% folkhalsan

En extra X-kromosom hos flickor (47,XXX)

Harvinaiskeskus Norio
Specialistlakare Maarit Peippo, 2009. Uppdaterad 29.12.2017 genetiker Helena
Kaariainen.

ORPHA: 3375

Nyckelord (synonymer): 47, XXX; 47, XXX-syndrom; triple X; Triple X syndrome; Triplo X
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| korthet

Bland nyfodda flickor har en av tusen en extra X-kromosom. Enligt uppskattningar blir
endast var fjarde av dem diagnostiserade, eftersom en extra X-kromosom séllan
leder till betydande symtom. Efterhand har information om effekten av en extra
X-kromosom pa en flickas liv samlats in i uppféljningsundersokningar av trippel-X-
flickor som har diagnostiserats vid screening av nyfédda. Den information som ges

har grundar sig pa dessa uppféljningsundersokningar.

Vad innebér "trippel-X-flicka"?
Manniskans arvsanlag, dvs. gener, ar férpackade i intracellulara strukturer som kallas

kromosomer. | varje cell i kroppen finns det 46 kromosomer, dvs. 23 par. Ett par ar de



sa kallade konskromosomerna. Kvinnans konskromosomer ar XX och mannens XY.

Betackningen for kvinnans kdnskromosomer ar 46,XX och for mannens 46,XY.

| &ggcellerna och sddescellerna finns det dock endast 23 kromosomer dvs. en fran
varje par. Den konskromosom som finns i dggcellen ar alltid en X-kromosom, medan
det i sddescellen finns antingen en X- eller en Y-kromosom. Barnet far en
konskromosom av vardera foraldern; en X-kromosom av mamman och antingen en
X- eller en Y-kromosom av pappan. Om fostret far en X-kromosom av pappan blir det

en flicka, medan en Y-kromosom gor att det blir en pojke.

Cirka en av 400 nyfodda har en kdnskromosomavvikelse. Tre X-kromosomer hos
flickor (47,XXX) &r en av dessa. Utifran prevalenstal i olika undersokningar fods

uppskattningsvis cirka 30 flickor med trippel-X-syndrom arligen i Finland.

Vad ar orsaken till trippel-X-syndrom?

Under bildningen av konsceller intraffar allt emellanat storningar i celldelningen, som
leder till att det i den fardiga konscellen finns tva X-kromosomer i stéllet for endast
en. Nar en XX-cell och en X-cell ger upphov till en ny manniska skapas en flicka med

trippel-X-syndrom.

Da konsceller uppkommer kopierar X-kromosomen sig sjalv. Vid stamcellsdelningen
|6sgors den ursprungliga X-kromosomen fran sin kopia och bada kromosomerna
overflyttas till egna dotterceller. Nar I6sgoringen inte sker ar resultatet en konscell
som innehaller tva X-kromosomer. Den ursprungliga orsaken till att [6sgoringen inte
sker ar inte annu kand. Man har inte konstaterat ndgot samband med yttre faktorer,
sasom foraldrarnas halsotillstand eller levnadsférhallanden och inte heller med
foraldrarnas etniska harkomst eller slaktskap. Storningar ar vanligare i dggceller an i
sddesceller, i cirka 90 procent av fallen harror den extra X-kromosomen fran
mamman. Sannolikheten fér en sadan har graviditet 6kar nagot med moderns alder.
Faktorer under graviditeten som till exempel infektionssjukdomar eller lakemedel
som anvants orsakar inte situationen med trippel-X; den har funnits redan vid

befruktningen.



Hur paverkar trippel-X-syndrom den fysiska utvecklingen?

Flickor med trippel-X-syndrom &r ofta langre till vaxten an forvantat enligt
fordldrarnas langd. Langdtillvaxten blir vanligen snabbare fran och med lekaldern.
Langden i vuxen alder ligger vanligen mellan genomsnittet och den dversta
tillvaxtkurvan, det ar inte frdgan om ndgon sa kallad jattevaxt. Huvudstorleken ar en
aning liten men inom normala gréanser i forhallande till Iangden; detta observeras

vanligen endast vid granskning av flickans tillvaxtkurvor.

Hos flickor med trippel-X-syndrom sker pubertetsutvecklingen och kénsmognaden
normalt som hos andra flickor. Den extra X-kromosomen paverkar inte kdnsidentitet
eller sexuell laggning. Enligt den prelimindra uppfattningen paverkar den inte heller

fertiliteten.

Den tidiga motoriska utvecklingen ar nagot foérsenad hos drygt halften av trippel-X-
flickorna. De lar sig till exempel att ga vid i genomsnitt 1,5-ars alder. En lindrig
klumpighet i koordineringen paverkar hos manga dven senare de motoriska

fardigheterna och fingerfardigheten.

Hur paverkar trippel-X-syndromet den psykiska utvecklingen?

Jamfort med sina systrar med normalt kromosomantal och kontrollgrupper far
trippel-X-flickorna 20—30 poang lagre resultat i intelligenstest. Deras intelligenskvot
(1Q) ar 80-90, men den varierar dock fran lindrigt nedsatt intelligensniva till

hyperintelligens.

Det finns inga observationer om att en extra X-kromosom skulle orsaka intellektuell
funktionsvariation (I1Q under 65), och om man konstaterar en sadan hos en trippel-X-

flicka ska man soka andra bakgrundsfaktorer.

Cirka tre av fyra trippel-X-flickor har betydande problem med den sprakliga
utvecklingen, som ofta ligger efter flickans utvecklingsniva i ovrigt. De lar sig tala
senare an normalt, och den muntliga framstallningen kan vara otydlig och
innehallsméssigt knapphandig. Cirka en fjardedel kan ha betydande svarigheter med

den verbala kommunikationen dven nar de uppnatt skolaldern. Ocksa mer



omfattande inldrningssvarigheter ar vanliga och som stod behover en stor del av

flickorna med trippel-X-syndrom talterapi och stod- eller specialundervisning.

Forskningsinformation finns annu endast om ett litet antal flickor med trippel-X-
syndrom som slutfort den grundlaggande utbildningen. Stérsta delen av dem har
praktiska arbeten, en del av dem har fortsatt sin utbildning i laroanstalter pa

mellanstadiet eller i hogskolor.

Likasa finns det endast lite information om trippel-X-flickors personlighet. Intrycket ar
att de ofta dr ndgot omognare jamfort med sina jamnariga, har bendgenhet for att
kanna sig underlagsna och ha svagt sjalvfortroende. Dessa drag kan leda till
isolation, vredesutbrott, psykosomatiska symtom, till exempel aterkommande
magsmartor, eller ibland till depression. Allvarliga beteendestérningar och psykiska
problem ar dock ovanliga. Flickor med trippel-X ar ofta kansligare for patryckningar
frdn omgivningen. Darfor anser man att stabila och trygga manniskorelationer har
sarskilt stor betydelse for en positiv social utveckling hos flickor med trippel-X-
syndrom. Det ar viktigt att foraldrarna kan stodja och handleda barnet och acceptera
barnet som den person det &r. | vuxen alder verkar kvinnor med trippel-X-syndrom att
hitta sin roll och kan kompensera bristen pa akademiska fardigheter med sunt

fornuft och bildar familj pA samma sé&tt som sina systrar.

Hurdan vard behdver flickor med trippel-X-syndrom?

Flickor med trippel-X-syndrom insjuknar lika ofta och i samma sjukdomar som flickor
med normalt kromosomantal och de vardas naturligtvis pa samma satt som andra
barn med samma sjukdomar. Den extra X-kromosomen orsakar inte nagra speciella

fysiska sjukdomar hos flickorna.

Pa grund av den tidigare namnda psykiska kansligheten anser man att det viktigaste
for att framja en positiv utveckling hos trippel-X-flickor ar en accepterande, trygg och
uppmuntrande uppvaxtmiljo. Talsvarigheter och andra utvecklingsproblem och
inlarningssvarigheter habiliteras individuellt med planerade tal- och fysioterapier
samt andra behovliga terapier och lamplig specialundervisning. Habilitering for

flickor med trippel-X-syndrom avviker inte pa nagot satt fran habilitering for barn med



normalt kromosomantal som kampar med liknande utvecklings- och

inlarningsproblem.

Orsakar trippel-X-syndromet sjukdomar?

Man har hos flickor med trippel-X-syndrom beskrivit ett litet antal medfodda
strukturella avvikelser framst i urin- och kdnsorganen, men uppfattningen ar att de
inte har mer missbildningar @n befolkningen i allmanhet. Nagra sarskilda sjukdomar
har inte heller konstaterats. Pa grund av att menopausen borjat i yngre alder an
vanligtvis hos nagra, har man framfort att tidig menopaus skulle kunna vara

allmannare hos trippel-X-kvinnor an hos andra.

Till vem borde man beratta att flickan har en extra X-kromosom?

Man kan besluta individuellt om att beratta om saken till flickan sjalv. Den allmanna
uppfattningen ar dock att det inte ar fornuftigt att halla det hemligt. Det som man
haller hemligt anar flickan forr eller senare, liksom forbudet att tala om det. Flickan
kan uppleva att hon ar marklig eller sjuk pa nagot sétt, sjalv ar skyldig till avvikelsen
och att hon har svikit sina foraldrar och inte kan uppfylla deras forvantningar. Om
flickan inte far ratt information, hittar hon pa den sjalv. Fantasin skapar vanligen
forklaringar som ar mera skrammande an sanningen. En 6ppen atmosfar och att ge
svar nar flickan staller fragor hjalper henne att bygga upp en sjalvbild pa ett positivt
satt. Det kan vara en mycket sarande upplevelse ifall kromosomavvikelsen

framkommer av misstag.

Oppenhet om kromosomavvikelsen inom familjen &r sannolikt till fordel. Ddremot &r
det inte alltid sjalvklart om man ska berétta eller lata bli att berdtta om syndromet for
till exempel lararen, yrkesutbildade personer inom halso- och sjukvarden, slaktingar
eller kompisar. Det torde vara béast att dvervaga detta fran fall till fall.
Utgangspunkten kan vara vilken nytta flickan sjalv har av att ndgon annan vet om
kromosomavvikelsen. Man kan diskutera saken till exempel med familjens eller
flickans egen ldkare, psykologen pa radgivningen eller ndgon annan som &r insatt i

arendet. Det ar bra att ta med flickan sjalv i diskussionen med hansyn till hennes



utvecklingsniva och fatta beslut i samférstand med henne. Man bor dock alltid

beratta for flickan vilka som kanner till omstandigheterna.

Ar trippel-X-syndromet &rftligt?

Kromosomavvikelsen trippel-X ar inte arftlig utan flickor féds med trippel-X-syndrom
helt slumpmassigt. Det finns tills vidare knapphandigt med information som talar for
att risken for kromosomavvikelser eller funktionsvariationer hos barn till kvinnor med
trippel-X-syndrom inte skulle vara betydligt forhojd. Eftersom vissa
kromosomavvikelser har rapporterats, kan man gora en fosterundersokning om

trippel-X-mamman sa dnskar.

Trippel-X-syndrom och fosterundersékningar

Praxisen ar att om ett barn eller den ena foraldern i familjen har nagon form av
kromosomavvikelse, sa kan paret om det 6nskar fa en kromosomundersokning av

fostret inom den offentliga halso- och sjukvarden.

Kromosomuppsattningen med tre X-kromosomer hos familjens flicka har vanligen
hittats nar man har sokt orsaken till problem i hennes utveckling eller langdtillvaxt
som &r storre an den forvantade. XXX-kromosomuppsattningen kan ocksa oforvantat
upptackas i en fosterundersokning som gors for att utesluta kromosomavvikelser
som orsakar svara funktionsvariationer eller ndgon annan sjukdom, om man vet att
det finns en sadan risk i familjen eller om ett fynd vid screeningundersokning av

fostret har visat sadana tecken.

Nar man vid en fosterundersokning upptacker att det kommande barnet ar en flicka
med trippel-X-syndrom kan detta ocksa vacka tankar om abort. Enligt lagen kan en
graviditet avbrytas, om det barn som vantas med stor sannolikhet har en svar
sjukdom eller kroppsskada. Darfor ar det mycket viktigt att foraldrarna far grundlig
information i en sadan har situation och att de utifran denna kan skapa en egen

uppfattning.

Fosterundersoékningen gors med prov fran antingen moderkakan eller fostervattnet.

Prov fran moderkakan tas i graviditetsvecka 11 och fostervattenprov i



graviditetsvecka 16. Provtagningen okar risken for missfall en aning: cirka 1-2

provtagningar av 200 leder till missfall.

Sammanfattning

Flickor med trippel-X-syndrom ar till kroppsbyggnaden och utseendet som andra,
daven om de ar nagot langvéaxta. De uppnar normal kdnsmognad. De har sannolikt inte
en intellektuell funktionsvariation, men vid méatning med tester av intelligensnivan ar
den nagot lagre jamfort med systrar med normalt kromosomantal. De har vanligen
hogre risk for forseningar sarskilt i talutvecklingen, men ocksa for forseningar i den
motoriska utvecklingen samt inlarningsstorningar. Dessa behandlas individuellt med
planerad habilitering och specialundervisning pa samma satt som fér barn med
normalt kromosomantal som har motsvarande problem. Det ar mycket viktigt for
trippel-X-flickor att fa védxa upp i en stodjande, stimulerande och uppmuntrande miljo,
eftersom de ar sérskilt kdnsliga for yttre tryck. Det ar inte mojligt att forutspa
framtiden for en enskild flicka med trippel-X-syndrom, for att inte tala om for ett
foster med trippel-X, eftersom det finns mycket stora individuella variationer i dragen
och egenskaperna hos trippel-X-flickor. Utifran den preliminara information som har
samlats in i uppfdljningsundersdkningar verkar det som om kvinnor med trippel-X i
vuxen alder hittar sin plats i samhallet, bildar familj pa samma satt som andra och ar

ndjda med sina liv.

Vagledning, information, stéd och kurser

Da en diagnos nyligen stéllts, eller senare i livet, kan det finnas behov av att diskutera
kring den séllsynta diagnosen, om arftlighet eller annat som ar aktuellt.
Kontakta Maria Hintze, sakkunnig i genetisk vagledning: tfn 044 788 1078.

En séallsynt diagnos innebér ofta en stor omstéllning férutom for den person som fatt
diagnosen ocksa for foraldrar, syskon och andra anhériga. Det kan k@nnas naturligt
att soka sig till andra som befinner sig i en liknande situation. Ta garna kontakt om
du vill hitta kamratstodd eller om du har fragor kring gruppverksamhet.

Kontakta Annika Nyman, handledare: tfn 050 400 2070



Mera information

Det finns en grupp pa Facebook for flickor/kvinnor som har trippel-X syndrom och for

deras anhoriga. SOk pa "Trippel X Sverige - triple X syndrom / trisomy X”.

Orphanet: Trisomy X syndrome



