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O Instituto Buko Kaesemodel tem alcance nacional,
promovendo, através de seu Progroma Eu Digo X,
atividades de apoio e auxilio nos processos de difusao
de infFormagoes, diagndstico, rastreamento, educagao e
de cuidados, bem como apoio a pesquisas cientificas a
respeito da Sindrome do X Fragil, Autismo Sindrémico e
de melhoramentos nos Eratomentos atuais.
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ApPoIo QO Suporte Ensino e Pesquisas
diagnéstico Familiar conscientizagao publica cientificas
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Promover a garantia do
direito a saude para
pessoas com a Sindrome
do X Fragil e Autismo

Sindrémico, através do
acesso oo diognastico,
assisténcio, ensino e
pesquisa que contribuom
para a inclusao e
qualidode de vida destas

pessoos e seus Familiores.

Ser referéncia no
compartilhamento de
inFormagdes, Nna produgao
e disseminagdo de
conhecimentos sobre a
Sindrome do X Fragil e no

Fomento as pesquisas
cientificas que
desenvolvom avangos No
diognaéstico e
Eratomentos pora
Autismo Sindrémico.

Desenvolver agdes que
promovam
Equidade e Cidadania
Pautar o trabalho na
Exceléncia, Inovacao
Colaboracio
Em todas as relagdes
Qgir com
Etica e Compromisso
Socioambiental




SINDROME DO
X FRAGIL
(SXF)

Condicao genética e hereditaria que afeta diretamente
o desenvolvimento, a fala e o comportamento.

Causada por uma mutacao do gene FMR1 no
cromossomo X. A mutacao inibe ou reduz a producao
da proteina FMRP.

Principal causa de deficiéncia intelectual hereditaria,
Mmuitas vezes estd associada ao Autismo Sindromico.

Diagnodstico através de exame molecular do
gene FMRI] - PCR para X Fragil.

O diagndstico precoce aliado ao estimulo e
tratamento adequados tém grande influéncia
No prognaostico destas pessoas.

A expectativa de vida dos individuos
com a SXF € normal.



XY

$

&ﬁ PRE-MUTACAO. “ MUTACAO COMPLETA.

Um homem portador da SXF

passara a todas as suas
filhas o cromossomo X com
O gene pré-mutado, mas a

nenhum de seus filhos.

A mulher possui 50% de
chances de passar o gene
alterado para sua proxima
geracao, sendo menino ou

menina.
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1A CADA 1 A CADA

3000 6000
MENINOS MENINAS

NASCE COM A SXF * NASCE COM A SXF*
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Programa Eu Digo X

O Programa Eu Digo X cria uma rede de
conhecimento e pesquisa por meio de parcerias,
promovendo a troca de experiéncias, apoio,
cooperacdo e integracao entre Familiares,
profissionais e voluntarios.

Para as Familias com a Sindrome do X Fragil, o
progroma oferece opoio nos dreas de
diagnodstico, rastreio, acolhimento, orientacgao,
educacdo, inclusao social e luta por politicas
publicas efetivas.



O Prograoma Eu Di
Em numeros



@E‘SE‘S"“ PACIENTES CADASTRADOS:
Koesemodel 17 5 4

DATA: :
11/09/2025 O Programa Eu Digo X

pPOssui 1130 Fomilias
cadastradas por toda a

Norte
40 (2,3%)

Nordeste extensio do pais e 13
137 (7,8%) Familias brasileiras que
residem no exterior.

Ja Foram subsidiados 489
Sudeste exames PCR para X Fragil

744 (42,5%) em 148 municipios.

Centro-Oeste
123 (7%)

Sul
697 (39,7 %)

13 (0,7%)
Fora do pais
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Das Familias cadastradas,

477 sso positivas paraa

Sindrome do X Fragil, sendo que
a maioria tem mais de um caso.

PACIENTES POSITIVOS: 762

DATA:
11/09/2025

Nordeste
58 (7,6%)

Norte
10 (1,3%)

Sudeste
377 (49,5%)

Centro-Oeste
73 (9,6%)

Sul
231 (30,3 %)

13 (1,7%)
Fora do pais
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DIAGNOSTICO DOS ATIVOS X FAIXA ETARIA
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Crianca |Adolescente| Jovem | Adulto |ldoso [Subtotal
Sre-mutEoie 10 3 6 137 >4 187 DIAGNOSTICO DOS ATIVOS X SEXO
Mosaico 6 2 4 4 0] 16 F | Subtotal
2O ETER] 6 Z - / L 20 Completa 73 | 425 | 498
Nao Informado 8 11 6 16 0 41 -
Negativo 141 81 45 75 13 355 Pre-mutacdo | 165 | 22 187
Zona Gray 13 Vs 20
ATIVOS POSITIVOS POR Nao Inf 1 1 a1
e e ATIVOS PRESUMIDOS a0 Informado} 19 | S
: Negativo 115 240 355
sul 931 Masculino 1
u — Total 380 | 737 1117
Feminino 88
Sudeste 377 Total -
e CIDADES
Centro Oeste 73
Alcancgadas 463
Norte 10 SEXO DOS ATIVOS POSITIVOS
Positivas 253
i 13 Feminino 265 ;{%}#&?
Total 762 B -
Total 762 -
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ATIVOS POSITIVOS PORESTADO Paraiba 6
Acre 0 Parana 126
Alagoas 1 Pernambuco 12
INQE]E] 4 Piaui 0
INUEVER 1 Rio de Janeiro 47
ENIE 6 Rio Grande do Norte 9
Ceara 18 Rio Grande do Sul 76
Distrito Federal 23 Rondobnia 0
EspiritoSanto 2 W
CHIER 22 Santa Catarina 29

| METETIES) 1 I Sao Paulo 266
Mato Grosso 12 Sergipe 3)
Mato Grossodo Sul 16 | Tocantins 2 |
Minas Gerais 62 - 13

| Para | 3 |
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Sabrina Muggiati Rafaela Kaesemodel Luz Maria Romero
Empreendedora social Adm - Comeércio Exterior Psicologa, Esp. Saude Coletiva e RH.

Mestre em Linguistica
R
oo da i

" v ?“: 4/

Gabriela C. C. Santos Itala F. do Nascimento
Biomédica, Esp. Terapia Génica. Advogada e Psicdloga @mutum
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(41) 9 9103-4847
(41) 3156-0309

R. Fernando Simas, 172 - Bigorrilho
Curitiba - PR | 80430-190

www.institutobukokaesemodel.org.br
www.eldigox.com.br
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