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Resumo: De acordo com a Organiza¢gdo Mundial da Satude cerca de 17,5% da populacao
mundial, totalizando uma em cada seis pessoas no mundo, enfrentam o problema da
infertilidade. Em 2011 a ONU estimava que 70 milhdes de pessoas no mundo sao autistas.
O autismo pode ser considerado como uma das mais frequentes consequéncias da
Sindrome do X-fragil nos meninos, contudo, as mulheres portadoras dessa mutacdo
genética tendem a apresentar faléncia prematura da funcdo ovariana, ou seja, uma
possivel dificuldade de engravidar ou até mesmo a infertilidade. Assim, seria possivel
dizer que as mulheres autistas enfrentam maior dificuldade para engravidar? No presente
artigo objetivou-se questionar se seria possivel estabelecer um contraponto entre os
diagndsticos de autismo, sindrome do X Fragil e infertilidade.
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Autism, Fragile X Syndrome and Infertility — Is it possible to establish a
counterpoint between them?

Abstract: According to the World Health Organization, about 17.5% of the world's
population, totaling one in every six people in the world, face the problem of infertility.
In 2011 the UN estimated that 70 million people in the world are autistic. Autism can be
considered as one of the most frequent consequences of Fragile X Syndrome in boys,
however, women carrying this genetic mutation tend to have premature failure of ovarian
function, that is, a possible difficulty in getting pregnant or even infertility. So, would it
be possible to say that autistic women face greater difficulty getting pregnant? This article
aimed to question whether it would be possible to establish a counterpoint between the
diagnoses of autism, Fragile X syndrome and infertility.
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Introduciao

A infertilidade ¢ definida pela Organizagao Mundial da Saude [1] como auséncia
de gestacao apos 12 meses de tentativas, sendo a tentativa caracterizada por uma vida
sexual ativa (relacdes de 2 a 4 vezes por semana) sem a utilizagdo de quaisquer métodos

contraceptivos. E em relatorio divulgado em abril de 2023 a Organizagao informou que 1
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a cada 6 pessoas no mundo, cerca de 17,5% da populagdo enfrenta o problema da

infertilidade [2].

Uma das principais causas de infertilidade nas mulheres ¢ a faléncia ovariana
prematura [3] que significa a menopausa precoce, ou seja essas mulheres nao mais
produzem os hormonios estradiol e progesterona o que leva a nado liberacdo de dvulos,

acarretando a impossibilidade de gravidez natural.

A Faléncia Ovariana Prematura acontece antes dos 40 anos, quando, antes do
tempo esperado, os ovarios deixam de realizar suas fungdes normais e uma das suas

causas € genética [3].

A causa hereditaria mais frequente de menopausa precoce e insuficiéncia ovariana
precoce, que ocorre com prevaléncia entre 10 a 28% das portadoras ¢ a Sindrome do X
Fragil, que tem origem genética e é hereditaria. E causada por mutagdes no gene FMR1
(fragile x messenger ribonucleoprotein 1). Este gene responde pela producao da proteina
Fragile X Mental Retardation (FMRP) e tem a fungdo de colaborar para regular a
producdo de outras proteinas que afetam o desenvolvimento de conexdes importantes do

sistema nervoso. [4]

A Sindrome do X
e CROMOSSOMO
o COM 0 GENE FMRI ‘< ha
Fragil tem esse NORMAL SR nome pois ha uma
falha na porcao subterminal  do
brago longo do cromossomo X,
chamada de sitio fragil, como se vé

na figura 1.
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Figura 1. [lustragdo do cromossomo X com a mutacao do X Fragil [4]

A sindrome do X-Fragil (SXF) ¢ a causa genética mais comum de deficiéncia
Intelectual e a mais frequente causa monogénica do autismo. Dados epidemiolédgicos
demonstram que mais de 90% dos meninos com a sindrome também apresentam
caracteristicas do autismo. A incidéncia € variavel entre meninos € meninas. Para aqueles

de 1:4.000-5.000 e para elas ¢ de 1:7000-800. [5]
Objetivos

Levantar o questionamento se seria possivel estabelecer a relagdo de que mulheres
autistas sofrem mais frequentemente com a faléncia ovariana precoce e, portanto, teriam

mais chances de enfrentarem a infertilidade.
Material e Métodos

A pesquisa ¢ de cunho exploratorio, baseada em levantamento bibliografico e
doutrinério, com coleta de dados e informagdes sobre o tema realizada nas principais

plataformas cientificas (Scielo, Capes, Google académico).

Resultados

A Organizagdo das Nagdes Unidas estimava em 2011 que havia mais de 70
milhdes de pessoas autistas no mundo e entende que a incidéncia em meninos € maior,
tendo uma relagdo de quatro meninos para uma menina com autismo. [6] O niimero ¢
defasado pois a maioria dos estudos aborda somente as criangas ¢ os adultos sdo
subdiagnosticados. [7]

Além disso hd um subdiagnostico em meninas e mulheres, pois, ha uma maior
dificuldade de enquadrd-las nas principais caracteristicas do autismo, como o
comportamento social. Por conta da estrutura cerebral diferente entre meninos e meninas,
bem como aspectos hormonais diferenciados, as meninas possuem maior habilidade para
disfarcarem suas limitagdes sociais, também parecem ter menos atitudes repetitivas e
restritas do que os meninos. Para elas, muitas vezes, somente com a apresentacdo dos

sintomas nas formas mais graves se pensa no diagnostico de autismo, pois se forem
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demonstrados nas modalidades mais leves, podem ser confundidos com outros
transtornos. [8]

Como visto acima, a sindrome do X-Fragil (SXF) ¢ a causa genética mais comum
de deficiéncia Intelectual e a mais frequente causa monogénica do autismo, mas, por ser
ligada ao cromossomo X, esta sindrome afeta principalmente as pessoas do sexo
masculino. Isso acontece porque como as mulheres possuem dois cromossomos X, acaba
ocorrendo uma compensacao. Ja para os homens, que possuem apenas um cromossomo
X, hd mais chances de um acometimento grave. Contudo, para as mulheres portadoras da
mutagdo pode existir faléncia prematura da fungdo ovariana, portanto, uma dificuldade
de engravidar ou até mesmo a infertilidade. [9]

Discussao

O presente artigo tem a inteng@o de levantar alguns questionamentos, pois, se uma
das principais causas de infertilidade nas mulheres ¢ a faléncia ovariana prematura, se a
causa hereditaria mais frequente de menopausa precoce ¢ insuficiéncia ovariana precoce
¢ a sindrome do X Fragil, se a sindrome do X-Fragil (SXF) ¢ a causa genética mais comum
de deficiéncia Intelectual e a mais frequente causa monogénica do autismo, se essa
sindrome afeta de forma mais grave os meninos, por terem estes apenas um cromossomo
X, se ha uma defasagem nos numeros de pessoas autistas no mundo, pois hd um
subdiagnoético dos adultos autistas, se hd um subdiagnostico em meninas e mulheres, uma
vez que ha uma maior dificuldade de enquadra-las nas principais caracteristicas do
autismo, € possivel afirmar que ha também um subdiagnotico de mulheres autistas e que

enfrentam a infertilidade?

Conclusoes

No presente artigo objetivou-se questionar se seria possivel estabelecer um

contraponto entre os diagnosticos de autismo, sindrome do X Fragil e infertilidade.

Tais questionamentos sdo dificeis de serem respondidos, uma vez que faltam
muitos dados, tanto do diagndstico de pessoas adultas autistas, quanto de mulheres
autistas, bem como de mulheres que apresentam a mutacdo genética do X Fragil e, ainda
de mulheres autistas que enfrentam a infertilidade e se a faléncia ovariana precoce seria

a principal causa.
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Contudo, como a prevaléncia para ambos os casos, autismo ¢ infertilidade, vem
aumentando exponencialmente no mundo, hd necessidade de estabelecermos esse

contraponto.
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