar os sintomas. E fundamental que a crianca diagnosticada
com a sindrome frequente uma escola regularmente. Terapias especiais e estratégias de ensino
podem ajudar as pessoas afetadas a melhorar o seu desempenho, facilitando a conquista da
independéncia (OON, 2008). Algumas criancas portadoras da sindrome apresentam alteracoes
de linguagem, como o atraso na aquisicao de fala, dificuldade no comportamento escolar,
ansiedade social e os comportamentos repetitivos, tem seu desenuvolvimento e qualidade de
vida afetada (VIEIRA, 2011).

Para Vieira (2011), estas criancas devem ser acompanhadas por neurologista,
fonoaudidlogo, terapeuta ocupacional e outros profissionais tanto da satide quanto da educagdo.
As dreas de atendimento especializado sao definidas de acordo com cada individuo e devem ser
monitoradas ao longo de seu desenuvoluimento.

A influéncia da familia no processo de integracao social deste individuo deve ser analisada
considerando-se a facilitacdo ou impedimento que a familia tem na integracdo da pessoa com deficiéncia
na comunidade, e a integracao da pessoa com a deficiéncia na sua propria familia (GLAT, 1996).

Estes dois aspectos sdo, sem duvida, interdependentes: quanto mais integrada em sua
familia uma pessoa com deficiéncia for, mais esta familia se comportard de maneira natural
deixando que, na medida de suas possibilidades, participe e usufrua dos recursos e seruicos
gerais da sua comunidade; consequentemente, mais integrada na vida social esta pessoa serd.
Paralelamente, quanto mais ela estiver participando das atividades da comunidade e levando
uma vida normal equivalente a de outras pessoas da sua faixa etdria, mais ela serd vista pelos
membros de sua familia como igual aos demais — apesar de suas necessidades e peculiaridades
especiais — e, portanto, mais aceita e integrada em sua familia ela estard (WILLOUGHBY;
POLANTAJKO, 1995).

O cuidador de portadores de doenca cronica, a mde, na maioria das vezes, altera sua
vida para proporcionar uma melhor condicao para quem cuida, passando a nao desenvoluver
outros papéis sociais, muitas vezes abandonando sua profissdo que aliado ao aumento das
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responsabilidades que a func¢do de cuidar acarreta, pode levd-la a uma sobrecarga fisica e/ou
emocional, estresse, cansaco e repercutir na renda familiar (BOHER; KOERICH, 2000).

Convuiver com limitacoes, principalmente fisicas, e frequentes hospitalizacoes para exames
e tratamentos exigem de todos os enuoluidos readaptacoes e estratégias para o enfrentamento,
que depende da complexidade da doenca e das estruturas disponiveis para satisfazer as
necessidades. Essas condi¢oes fazem com que a demanda de recurso e atencdo seja aumentada
por parte do cuidador. Essa demanda ampliada de cuidados para pessoa cronicamente doente
tem implicacoes na satide fisica e psicolégica do cuidador, tornando-o mais vulnerdvel a
conflitos, gerando modificacoes e insatisfacoes em sua qualidade de vida (GLAT, 1996).

A deficiéncia intelectual estd relacionada a diversas sindromes e disturbios, entre eles, a
Sindrome do X Fragil. Problemas relacionados com a alimentacdo sdo comuns em portadores de
deficiéncia intelectual. Os principais problemas sao o controle oral-motor deficiente (hipotonia,
fraco reflexo de sugar, labios frequentemente entreabertos), a maturacdo neurolégica anormal
(mecanismo de engolir ndo coordenado, reflexo hiperativo), a md-postura durante a refeicao
por ndo poderem sustentar o tronco, a constipagdo intestinal, o refluxo gastroesofdgico em
razao da ma-formagao e/ou hipotonia da musculatura digestiva préprios de deficiéncias das
sindromes, o excesso de peso em consequéncia da taxa metabédlica basal mais lenta ou pela
presenca de hipotireoidismo, compulsao alimentar ou, ainda, dificuldades de mobilidade, as
quais podem ocasionar doencas degenerativas cronicas. Hd também alteracoes relacionadas a
autoimunidade e intolerdncia alimentar, onde quando diagnosticados precocemente evitam a
desnutricao ou desenuvoluimento de anemias e hipercarotemias (MOURA et al., 2012).

Alteracoes descritas anteriormente evidenciam a necessidade de cuidado nutricional
individualizado; as recomendacgbes nutricionais e a composi¢do da dieta devem buscar uma
adaptagdo ao metabolismo, ao grau de atividade e dificuldades mecdnicas, doencas presentes e
as possiveis deficiéncias nutricionais. Uma vez detectados os problemas alimentares, serd possivel
melhorar a alimentacao do individuo, proporcionando qualidade de vida a ele (MOURA et al., 2012).

Identificar, escrever e analisar o nivel de desenuolvimento das habilidades motoras
fundamentais frente a um programa de interuen¢do motora lidica propicia melhorias no
desempenho motor de pessoas com deficiéncia, diferentemente do que acontece em criancas
tipicas, onde ocorre um aperfeicoamento das habilidades motoras e também demonstram
positivas relagoes interpessoais. A atividade lidica é um instrumento valioso, satisfazendo as
necessidades e também minimizando a resisténcia a inclusdo da pessoa com deficiéncia junto
a outros ndo portadores. Willoughby e Polatajko (1995) e Sherril (1998) tém descrito meios de
ndo segregacdo do portador de deficiéncia mental de comprometimento ndo grave, gerando
condicoes para aprendizagem mais préxima aos padroes de normalidade. Isso tem justificativa
no fato de na infancia aprender por imitacdo, e por se relacionarem com comportamentos
tipicos que apresentardo referenciais motores mais eficientes, procurarao imitd-las produzindo
acdes motoras muito mais proximas dos padroes esperados para sua faixa etdria. As criancas
portadoras de deficiéncia mental apresentam perdas motoras em consequéncia de deficiéncias
adquiridas pré, peri ou pds-natais, e também quando submetidas a situacoes de risco, ou seja,
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pessoas de capacidades diferentes, necessitando de uma influéncia direta na organiza¢do do
comportamento motor e/ou social (WILLOUGHBY; POLATAJKO, 1995; SHERRIL, 1998).

A participacdo do profissional de educacdo fisica tem como propésito prestar seruicos
que favorecam no estabelecimento da educacdo e da satde, estabelecendo niveis adequados de
desenuvoluimento e condicionamento fisiocorporal, visando ao bem-estar e qualidade de vida,
consciéncia, expressao, estética do mouimento, prevencao de doencas, de acidentes, problemas
posturais. A educacdo fisica motora é extremamente importante no desenvoluimento geral como
também socioafetivo e cognitivo. A atividade fisica tem sido abordada por relacionar a promocao
de satide em individuos com deficiéncia, alguns beneficios da atividade motora regular importante
sdo o aumento da funcdo cardiopulmonar, controle do peso, aumento da aptiddo metabdlica,
melhoria da habilidade de levar as atividades didrias, sentimento de bem-estar, potencial para
reduzir a ansiedade e depressdo enfocando reduzir condicoes secunddrias de problemas de satide,
como diabetes, obesidade, hipertensdo, mantendo a independéncia funcional, lazer, prazer,
reduzindo barreiras para uma boa saide (LEGRANDE, 1974; HARROW, 1983; VAYER, 1984).

A literatura e a histéria do homem ainda refletem num pensar discriminatdrio, pois é mais
facil prestar atencdo aos impedimentos e as aparéncias do que aos potenciais e capacidades de
tais pessoas (MACIEL, 2000).

A inclusao social traz como objetivo a equiparacao de oportunidades, a mutua interacao
de pessoas com e sem deficiéncia e o pleno acesso aos recursos da sociedade, uma vez que
o portador de deficiéncia e outras minorias tornam-se cidadaos produtivos, participantes,
conscientes de seus direitos e deveres, diminuindo, assim, os custos sociais. No mercado de
trabalho poucos sdo os empregadores que se dispoem a empregar portadores de deficiéncia,
pois ele é o ultimo a ser contratado e o primeiro a ser demitido; sua faixa salarial é, em média,
menor que a de seus colegas de profissao. Dessa forma, lutar a favor da inclusao social deve ser
responsabilidade de cada um e de todos coletivamente (MACIEL, 2000; AXFRA, 2013).

3 MATERIAIS E METODOS

O Componente Curricular de Pacientes com Necessidades Especiais | pertencente a matriz
curricular do Curso de Odontologia Unoesc/Jba realiza, semestralmente, com os académicos
da 8° fase, a elaboracdo de referencial tedrico sobre assuntos que dizem respeito a estudos em
Paciente Especial. Os académicos seguem um roteiro de construcdo de estudos em equipes que
iniciam com aula Tedrico/Prdtica de Metodologia Cientifica e Pesquisa de Dados em laboratério
de informdtica, oficinas teste de construcdo do referencial tedrico em biblioteca, apresentacoes
préuvias de aprendizagem em sala de aula e apresentacdo em Férum Cientifico de Estudos em
Paciente Especial durante os eventos Jornada ou Semana Académica de Odontologia. Realizados
pelo Curso de Odontologia. Neste férum, os académicos apresentam o estudo elaborado sobre
o tema escolhido no semestre para debate e discussado entre os académicos de todas as fases do
Curso de Odontologia e profissionais da drea da satide convidados, de acordo com a necessidade
de debate para o assunto em questao. As equipes de discussao sao multiprofissionais promouvendo
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integracao do futuro profissional de Odontologia junto a profissionais de medicina, psicologia,
enfermagem, fisioterapia, professores e educadores fisicos, entre outros, viabilizando na ementa
a justificativa do componente curricular que baliza a identificacdo e estudo de experiéncias
e estratégias em servicos de saide que capacitem ao académico o exercicio e possibilidade
de elaborac¢do de planejamento em satide em diferentes tipos populacionais. A atuacdo do
académico de odontologia ante o paciente especial leva ao crescimento constante do interesse
e conhecimentos pelos processos educativos em satide bucal e da humanizag¢ao do atendimento
odontoldgico.

4 CONCLUSAO

Os estudos tedricos de introducdo a Odontologia para Pacientes com Necessidades
Especiais, conceitos e classificacdo, promog¢do de saidde na prevencdo do surgimento das
doencas bucais, genética e semiologia para grupos especiais, gestao e planejamento, postura
e abordagem no atendimento a estes pacientes com doencas sistémicas cronicas, estudo dos
aspectos farmacoldgicos para o uso de medicamentos em pacientes que requerem cuidados
especiais tem a missao de integrar o profissional de Odontologia em equipes multiprofissionais
de satde, embasando um futuro atendimento pradtico em clinica odontolégica.

THE FRAGILE X SYNDROME: A BRIEF THEORETICAL

Abstract

The Fragile X Syndrome is the most common inherited cause of mental retardation and between
genetic causes is surpassed only by the Down Syndrome. Carriers of Fragile X Syndrome, also
known as Martin-Bell syndrome, have alterations in X chromosome, women are less affected
and when the clinical condition is usually less severe, On the other hand, men most commonly
presenting syndrome, and its expression is more severe. The aim of this paper is to conduct an
analysis through a literature review on Fragile X Syndrome and their peculiarities. One of the
main characteristics of this Rind of syndrome is that the carrier of it presents developmental delay
and intellectual disability, wich is variable among each individual. Some physical characteristics
can develop from birth to puberty, but the diagnosis it is confirmed by examining high-resolution
cytogenetic Raryotype. Among these physical characteristics, we can highlight alterations in the
oral cavity and psychological and behavioral characteristics. The carrier of this syndrome has the
need for a multidisciplinary approach, and among these professionals is the dentist, which need
to be prepared to maRe changes to the protocol of dental care. However, the carrier of Fragile X
Syndrome is the most need of acceptance and social inclusion, integrating this person at school,
in the worRplace, and thus improving their quality of life.

Key-words: Fragile X Syndrome. Signs and Symptoms. Oral Manifestations. Behavior and Behavior
Mechanisms.
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