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EXPOSICAO DE MOTIVOS

A cidade de Porto Alegre sempre esteve atenta agsnantos socCi-
ais, que tanto enriguecem a Capital. A organizapdbtem enorme responsabili-
dade na promocao da cidadania, e, em Porto Alagratividades organizadas, nao
raro, sdo exemplos para o pais inteiro, verdadeaosdigmas de comportamento
voltado a promocéo da qualidade de vida de nosga.ge

O Poder Publico Municipal, cerceado por restrighe®rdem, ora le-
gal, ora orcamentéria, atende aos movimentos soeistimulando a organizacdo e
promovendo suas atividades.

A criacdo de datas municipais comemorativas owdsaentizacao é
verdadeiro marco referencial para os grupos quégrdea organizada, atuam em
prol de interesses sociais, comunitarios e colgtivo

Por meio desta iniciativa de Lei, vimos apreseatproposta de cria-
cao da Semana Municipal de Estudos, Debates e i@ntizacdo sobre a Sindro-
me do X-Fréagil, tendo por referéncia o dia 22 deresbro como o Dia Municipal
da Conscientizac&o sobre a Sindrome do X-Fragil.

A Sindrome do X-Fragil é a mais frequente defici@me causa gené-
tica e hereditaria (e € a segunda causa de retaedtal, depois da Sindrome de
Down). A primeira instituicdo brasileira a pensabre essa Sindrome, a Fundacao
Brasileira da Sindrome do X-Fragil, uma iniciatd& um grupo de pais e amigos
de criancas portadoras da Sindrome, complemensghalho de conscientizacao da
existéncia dessa doenca, acolhendo os portadaes$aeniliares. Sem fins lucrati-
vos, foi instituida na cidade de Porto Alegre, no Grande do Sul, no dia 22 de
setembro de 1999.

Desde 1970, as caracteristicas de uma regido fiagdromossomo
“X” era estudada. Vinte anos depois, cientistastilearam a mutacao (transfor-
macéao além do comum) que ocorria no gene FMR1(pgartgomossomo). A dife-
renca explica a falha no cromossomo “X”. O que EE@oOMO conseqiéncia € a
falta ou pouca producédo da proteina FMRP, queaneisd para o controle e para a
boa ligacdo entre 0os neurotransmissores no cérBages nitrogenadas, compo-
nentes do DNA, repetem-se de maneira ndo comursgpas de seis a sessenta
copias para mais de duzentas). Também, esse pqueds resultar em diferentes
composicdes genéticas, causando a pré-mutacdamuiagdo completa. Na pré-
-mutacédo, apesar de o individuo ter a deficiérela & fraca ou ndo se manifesta
por meio dos sintomas, embora ele seja capaz mntitkla. Na mutacdo comple-
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ta (acima de duzentas repeticdes), o individuodsmintomas clinicos, compor-
tamentais e cognitivos do portador da Sindrome doagil. Um homem portador
da pré-mutacdo, mesmo que ndo apresente problenedsciivos, transmitira a
pré-mutacao a todas as filhas, mas a nenhum tésas filhas, mesmo sem altera-
cOes fisicas, cognitivas e emocionais, poderdaléscendentes com problemas,
pois a pré-mutacdo pode transformar-se em mutag@pleta. Com os filhos de
uma mulher portadora, as chances de ambos os lsesdeE 0 gene com a regiao
fragil do cromossomo € de 50%. A possibilidade filbses serem afetados com a
deficiéncia aumenta se a méae for portadora eme@skadnutacdo. A pré-mutacao
pode ser transmitida de forma “silenciosa”, ao tbdgs geracdes de uma familia,
até que um dos membros seja afetado.

A Sindrome do X-Fragil atinge mais os homens, deds mulheres
apresentarem dois cromossomos “X” e, portanto, dap®s do gene FMRL1. Elas
sdo menos afetadas pelos problemas graves da ®mgrorque 0 aumento do
namero de copias dos elementos para a formacaoldéauta de DNA esta presen-
te em apenas um dos cromossomos “X”, 0 que podeosgpensado pelo funcio-
namento do outro gene normal contido no par. Atisitaa mundial € que um em
cada 1.250 homens e uma em cada 2.500 mulheregetddas pela Sindrome do
X-Fragil.

Os trinta anos de estudo da Sindrome apontam pasadeficiéncia
com uma gama de peculiaridades causada pelatfatihdu em parte) da proteina
FMRP. Desde sintomas clinicos até caracteristiGasomvisiveis, como as emo-
cionais, comportamentais e cognitivas (area intedd; mudam da infancia para a
adolescéncia, e também quando o portador atinggde iadulta. Os sinais clinicos,
demonstrados por caracteristicas fisicas, constitee pela hipotonia geral, pelo
atraso no desenvolvimento psicomotor, pela difedédpresente na fala, pela fre-
guéncia de dores de ouvido, pelo céu-da-boca maligppela ma oclusdo dentaria
(fechamento da arcada dentaria), por transtornalsu@s (como estrabismos e mi-
opia), por convulsdes, pela hiperextensibilidade adiculacdes, pelo rosto alon-
gado e estreito com leve projecdo da mandibula fpamnée, por orelhas proemi-
nentes ou de tamanho maior do que o normal e petersto do tamanho dos testi-
culos na adolescéncia (macroorquidismo).

Apesar da lista de aspectos aparentes que podeeteretnpresenca
da Sindrome do X-Fragil em uma pessoa, essas edstchs fisicas apresentam-
-se por meio de diferentes niveis de percepcaan Alisso, profissionais da area
médica e da educacdo ndo sabem da relacdo damaintto provavel portador. A
maioria, ou todos esses sinais, se ajusta ao fisiib de um portador com X-
-Fragil. Confusdes com outras sindromes e a resf®sin diagndstico”, que mui-
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tos familiares ja ouviram ao consultar um médiém sausadas pela falta de co-
nhecimentos sobre a deficiéncia.

Pela dificuldade de identificar sintomas clinicagacteristicos em
portadores da Sindrome do X-Fragil, € o compronsitommental e a pouca arti-
culacéo da fala e da linguagem (como expressaemgsEamento) que levam os pais
a procurar ajuda. Caracteristicas cognitivas desteada maioria das pessoas faz
com gue os professores (de classes especiais dmodtrem preocupacao, assim
como a demora da crianca ao falar e a dificuldagaléa¢ta de concentracao nos es-
tudos e nas demais atividades. As caracteristeaeptiveis de um portador, na
area da linguagem, séo dificuldades de comunicagirasos no aparecimento das
primeiras palavras, alteracfes na programacaoexer@cado do ato motor da fala
(dispraxias verbais), assim como na percepcaoastialacdo de sons, alteracoes
de ritmo e de velocidade (a fala rapida e confeségla repetitiva e incoerente,
com dificuldades para manter dialogo e fixar-seassuntos da conversacao, em-
bora o uso de vocabulario relativamente desenvolsgga observado.

Elementos que devem preocupar os pais, principaémedesde os
primeiros meses de uma crianca, sao os procesaohabilidades mentais pelas
guais as pessoas portadoras se diferenciam. Duraiatidiano do portador, € pos-
sivel verificar se 0 mesmo tem relativa facilidade captar informacdes visuais do
ambiente, percebendo-as de forma simultanea, pooemtendéncia a manter-se
em um nivel diferenciado de percepcdo do geralalbet visuais irrelevantes e
dissociados de um todo recebem mais a atencao déknagil. A relacdo com o
visual é tdo presente em relacdo ao resto de sua @dencado que eles tém a habi-
lidade para aprender por imitacdo visual, chegandzsolver problemas praticos e
concretos, como gravar um caminho que fizeram @oueaes, enquanto estavam
andando de automovel. As dificuldades que um portdd Sindrome do X-Fragil
tem em relacéo a reter informacdes dependem, paimeente, do processamento
auditivo, sequencial e analitico ou de assimilaybes abstratas (como aquelas re-
queridas em contas de matematica, pela leituraelugscrita), além de aplicar in-
formacdes em situacdes novas.

Mesmo com o crescente estudo sobre a SindromeFRtagil e as fre-
guentes pesquisas cientificas, diferenciar os Xédtsade outras pessoas com defi-
ciéncias ou incapacidades mentais ainda € difipgsar das caracteristicas consis-
tentes que se observam nos portadores da Sindmd-thgil, esses sinais (ja ci-
tados, cognitivos e fisicos) ndo sédo especificetad8indrome. Além disso, con-
tribui para a dificuldade da percepcao e certezaltgaou da deficiéncia da prote-
ina FMRP a diversidade de sintomas que apareceiosj@m uma pessoa. E co-



PROC. N° 6063/07
PLL N° 179/07

mum, também, os indicativos fisicos e cognitivosifiestarem-se de diferentes
formas em cada pessoa portadora.

O que contribui para a desconfianca de que um ikhalvcarrega o
gene com o cromossomo “X” com o sitio fragil é alse comportamental que se
faz no cotidiano, portanto em diferentes momentsguacdes de vida. As princi-
pais caracteristicas comportamentais de um portd&indrome do X-Fragil sdo
a hiperatividade (70% mais comum em homens), aiatitas autistas, dificulda-
de de socializacdo, atrasos na linguagem, tempatarddicil e déficit cognitivo.
Quando isolados, esses sinais comportamentais desfebem avaliados, para que
se tenha a idéia de que essa pessoa é ou naoopalta-Fragil. Por outro lado,
guando aparecem em conjunto, podem, sim, signifigaresenca da Sindrome do
X-Fragil na pessoa e em seus familiares.

E importante analisar cada um desses sintomasasEsarpois, por
meio deles, é possivel identificar um portador teli®me ou, pelo menos (o que
€ muito importante), suspeitar que pode ser X-Er&gi nos homens a hiperativi-
dade verifica-se mais constantemente e € maiseljisias mulheres esse sintoma
assemelha-se mais com a impulsividade e com uroitdddl atencdo. O que é bom
e ruim, porque os homens podem ser diagnosticgagsaa como hiperativos, co-
mo, também, essa caracteristica pode contribua patesconfianca de que algo
esta errado, o0 que o leva a um especialista (em¢dmpmens séo tratados mais ce-
do e de forma mais preventiva do que as mulhergsieanao os coloca frente ao
déficit de atencao, porque é um sintoma da hipgdatie). Em relacdo as mulhe-
res, das quais s6 35% dos casos de Sindrome dagi-§&o hiperativas, a impul-
sividade e o déficit de atencdo sdo maiores, eg@iesentam desconfianca quanto
a possivel existéncia de uma deficiéncia genétieeditaria.

Caracteristicas de autistas (que tem uma defigénental) sdo veri-
ficadas nos portadores da Sindrome do X-Fragilu®@mpderia ser mais um moti-
vo de confusdo e nao esclarecimento de qual defici@leterminada pessoa tem,
na verdade apresenta-se de maneira diferente niaslg@es do X-Fragil. Cerca de
6,5% das criancas que tém o quadro de autismo da@gfl, podendo chegar a
17%. Mas as diferencas dos X-Frageis em relacd@uatistas sao a dificuldade
gue aqueles tém de interacdo com outras pessoabiendées desconhecidos. A
aversao ao contato visual e a alta sensibilidailgaaum toque, por exemplo) a-
companham a rapidez com que os individuos portadtmre&romossomo com sitio
fragil colocam as frases, caracteristicas que paceaem nos autistas.

Diferencas de informacdes e impressdes mal esiasgesdo comuns
até quando especialistas, educadores e famili@nesontato com o X-Fragil. E,
em relacdo aos homens e as mulheres portadorasd®§8as sdo marcadas pela
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pré-mutacdo do gene FMR1, porém nao € a totaldalfaroteina que causa o con-
junto clinico de sintomas de um portador com mutaginpleta do gene. Por isso,
sintomas como a hiperatividade e a deficiénciatdecdo contribuem para camu-
flar a necessidade de se investigar qual anomadéiaag pessoas com essas caracte-
risticas tem. Em concordancia com isso esta aisigtatde que um terco dos ho-
mens portadores da Sindrome do X-Fragil sdo timedtsm um comportamento
gue evita relacdes, principalmente diretas comasybessoas (muito mais do que
as mulheres).

O temperamento dificil atribuido aos X-Frageis pareer uma carac-
teristica que se observa em qualquer pessoa, guguahomento, sem embasa-
mento cientifico, mas nos portadores da Sindroone €ga primeira causa genética
e hereditaria de retardo mental, esse qualificadgpéramento ocorre devido a a-
tuacdo conjunta dos sinais fisicos, cognitivos emglendizado manifestados pela
falta ou pouca incidéncia da proteina FMRP. Par, isgis de 50% dos portadores
nao tém (ou tém pouca) capacidade de integraamado em seqiéncia, ou se-
ja, ttm um deéficit mental que ocasiona o modo desgee agir, qualificando-no
como uma pessoa de temperamento dificil.

Todos esses sinais clinicos, cognitivos e comp@nidéas Sao causa-
dos pela correlacéo entre a quantidade de proENRP que falta ser produzida
pelo organismo do portador da Sindrome ou pelanaigséa fabricacdo da mesma
proteina. Quando aumenta essa falta, gradativarsrgeguintes sintomas apare-
cem: sensibilidade social variavel, instabilidagehdimor, déficit na parte frontal
do cérebro (responsavel pela hiperatividade da fetcapacidade de atencao), dé-
ficit no hemisfério direito do cérebro (causa aamento social), e o déficit da a-
cao da proteina no hemisfério esquerdo (causacaldéde na fala e colocacéo de
palavras, o déficit cognitivo e problemas sevemmdtantaneidade e manifestacéo
de agressao). E essas diferencas genéticas erpaaador sdo responsaveis pelo
variavel quadro de portadores de X-Fragil e pedgpectivos tratamentos.

A importancia do diagnostico, por meio da coletibeexame molecu-
lar, é detectar se a pessoa tem a falta de proadwgadoaixa incidéncia da proteina
FMRP. E, de uma forma mais eficaz, detalhar quahével de deficiéncia mental
(que causa manifestagcdes comportamentais e figjcastada portador tem. Isso
contribui para o correto tratamento dos paciertesgfe cada individuo portador
tem necessidade de atividades especificas pamadsasinais clinicos, cognitivos e
comportamentais manifestados pelo nivel da faltardeeina FMRP). A consulta
freqiente a médicos neurologistas e geneticistapdete do conjunto de ativida-
des que sdo essenciais para que os portadoreslagsame possam manter-se
informados da sua saude. Como, também, poderemrmgiorde atividades fisicas,
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de terapias ocupacionais, de fonoaudiologistafisagerapeutas, entre outros, de-
senvolver o seu aparelho psicomotor e cognitiveabathar aspectos comporta-
mentais.

De maneira geral, o diagnostico de um portador iddr&@me do X-
Fragil apresenta as seguintes caracteristicasdoetaental, hiperatividade, aten-
cao diminuida, defesa tatil, a mania ou necessidadaorder as maos, o batimen-
to das maos, o contato visual pobre, a fala e dutarperseverante, a hipersensibi-
lidade dos dedos, as orelhas grandes, a macro@mmuoida linha simiesca da méao,
o historico de retardo mental ou autismo na familia

Acompanhando o trabalho de conscientizacao da ddaum sobre a
importancia de se conhecer a Sindrome do X-Fr&d@ saber identificar os sinais
manifestados pela deficiéncia, as maes e os paipattadores organizam-se, pro-
duzindo artesanatos, participando de eventos m#lae cursos e de reunides.

A dedicacdo de um numero cada vez maior de voiostgue abra-
cam uma causa gue, pessoalmente, ndo deveria tdespiEresse, € essencial para
a Fundacéao Brasileira da Sindrome do X-Fragil.caré a aparente distancia deste
guadro social na vida que os voluntarios trazenurgd&cao carinho ao grupo de
membros (pais e familiares dos portadores) e ¢w@m, principalmente, com ati-
vidades segmentadas e organizadas.

A familia X-Fragil aumenta e especializa-se na megéo de um, de
dois, de trés projetos sociais que se tornam uneda de relacdes, contribuintes e
informacdes € composta de outras instituicdes eite setor do Municipio e de
especialistas da area da saude e da educacaoorB, tagnbém se expande por
meio da rede mundial de computadores. Por meisitdala Fundacé&o Brasileira
da Sindrome do X-Fragil, pessoas de todo o paté(do mundo) entram em con-
tato, pedem ajuda, buscam a atualizacdo dos conéettis sobre a Sindrome e
tratamentos.

Além do projeto de divulgar a Sindrome entre osiocodde 0s especi-
alistas, para que possam tratar com responsalslidesl portadores, as escolas es-
peciais (e, mais tarde, todas as outras) teraormgutores dos alunos especiais in-
formados sobre a Sindrome. Saber da existénciand@ofe do X-Fragil pressu-
pde que a identificacdo de supostos portadoresasmtecer mais rapido, é o
gque o crescente numero elenails, de telefonemas e a procura (inclusive por uni-
versitarios) por informacdes sobre o X-Fragil destin

A pratica de um projeto idealizado em 1999 vem gaymdo outros
projetos nos anos de existéncia da Fundacédo. @liade uma rede de organiza-
cOes do primeiro, do segundo e do terceiro setdeesegmentos de profissdes e de
voluntérios tem como consequUéncia a conscientizdgdondamentos para o bem-
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-estar social e fisico da sociedade. A diminuicA@ué-conceitos e preconceitos,
assim como a distribuicao de meios de vida semtihantodos, contribui para um
projeto social maior do que aquele idealizado (ecamlo em pratica pela Funda-
cao Brasileira da Sindrome do X-Fragil): o projdinstituicdes, de grupos, de
cidades, de estados e de paises para promovealdada entre todos.

A Fundacado Brasileira da Sindrome do X-Fragil, lateate, tem,
como Presidenta, Cleusa Gassen e, como Vice-Pnisidesé Temoteo Gomes da
Veiga. Atende por meio da Rede Social Salesiancs)itada na Rua Dona Laura
n°® 1020, sala 112 — CEP 90430-090, Porto Alegreires,(51) 3330561 7email:
xfragil@terra.com.hrsite: www.xfragil.com.br.

Em reconhecimento ao empenho, a perseveranca,raercaocial e
ao interesse coletivo presente na Fundacdo Brasiiei Sindrome do X-Fragil,
criada em Porto Alegre por pais de criancas e @yantadores, e mais, em razao
da necessidade da ampliacdo do estudo e da carsagéo por meio da divulga-
céo da existéncia da Sindrome, € que se tornolss@de apresentar o presente
Projeto de Lei.

A Cidade tem urgéncia em atender aos reclamosugersenicipes e
nao pode permitir que necessidades da populacdm sejevadas a segundo ou
terceiro plano na ordem das prioridades locaiseni@w, pois, priorizar a aprova-
cao dessa iniciativa, respeitado o tramite regiaient

Rogamos, pois, aos nobres Edis, que dediguem sngdat ao mérito,
possibilitando uma célere tramitacdo e, ao finala justa aprovacao.

Sala das Sessdes, 16 de agosto de 2007.

VEREADOR ALDACIR OLIBONI

13CO
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PROJETO DE LEI

Institui o Dia Municipal de Conscientiza-
cao do X-Fragil e a Semana Municipal de
Estudos e Conscientizacdo sobre a Sin-
drome do X-Fragil e da outras providén-
cias.

Art. 1° Ficam instituidos o Dia Municipal de Conscient@a do X-
-Fragil e a Semana Municipal de Estudos e Conszagdo sobre a Sindrome do
X-Fragil.

8 1° O Dia Municipal de Conscientizacdo do X-Fragilaseomemo-
rado anualmente, no dia 22 de setembro.

8 2° A Semana Municipal de Estudos e Conscientizacbmesd Sin-
drome do X-Fragil sera realizada anualmente, ntgerde 22 de setembro a 28
de setembro.

Art. 2° Cabera a Fundacéo Brasileira da Sindrome do yHFa&o-
ordenacdo das atividades realizadas no Dia Munidi@aConscientizacdo do X-
-Fragil e na Semana Municipal de Estudos e Contszagido sobre a Sindrome do
X-Fragil.

Art. 3° O Poder Publico Municipal, no limite de suas pmkdades
administrativas e orcamentarias, podera realizatepas publico-privadas para
apoiar a realizacdo dos Eventos instituidos ndadesta Lei.

Art. 4° Esta Lei entra em vigor na data de sua publicacao



