Trippel-X — kromosomavvikelse
med lindriga symtom

Majoriteten forblir odiagnostiserade

Trippel-X upptécks vanligen
accidentellt som ett bifynd vid
kromosomal fosterdiagnostik.
47, XXX-flickor som foljts fran
fodelsen upp till 20-ars alder
har varit friska och utan
kroppsliga avvikelser. Den intel-
lektuella nivan var dock nagot
sankt jdAmfort med syskonen,
manga hade uttalade las- och
skrivsvarigheter samt svarighe-
ter med kamratkontakter. Med
psykologiskt stdd fran tidig
barndom och vid behov stédun-
dervisning i skolan har de dock
fungerat val saval yrkesmassigt,
socialt som psykosexuellt. Det &r
darfor diskutabelt om det ar
ratt att avbryta en graviditet om
det visat sig att fostret har
47, XXX-kromosomuppséattning.
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bildningen hos modern, varvid det bil-
das en aggcell med 24,XX-uppsattnin
och efter befruktning med en 23,X-

Figur 1. Kromosomuppséttningen

47 XXX i odlade celler i blodprov fran en
10-arig langvaxt flicka med global 1Q 90,
markanta las- och skrivsvarigheter samt
betydande kamratsvérigheter.

spermie, ett foster med 47,XXX-upp-
sattning. Risken for detta 6kar med stikromosomanalys av odlade celler fran
Det forhallandet att det finns kvinnorgande alder hos modern [2]. Man veblodprov.
med tre X-kromosomer mot normalt tvdnte varfor dessa kvinnor I6per 6kad
och kromosomuppséttningen 47,XXXrisk att producera aggceller med en ex- Somatisk utveckling
har givit upphov till namnet trippel-X tra X-kromosom. Man har féljt ett femtiotal 47,XXX-
(Figur 1). Patricia Jacobs och medarbe- | ca 20 procent av fallen féreliggerflickor som diagnostiserats vid fodelsen
tare rapporterade 1959 det forsta fallddromosomal mosaicism, vanligen awefter kromosomanalys av samtliga
av trippel-X hos en normalbegavadyp 46,XX/47,XXX, uppkommen un- nyfédda barn i prospektiva undersok-
kvinna med sekundar amenorré undefer ndgon av de forsta celldelningarnaingar [4, 5]. Dessa flickor, som nu &r
rubriken »Evidence for the existence oéfter befruktningen genom feldelningl6—20 ar gamla, har varit friska och utan
the human super female» [1]. av en cell medférande felaktig fordelkroppsliga avvikelser eller utseende-
En av 1 000 nyfodda flickor ochning av X-kromosomerna till dotter-massiga sardrag. Fin- och grovmotorisk
kvinnor har en extra X-kromosom, dvsellerna. Aven andra former av mosadtveckling var ofta nagot forsenad, in-
drygt 4 000 kvinnliga individer i Sveri- ikism har rapporterats, men de ar salkluderande nagot sen gangférmaga.
ge. Sannolikt ar fler an 90 procent agynta. Motoriken var hos manga daligt koordi-
dessa inte diagnostiserade. Trippel-X &r inte &rftligt. Det &ar nerad och klumpig. De har inte visat sig
mycket ovanligt med mer an ett barma nagon 6kad risk for fysiska eller psy-
Orsaker till trippel-X med en extra X-kromosom i sammd&iska sjukdomar jamfort med syskon
| ca 80 procent av fallen ar orsakesyskonskara. Att doéttrarna till trippel-och en kontrollgrupp. Den kroppsliga
till uppkomsten av kromosomavvikel-X-kvinnor &rver syndromet och att sé-utvecklingen under puberteten har varit
sen 47,XXX utebliven separering av d@erna far 47,XXY-Klinefelters syn- normal, och flickorna har fatt sin forsta
tvd X-kromosomerna under aggcellsdrom ar likasa mycket ovanligt. menstruation i genomsnitt vid 12 ars al-
der, vilket &r normalt.
Diagnostik Den typiska trippel-X-kvinnan ar
Firattare Trippel-X upptéacks vanligen acci-4-5 cm 6ver medellangd, betingat av
dentellt som ett bifynd vid kromosomalokad benléangd, och har relativt l1ag vikt
KARL-HENRIK GUSTAVSON fosterdiagnostik medelst fostervattenirelation till langden.
professor emeritus, med dr, avdelprovtagning eller korionvillibiopsi, dar
ningen for klinisk genetik, Akade- indikationen for provtagningen varit
miska barnsjukhuset, Uppsala. ~ ¢kad risk for trisomi 21 (Downs personlighetsutveckling
E-post syndrom) hos det vantade barnet [3].  Den intellektuella nivan (global 1Q)
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ovan [4, 5] ar genomsnittligt sankt fostercellerna medelstsFISH-teknik

med tio enheter jamfért med sysien. [9]. 8.

4-5 procentar s\agbgidvade. Den gr-
bala och matematiska ¢gningen \ar Atgarder och behandling
samre an vriga beavningshktorer Nagon specik medicinsk behand
Pafallande ar ojamnheten i testpiief ling finns inte. En hérnsten i behand
len, i de flestadll beroende pa ag lingen a flickor och vuxna med trippel-
spraklig prestationsférmagoch inte X ar en fullstandig information och all 9.
sallan dalig formuppafttning. Speciella tid till barnets foraldrar och, om forald
las- och skmprov visade att maray rarna ger sitt tillstand, till skan samt
hade uttalade las- och sksi@righeter efter hand direkt till flickan och den
Den praktiska bgévningen matt med unga kvinnan med trippel-X. Uppfél
sk performance-tesiar vanligtvis nor  jande undersoknireg har visat att det
mal. stora flertalet kvinnor med syndromet
Flertalet & XXX-flick orna har som som it psylologiskt stdd under barn-
spadbarn betecknats som peasoch och ungdomsaren, fungeraélvsdal
snélla och har somgel haft en mindre yrkesmassigt och socialt som peglk«-
uttalad trotsperiod &n sina spsk Un  uellt.

der forslboledldern har flertalet arit Det stora flertalet flickr och kvin
snélla, stillsamma ochekiga. nor med enxdra X-kromosom har ald
rig kromosomundersokts dva kunska
Foérekommande problem per om symtomatologi, reproduk

Problemen hos trippel-X-fliak har tionsférhallanden, psykisk bild och
vanligtvis upptratt forst i samband megsykosocial situation efter ungdomsa
paborjad sklgang, da de ofta visat sigren for dessa kvinnor ar myekofull-
vara omogna och haft Ias- och skiig  standig. Det saknas ocksa i dagslaget
righeter Mang har haft betydandesa gott som helt tillé@ng till Iakare, pe
kamratswarigheterblivit hackkyckling- dagoger och psyioger med special
ar och reagerat antingen med angsl&unskap om trippel-X.
eller aggressitet, vilket lett till att de Avslutningsvis kan namnas att det
blivit intensiit skololustiga. har rapporterats ett 50-tal kvinnor med

Personlighetsmassigt karakteriseraden myclet séallsynta XXXX-kromo-
en del trippel-X-kvinnor som passi somuppsattningen [8]. De har allarit
och initiativlosa med |ag stresstoleransvagb@avade eller psykiskt utck
samt med en allméan emotionell och sdingsstérda, haft radioulnar synostos
cial omognad. Frelensen kvinnor med samt uppvisat ypertelorism samt epi
trippel-X som \ardats pa psykiatrisk kantuseck. Ett 30-tal dll med
Klinik, ar tre till fyra gdnger 6kad [6]. XXXXX-karyotyp, som ar myckt
Det har diskuterats huruvida kvinnowovanlig, finns beskfna. De har en
med XXX-kromosomuppsattning harmera uttalad bild med &vutvecklings-
en Okad risk fér spontanaborter och tistérning, grea anletsdrag, radioulnar
dig menopaus, men détfis &nnu ing  synostos, och de ar oftaftvuxna.Pu
reella belagg for detta [7]. Deinfis berteten &ar forsenad, och sekundara
ocksé misstankar om att dessa kvinndnskaraktérer ar ofullstandigt etk
har en nagot 6kad risk att barn med lade. Hjartmissbildning aranlig [8].
kromosomavikelser vilket mdjligen
kan vara en indikation fér kromosomal
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