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Syndrom fragilniho X

(FRAXA, Martin-Bell syndrom, FXS)
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Syndrom fragilniho X

e chromozomalni abnormalita
* incidence 1 : 3000 muzU (1:2500-4 000 muzd, 1 : 4 000-6 000 Zen)
* karyotyp 46, XY, Xq27.3

* pfi kultivaci ke vzniku vedlo malé mnozZstvi kyseliny

listové

Fmr1.jpeg
(390https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/f/fc/Fmr1.jpegx183)



https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/f/fc/Fmr1.jpeg
https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/f/fc/Fmr1.jpeg

YYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYYY

pgouom 0 G G OGGOCHRLGEGCHD G G BGGRCGRGORGE

Vznik syndromu fragilniho X g o

to CONDENSE

7 N 7

* fragilita subterminalni ¢asti dlouhych

ramen chromozomu X

 zmnozeni sekvenci trinukleotidu CGG/CCG

* v promotoru genu FMR1

 gen FMR1 - regulacni protein spojeny s

Normalni X Fragilni X
chromozom chromozom

vyvojem NS a jeho plasticidy

Syndrom fragilniho X, syndrom kiehkého X - pfiznaky, projevy,
symptomy, lé€ba, pfi€ina, diagnostika - Pfiznaky a projevy nemoci


https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/1295-syndrom-fragilniho-x-syndrom-krehkeho-x-priznaky-projevy-symptomy
https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/1295-syndrom-fragilniho-x-syndrom-krehkeho-x-priznaky-projevy-symptomy

https://www.kntb.cz/media/userfiles/fetgen/clanky/x-linked.pdf

Vznik syndromu fragilniho X

* plna mutace vznika z premutace tohoto genu u matky

(nékolikageneracni)
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* matka: amplifikace genu 50-200 kopii i; AT A
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* syn: amplifikace genu nad 200 kopii (,ptl kila drozdi na kola¢“) =

metylace = zastava transkripce genu
* bézna populace: 6-50 kopii
* U ZzZen kompenzace druhym X — prevazné prenasecky ¢i mirné projevy

(lehka az stredni mentalni retardace u nekterych zen s plnou mutaci)
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* mentalni retardace ruzného stupné
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* poruchy chovani @

* hypermobilita kloubU
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* epilepsie "
* makroorchidismus — neplodnost a /\ '

FAL, https://commons.wikimedia.or#w/index.php?curid=177114



https://is.muni.cz/el/sci/podzim2016/C7490/9._FRAX_Tichy.pdf

Diaghostika

e 7 krve s K-EDTA (protisrazlivé ginidlo) - geneticke testovani

* indikace k vysetreni:
* mentalni retardace
* autismus
poruchy pozornosti, hyperaktivita
uzkostne stavy Ci agresivni chovani
geneticka zatéz v rodiné \/0
predcasneé ovarialni selhani

fragile X chromosome

o neSpeCifiCké prOjevy = ZpOZdéna’ diagnOStika fragile43.jpg (436xhttps://4.bp.blogspot.com/_FoiEZNQLGOI/S-

BAPdSyIII/AAAAAAAABTM/pZLSLHtrpC0/s1600/fragile43.jpg300)
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Dalsi forma

* dalsi fragilni misto na X— FRAXE
* lehka mentalni retardace



Zdroje

* Syndrom fragilniho X — WikiSkripta
* Syndrom fragilniho X | PRENET
* Methodology OrphanAnaesthesia

* O syndromu Fragile X - Fragile X International

* FRAXA syndrom fragilniho chromozomu X



https://www.wikiskripta.eu/w/Syndrom_fragiln%C3%ADho_X
https://www.prenet.cz/genetika/geneticka-vysetreni-neplodnosti/syndrom-fragilniho-x
https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-guidelines/fragile-x-syndrome/1394-syndrom-fragilniho-x/file.html
https://fraxi.org/cs/informace/
https://www.vaselaboratore.cz/seznam-vysetreni/molekularni-biologie/item/fraxa-syndrom-fragilniho-chromozomu-x
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