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Dispositifs cliniques relatifs d'articles, de liens des garçons 
avec des prémutations X-fragile et allèles intermédiaires. 
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Le syndrome X-fragile a un phénotype comportemental et physique caractéristique.  Les rapports cliniques d'expérience et de cas suggèrent que les garçons avec des prémutations et des allèles intermédiaires puissent avoir un phénotype semblable, mais probablement des dispositions plus favorables que ceux avec une mutation complète.  Nous avons effectué des évaluations détaillées physiques, psychiatriques, psychologiques et de la parole et de langage sur une série clinique de 10 garçons avec une prémutation ou des expansions intermédiaires de triplet de CGG.  Dans la mesure du possible, nous avons mesuré les niveaux de la protéine FMR1 dans les racines des cheveux des participants.  Beaucoup de ceux-ci ont montré la ressemblance saisissante dans leur image clinique, comportemental et physique, aux individus avec la mutation complète de syndrome X-fragile.  

Cependant, l'expression de la protéine était normale chez tous les participants où elle a été évaluée, en dépit de grande variation des répétitions de triplet de CGG. 
Nous proposons que les résultats soient peu susceptibles d'être attribuables seulement à la polarisation de l'évaluation.  La réplique sur de plus grands échantillons indépendants est exigée pour confirmer notre impression que des prémutations X-fragile et les allèles intermédiaires peuvent être associés aux incapacités développementales importantes et aux dispositifs physiques.  
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