
5646 LÄKARTIDNINGEN  •  VOLYM 96  •  NR  50  •  1999

Trippel-X upptäcks vanligen
accidentellt som ett bifynd vid
kromosomal fosterdiagnostik.
47,XXX-flickor som följts från
födelsen upp till 20-års ålder
har varit friska och utan
kroppsliga avvikelser. Den intel-
lektuella nivån var dock något
sänkt jämfört med syskonen,
många hade uttalade läs- och
skrivsvårigheter samt svårighe-
ter med kamratkontakter. Med
psykologiskt stöd från tidig
barndom och vid behov stödun-
dervisning i skolan har de dock
fungerat väl såväl yrkesmässigt,
socialt som psykosexuellt. Det är
därför diskutabelt om det är
rätt att avbryta en graviditet om
det visat sig att fostret har
47,XXX-kromosomuppsättning.

Det förhållandet att det finns kvinnor
med tre X-kromosomer mot normalt två
och kromosomuppsättningen 47,XXX
har givit upphov till namnet trippel-X
(Figur 1). Patricia Jacobs och medarbe-
tare rapporterade 1959 det första fallet
av trippel-X hos en normalbegåvad
kvinna med sekundär amenorré under
rubriken »Evidence for the existence of
the human super female» [1].

En av 1 000 nyfödda flickor och
kvinnor har en extra X-kromosom, dvs
drygt 4 000 kvinnliga individer i Sveri-
ge. Sannolikt är fler än 90 procent av
dessa inte diagnostiserade.

Orsaker till trippel-X
I ca 80 procent av fallen är orsaken

till uppkomsten av kromosomavvikel-
sen 47,XXX utebliven separering av de
två X-kromosomerna under äggcells-

bildningen hos modern, varvid det bil-
das en äggcell med 24,XX-uppsättning
och efter befruktning med en 23,X-
spermie, ett foster med 47,XXX-upp-
sättning. Risken för detta ökar med sti-
gande ålder hos modern [2]. Man vet
inte varför dessa kvinnor löper ökad
risk att producera äggceller med en ex-
tra X-kromosom.

I ca 20 procent av fallen föreligger
kromosomal mosaicism, vanligen av
typ 46,XX/47,XXX, uppkommen un-
der någon av de första celldelningarna
efter befruktningen genom feldelning
av en cell medförande felaktig fördel-
ning av X-kromosomerna till dotter-
cellerna. Även andra former av mosa-
ikism har rapporterats, men de är säll-
synta.

Trippel-X är inte ärftligt. Det är
mycket ovanligt med mer än ett barn
med en extra X-kromosom i samma
syskonskara. Att döttrarna till trippel-
X-kvinnor ärver syndromet och att sö-
nerna får 47,XXY-Klinefelters syn-
drom är likaså mycket ovanligt.

Diagnostik
Trippel-X upptäcks vanligen acci-

dentellt som ett bifynd vid kromosomal
fosterdiagnostik medelst fostervatten-
provtagning eller korionvillibiopsi, där
indikationen för provtagningen varit
ökad risk för trisomi 21 (Downs
syndrom) hos det väntade barnet [3].

Postnatalt påvisas trippel-X medelst

kromosomanalys av odlade celler från
blodprov.

Somatisk utveckling
Man har följt ett femtiotal 47,XXX-

flickor som diagnostiserats vid födelsen
efter kromosomanalys av samtliga
nyfödda barn  i prospektiva undersök-
ningar [4, 5]. Dessa flickor, som nu är
16–20 år gamla, har varit friska och utan
kroppsliga avvikelser eller utseende-
mässiga särdrag. Fin- och grovmotorisk
utveckling var ofta något försenad, in-
kluderande något sen gångförmåga.
Motoriken var hos många dåligt koordi-
nerad och klumpig. De har inte visat sig
ha någon ökad risk för fysiska eller psy-
kiska sjukdomar jämfört med syskon
och en kontrollgrupp. Den kroppsliga
utvecklingen under puberteten har varit
normal, och flickorna har fått sin första
menstruation i genomsnitt vid 12 års ål-
der, vilket är normalt.

Den typiska trippel-X-kvinnan är
4–5 cm över medellängd, betingat av
ökad benlängd, och har relativt låg vikt
i relation till längden.

Begåvnings- och 
personlighetsutveckling
Den intellektuella nivån (global IQ)

i de prospektiva serierna relaterade

Trippel-X – kromosomavvikelse
med lindriga symtom
Majoriteten förblir odiagnostiserade
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Figur 1. Kromosomuppsättningen
47,XXX i odlade celler i blodprov från en
10-årig långväxt flicka med global IQ 90,
markanta läs- och skrivsvårigheter samt
betydande kamratsvårigheter.



ovan [4, 5] var genomsnittligt sänkt
med tio enheter jämfört med syskonen.
4–5 procent var svagbegåvade. Den ver-
bala och matematiska begåvningen var
sämre än övriga begåvningsfaktorer.
Påfallande var ojämnheten i testprofi-
len, i de flesta fall beroende på svag
språklig prestationsförmåga och inte
sällan dålig formuppfattning. Speciella
läs- och skrivprov visade att många
hade uttalade läs- och skrivsvårigheter.
Den praktiska begåvningen mätt med
s k performance-test var vanligtvis nor-
mal.

Flertalet av XXX-flick orna har som
spädbarn betecknats som passiva och
snälla och har som regel haft en mindre
uttalad trotsperiod än sina syskon. Un-
der förskoleåldern har flertalet varit
snälla, stillsamma och keliga.

Förekommande problem
Problemen hos trippel-X-flickor har

vanligtvis uppträtt först i samband med
påbörjad skolgång, då de ofta visat sig
vara omogna och haft läs- och skrivsvå-
righeter. Många har haft betydande
kamratsvårigheter, blivit hackkyckling-
ar och reagerat antingen med ängslan
eller aggressivitet, vilket lett till att de
blivit intensivt skololustiga.

Personlighetsmässigt karakteriseras
en del trippel-X-kvinnor som passiva
och initiativlösa med låg stresstolerans
samt med en allmän emotionell och so-
cial omognad. Frekvensen kvinnor med
trippel-X som vårdats på psykiatrisk
klinik, är tre till fyra gånger ökad [6].
Det har diskuterats huruvida kvinnor
med XXX-kromosomuppsättning har
en ökad risk för spontanaborter och ti-
dig menopaus, men det finns ännu inga
reella belägg för detta [7]. Det finns
också misstankar om att dessa kvinnor
har en något ökad risk att få barn med
kromosomavvikelser, vilket möjligen
kan vara en indikation för kromosomal
fosterdiagnostik.

Att trippel-X påvisas vid kromoso-
mal fosterdiagnostik är ett svårt dilem-
ma, eftersom föräldrarna får en infor-
mation som de inte efterfrågat om sitt
väntade barn, och flertalet trippel-X-in-
divider har ju inga eller endast lindriga
och ofta övergående symtom och pro-
blem.

Redan vid informationen före den
fosterdiagnostiska provtagningen är det
viktigt att informera föräldrarna om att
det finns kromosomavvikelser, vilka
påvisas vid sedvanlig kromosomal
fosterdiagnostik, som inte är förenade
med påtaglig risk för allvarligare skada
eller utvecklingsstörning.

Det går nu att undvika oönskat på-
visande av en extra X- eller Y-kromo-
som hos det väntade barnet genom att
endast undersöka eventuell förekomst
av en extra kromosom 13, 18 och 21 i

fostercellerna medelst sk FISH-teknik
[9].

Åtgärder och behandling
Någon specifik medicinsk behand-

ling finns inte. En hörnsten i behand-
lingen av flickor och vuxna med trippel-
X är en fullständig information och all-
tid till barnets föräldrar och, om föräld-
rarna ger sitt tillstånd, till skolan samt
efter hand direkt till flickan och den
unga kvinnan med trippel-X. Uppföl-
jande undersökningar har visat att det
stora flertalet kvinnor med syndromet
som fått psykologiskt stöd under barn-
och ungdomsåren, fungerar väl såväl
yrkesmässigt och socialt som psykosex-
uellt.

Det stora flertalet flickor och kvin-
nor med en extra X-kromosom har ald-
rig kromosomundersökts. Våra kunska-
per om symtomatologi, reproduk-
tionsförhållanden, psykisk bild och
psykosocial situation efter ungdomså-
ren för dessa kvinnor är mycket ofull-
ständiga. Det saknas också i dagsläget
så gott som helt tillgång till läkare, pe-
dagoger och psykologer med special-
kunskap om trippel-X.

Avslutningsvis kan nämnas att det
har rapporterats ett 50-tal kvinnor med
den mycket sällsynta XXXX-kromo-
somuppsättningen [8]. De har alla varit
svagbegåvade eller psykiskt utveck-
lingsstörda, haft radioulnär synostos
samt uppvisat hypertelorism samt epi-
kantusveck. Ett 30-tal fall med
XXXXX-karyotyp, som är mycket
ovanlig, finns beskrivna. De har en
mera uttalad bild med svår utvecklings-
störning, grova anletsdrag, radioulnär
synostos, och de är ofta kortvuxna.Pu-
berteten är försenad, och sekundära
könskaraktärer är ofullständigt utveck-
lade. Hjärtmissbildning är vanlig [8].
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