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Zespot XXXY

Zespot XXXY jest zaburzeniem chromosomalnym, ktére dotyka wytacznie mezczyzn. Jest ono
rzadkie i dostepnych jest niewiele informacji na jego temat. Osoby majace ten syndrom cechuje
szerokie spektrum objawow fizycznych, rozwojowych i behawioralnych, w zakresie od lekkich do
ciezkich. Leczenie interwencyjne takie jak fizioterapia, terapia mowy, indywidualny tryb nauczania
i ciagte wsparcie moga pomoc zwigkszy¢ potencjat oséb z zespotem XXXY.

Czym jest chromosom?

Wszystkie informacje genetyczne przenoszone s3 na chromosomach znajdujacych sie w jadrach
kazdej komorki naszego ciata. Poza 22 parami chromosoméw ponumerowanych od | do 22,
mezczyzni maja zwykle jeden chromosom X i jeden chromosom Y. Zamiast pojedynczego
chromosomu X, mezczyzni z zespotem XXXY maja trzy chromosomy X. Syndrom XXXY
nazywany jest czasem zespotem 48,XXXY, poniewaz zamiast 46 chromosoméw jest ich 48 (22
pary, czyli 44 chromosomy plus cztery chromosomy ptciowe w XXXY). Wigkszos¢ mezczyzn z
48,XXXY ma trzy chromosomy X we wszystkich komorkach swojego ciata. U niektorych jednak
tylko czes¢ komoérek zawiera chromosomy XXXY, a pozostate komorki maja rézng liczbe
chromosoméw X i Y. Nazywane jest to mozaikowoscia. Na przyktad mezczyzni z komorkami o
dwoch i trzech chromosomach X beda mieli nastepujacy zestaw chromosomoéw:

47 XXY/48,XXXY; z kolei mezczyzni o komoérkach z trzema i czterema chromosomami X beda
mieli nastgpujacy zestaw: 48, XXXY/49,XXXXY. Mozaikowatosc¢ sprawia, ze trudniej jest
przewidzie¢ skutki XXXY. Zwykle jednak dodatkowe chromosomy X poglebiaja skutki, podczas
gdy ich mniejsza liczba sprawia, ze s3 one lzejsze.

Czy 48,XXXY jest odmiang zespotu Klinefeltera?

Osoby z 48, XXXY maja swoje unikalne cechy fizyczne i behawioralne, ktére nie powinny by¢
traktowane jako odmiana zespotu Klinefeltera. Mgzczyzni z syndromem Klinefeltera ma
pojedynczy dodatkowy chromosom X, zatem ich genotyp to 47,XXY. W trakcie dojrzewania
produkcja testosteronu jest u nich zmniejszona i cho¢ seksualnie funkcjonuja normalnie, zwykle
nie s3 W stanie pocza¢ dziecka. W zwiazku z wczesnymi niedoborami na poziomie jezykowym,
maja sktonnos¢ do wyksztatcenia probleméw z czytaniem, literowaniem i probleméw
spotecznych. Ich catkowite IQ moze by¢ ponizej sredniej wzgledem ich grupy rowiesniczej i
prawdopodobnie beda mieli nizsze IQ werbalne w zwiazku z opdznienim jezykowym. Dodatkowy
chromosom X w 48, XXXY wptywa bardziej na cechy fizyczne, poznawcze i behawioralne niz w
przypadku 47,XXY. Przykltadowo, mezczyzni z 48, XXXY maja opéznione zdolnosci motoryczne,
jezykowe i w rozwoju spotecznym. Stad wczesna i trwajaca interwencja oraz indywidualne
nauczanie sa niezwykle istotne, aby pomodc chfopcom w rozwoju tych umiejgtnosci. Im wigcej
wiemy o 48, XXXY tym lepiej rozumiemy cechy wyrdzniajace ten zespét i mozemy zaplanowacd
odpowiednie strategie interwencji.

Zrodta i odnosniki

Informacje zawarte w tej ulotce zostaty zaczerpnigte z kluczowych publikacji w literaturze
medycznej. Nazwisko pierwszego autora oraz data publikacji zostaty podane, aby pozwoli¢
Panstwu poszuka¢ abstraktu lub catosci artykutu w internecie na PubMed. Istnieje rowniez
mozliwos¢ uzyskania tych artykutow z Unique. Ulotka opiera sig rowniez o baze danych Unique.
Na moment pisania tej broszury, Unique gromadzi 24 cztonkéw ze zdiagnozowanym zespotem
48,XXXY, sposrod ktorych dziewiec rodzin wypetnito szczegdtowy kwestionariusz na temat
rozwoju ich syna.



Jak powszechny jest zespot 48, XXXY?

Jest on znacznie rzadszy niz klasyczny zespét Klinefeltera (47,XXY). Ocenia sig, Ze jeden na
17,000 do 50,000 chtopcow rodzi sig z 48, XXXY.

Jakie s3 rokowania?

W celu zmaksymalizowania potencjatu mezczyzn z 48,XXXY, istotne jest wprowadzenie wczesnej
terapii mowy i jezyka, fizjoterapii i terapii zajeciowe]j. Materiaty edukacyjne powinny by¢ tworzone
tak, aby zaspokoi¢ indywidualne potrzeby. Trening z zakresu umiejgtnosci spotecznych, srodowisk
zorganizowanych i strategii budowania mocnych stron takich jak bycie pomocnym pozwola na
zwigkszenie poczucia wiasnej wartosci i rozwoj kompetencii (Visootsak 2007).

Narodziny

Dzieci z 48, XXXY zwykle wygladaja tak samo jak inne dzieci po urodzeniu, cho¢ niektére moga
mie¢ lekko nietypowe cechy twarzy takie jak wateczki skory w wewnetrznych kacikach oczu
(zmarszczki nakatne oczu) lub szeroko rozstawione oczu (hiperteloryzm). Niektore maja
nietypowe cechy rak takie jak pojedyncze zgiecie dtoni lub niezakrzywione piate palce. Genitalia
niektorych dzieci moga wyglada¢ normalnie, ale jedno lub oba jadra mogly nie zstapi¢ (6 na 10
przypadkéw w Unique). U innych, ocenianych jako ¢wierc lub 7 na 10 przypadkéw w Unique, ma
bardzo mafe (hipoplastyczne) penisy. Niemowleta moga by¢ mniejsze niz chtopcy z normalnym
zestawem chromosoméw pod wzgledem wagi, dtugosci lub obwodu gtéwki. Odnotowane wagi
dzieci urodzonych w terminie wahaja sig od 2.8 kg (6lb 30z) do 4.76 kg (10Ib 80z), przy czym
wigkszos¢ blizsza jest dolnej czesci skali (Linden 1995; Unique).

“ Rodzitam naturalnie i bez znieczulenia, wygladat idealnie po urodzeniu z perfekcyjnym
wynikiem w skali Apgar. Byt jednak mniejszy niz jego bracia wazac 3.18 kg (7Ib 20z), podczas
gdy oni 3.86 kg (8 '4lb) i 4.08 kg (9Ib).”’

Genitalia
Jadra

Jadra sa strukturami podobnymi do matych piteczek umieszczonych w mosznie, ktére normalnie
produkuja spermg i testosteron — meski hormon piciowy. Jadra rozwijaja si¢ w podbrzuszu i
schodza do moszny kroétko przed narodzinami. U chtopcow z 48, XXXY powszechne jest, ze
jedno lub oba jadra nie zakonczyly swojej wedrowki do moszny (wnetrostwo). Moga one zstapic¢
tuz po urodzeniu lub przesuwac si¢ do moszny i z powrotem (jadro wedrujace). W obu
przypadkach jadra moga zostac przesunigte w dot w trakcie krotkiej operacu pod znieczuleniem
ogolnym nazywane| orchidopeksja. U chtopcéw z 48,XXXY

powszechne jest rowniez, ze oba jadra s3 niezwykle mafe. 3 \ ;

Penis \
Penisy chtopcow z 48,XXXY sa zwykle mate po urodzeniu. § ' =
Najczesciej pozostaja mate, ale moga réwniez urosnaé do
normalnych rozmiaréw. Leczenie mikropenisow
testosteronem w okresie niemowlecym jest
kontrowersyjne, ale dwie rodziny w Unique, po obu
stronach Atlantyku, maja pozytywne doswiadczenia.

[11 . .
Jego pierwszy zastrzyk testosteronu w leczeniu
mikropenisa miat dramatyczny skutek. Jego penis

powiegkszyt si¢ niemal dwukrotnie” — 15 miesiecy




Wysglad twarzy

Wielu chtopcow z 48, XXXY nie ma oczywistych cech. U niektorych wystepuje lekko
wyrozniajacy sie wyglad twarzy: oczy moga by¢ rozstawione szerzej niz zwykle (u jednego z
chtopcow w Unique sa one niezwykle blisko); moga mie¢ malenkie fatdki skory w wewnetrznym
kaciku oka; uszy moga by¢ potozone ponizej oczekiwanej linii z gorna krawedzia na wysokosci
oczu; usta moga by¢ petne, a szczeka nieco wysunigta do przodu. Owlosienie na twarzy u
chtopcow w okresie dojrzewania i dorostych mezczyzn zwykle jest skape.

“ Na niektorych zdjgciach, jak dla mnie, wyglada na kogos z bardzo, bardzo niewielkim zespotem

»
Downa.
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Karmienie i wzrost

Dzieci z 48, XXXY nie wydaja sie przejawia¢ zadnych szczegdlnych probleméw z karmieniem. Z
doswiadczenia Unique wynika, ze wiele dzieci karmionych jest normalnie i odstawianych od piersi
bez probleméw z przestawieniem na state jedzenie, ale u niektorych moze wystepowac brak
koordynacji oralno-motorycznej ze zwigkszonym ryzykiem refluksu i innych probleméw z
karmieniem. Refluks — powrot jedzenia i tresci zotadkowej z zotadka w gore przetyku — moze sie
pojawi¢ i sprawia¢ ktopoty. Przy urodzeniu dzieci z 48,XXXY moga mie¢ dtugie, cienkie ramiona i
nogi, a dtugie konczyny pozostaja typowe. Wzrost dorostych jest normalny do wysokiego ze
stosunkowo dtugimi nogami i krétkim tutowiem. Wiekszos¢ cztonkéw Unique ma nieco ponad 6
stop wzrostu (1.83 m). Wigkszos¢ chtopcow jest stosunkowo szczupta we wezesnych latach,
cho¢ moga mieé niewielki brzuszek. Rozwdj migsni moze by¢ staby, ale dzieki ¢wiczeniom ich
napiecie, sita, predkosc i koordynacja moga ulec poprawie. Po okresie dojrzewania niektorzy
mezczyzni maja tendencje do przybierania na wadze, zwlaszcza w okolicach pasa i podbrzusza, a
ich tkanka ttuszczowa moze sig¢ odktada¢ tam gdzie u kobiet. Sktonnos¢ do przybierania na wadze
pozostaje w zZyciu dorostym i rodziny radza sobie z tym poprzez wprowadzenie regularnych
¢wiczen i zdrowej diety z minimalng iloscia jedzenia typu fast-food.

[13 . . s . ez e es ;. . Lo . I
Staramy sig ograniczac jedzenie $mieci i wykonywac jak najwigcej ¢wiczen, ale on nie jest
. L
zbyt gimnastyczny.

Dojrzewanie

U chtopcow z 48, XXXY dojrzewanie przebiega podobnie jak u chtopcow z 47,XXY: zaczyna sie
w odpowiednim wieku z normalnym poziomem meskiego hormonu testosteronu. Penis zaczyna
rosna¢, pojawia sie owtosnie na ciele, zmienia i obniza sig gtos. Mimo to zwykle poziom
testosteronu zaczyna spadac i drugorzedowe cechy piciowe nie wyksztakcaja sie do konca. Jadra
moga nie powigkszy¢ sie w petni, pod koniec okresu dojrzewania tempo wzrostu penisa maleje, a
owlosienie na twarzy jest skape. Moment, w ktorym poziom testosteronu Panstwa syna zacznie
spada¢ moze pojawic sie wczesniej lub pozniej niz w okresie dojrzewania, a w niektérych
przypadkach dojrzewanie nie zaczyna sie dopoki nie zostanie wprowadzona terapia zastepcza
testosteronu. Stan Panstwa syna powinien zosta¢ oceniony przez endokrynologa, a kiedy poziom
testosteronu zacznie spadac terapia hormonalna powinna okazac sig¢ pomocna (Visootsak 2006;
Linden 1995; Unique). A



Czy nasz syn bedzie wymagat terapii testosteronem?

U mezczyzn z 47,XXY, funkcja jader w produkcji testosteronu moze wahac¢ si¢ od normalnej po
powaznie uposledzona. W przypadku chtopca z 48, XXXY enokrynolog syna poinformuje Panstwa
o jego naturalnym poziomie testosteronu i zarekomenduje kiedy najlepiej bedzie rozpocza¢
terapie zastgpcza. Testosteron moze by¢ podawany doustnie, poprzez implant, zel, plaster lub
zastrzyki, co prowadzi do zwiekszonej sity migsni, gestosci mineralnej kosci, owtosienia na ciele i
bardziej meskiej postury. Ma pozytywny wplyw na nastrdj i zachowanie zminiejszajac
poirytowanie i zmeczenie, zwigkszajac poziom energii, polepszajac koncentracjg i umiejgtnosci
spoteczne (Joseph 2008; Nielsen 1988; Unique). Stosowane przez niektorych lekarzy trzy
zastrzyki testosteronu w odstepach jednego miesiaca w celu leczenia mikropeniséw u chtopcow z
47, XXY, 48, XXXY i 49, XXXXY w okresie niemowlecym, sa uznawane za kontrowersyjne.

“ W USA dostaliSmy recepte na 120mg testosteronu w trzech zastrzykach na okres trzech
miesigcy. Endokrynolog w UK nie wypisat recepty, ale zgodzit si¢ na 75mg podane przez
okres trzech miesigcy aby leczy¢ mikropenis. Nasz syn dostat pierwsza dawke i zobaczylismy
pozytywne zmiany w wielu aspektach.” — |5 miesiecy

“ Nasz syn dostat trzy zastrzyki testosteronu w wieku 12, 13 i 14 miesigcy. Zobaczylismy
Zmiany w rozmiarze jego penisa, a napiecie jego migsni polepszyto sie nieznacznie, ale nie
zauwazylismy zmian w poziomie jego energii. Krotko po pierwszym zastrzyku sprawy jakby
,zaskoczyly”. Zobaczylismy duze zmiany na lepsze w kontakcie wzrokowym, zakresie uwagi i
ogodlnego poznania oraz wigksza chec¢ do kontaktu z doros’(ymi.” — 21 miesiecy

“ Nasz syn zaczat dostawac testosteron w wieku |5 lat, co polepszyto jego sylwetke. Poziom
jego energii sie polepszyl, ale pozostat nizszy niz jego bracia. ¥_23 lata

“ Nasz syn dostaje zastrzyki z testosteronu co trzy miesiace poczawszy od wieku 24 lat,
kiedy to przestat produkowac testosteron. Nie ma to zadnego wptywu na rozmiar jego penisa
i nie przyniosto znaczacej réznicy w jego masie mig$niowej, zachowaniu lub poziomie
energii.” — 26 lat

Rozrost tkanki piersi

Rozrost tkanki piersiowej (ginekomastia) moze wystapic i zaczyna si¢ zwykle w okresie
dojrzewania. Moze rozejsc sig bez leczenia, ale jesli nie mija, moze by¢ zawstydzajacy, dlatego
bedzie on jednym z punktéw obserwowanych przez endokrynologa Panstwa syna. Jesli tkanka
piersiowa sig rozrasta i nie rozchodzi sama, jedna z opcji jest operacja redukcyjna. Sposrod
szesciu cztonkéw Unique, dwoch doswiadczyto rozrostu tkanki piersiowej, jeden w okresie
dojrzewania, a drugi juz po ukonczeniu 20 lat, dtugo po tym kiedy zaczat dojrzewaé w we
weczesnych latach nastoletnich. Jeden przeszedt zakonczona sukcesem operacje redukcyjng w
okresie dojrzewania, podczas gdy drugi jeszcze sie na nig nie zdecydowat. Dwéch cztonkow
Unique w ogdle nie doswiadczylo rozrostu piersi w okresie dojrzewania, a u dwéch terapia
testosteronem skutecznie ograniczyfa rozrost piersi i bioder (Unique).

Czy mezczyzna z 48, XXXY bedzie mdgt miec dzieci?

Jest niezwykle mato prawdopodobne, aby mezczyzna z chromosomami XXXY byt ptodny i
nieznany jest jakikolwiek przypadek mezczyzny z tym genetypem, ktéry sptodzit dzieci. Znaczaca
wigkszos¢ mezczyzn z 47,XXY nie produkuje spermy i nie moze mie¢ wiasnych dzieci i poki co
wiadomo, ze brak produkcji spermy jest powszechny u mezczyzn z 48,XXXY. Leczenie
testosteronem nie przywroéci ptodnosci.



Dorastanie z 48,XXXY

Rozwd;j: siadanie, poruszanie sig, chodzenie

(gtéwne zdolnosci motoryczne)

Dzieci z 48, XXXY osiagaja kamienie milowe w swoim
rozwoju pozniej niz typowo rozwijajace si¢ dzieci. Maja
znaczace opdznienia W rozwoju motorycznym, poniewaz
cierpia zwykle na niskie napigcie migsni i maja trudnosci z
koordynacja. Fizjoterapia jest wazna i wszystkie przypadki
znane Unique sa w petni mobilne poprzez dziecinstwo i w
zyciu dorostym. Zaréwno obracanie sig (dzieci w Unique
migdzy 6 a | | miesiagcem) oraz siadanie (dzieci w Unique
miedzy 5 a |18 miesiacem zycia) s3 opdznione, cho¢ istnieja
pewne dowody wskazujace na to, ze dzieci siadaja
wczesniej i z wieksza pewnoscia niz s3 w stanie sie
przemieszcza¢. Poruszanie sig poprzez raczkowanie i
petzanie pojawily sig¢ u dzieci w Unique miedzy |1 a 18
miesiagcem, a chodzenie migdzy 17 miesigcami a wiekiem 2
lat i 2 miesigcy. Gigtkie (hiperrozciagliwe) stawy i
ptaskostopie sa powszechne, a szroki rozstaw stop
podczas stawiania krokéw typowy. U niektorych
chtopcéw dwie kosci przedramienia sa zrosnigte blisko
fokcia (radioulnar synostosis), co ogranicza ich mozliwos¢
obrécenia reki tak aby dton zwrocona byta do gory
(Visootsak 2006,7). W celu polepszenia mobilnosci, w okresie poczatkowym fizykoterapii
pomocne jest zwigkszenie wkiadu sensoryczengo poprzez hustanie, podrzucanie itp. Typowa
niska motywacja i graniczne poziomy energii maja wptyw na aktywnos$¢ w okresie dziecigcym i
Zyciu dorostym, co oznacza, ze chfopcy ci nie lubia specjalnie sportu i bez zachgty niewiele
¢wicza. Zajecia, ktore wymagaja dotrzymania kroku innym, druzynowe i sporty kontaktowe
zwykle nie s3 pomocne w poczatkowym okresie. Zamiast tego zajecia, w ktorych ¢wiczenia sg
,efektem ubocznym” (wyjscie na spacer z psem, zabawa na podworku) lub takie, w ktérych
dziecko narzuca wiasna predkos¢ (jazda na rowerze, ptywanie) maja o wiele wieksza szanse
powodzenia.

W wieku
26 miesiecy

o Osiagnat swoje kamienie milowe troche pozniej niz jego pigciu braci i sidstr.
Chodzit w wieku |7 miesiecy, w poréwnaniu do swoich braci, ktorzy chodzili majac 10
miesiqcy.”
Rozwdj: uzycie rak i koordynacja (mniejsze zdolnosci motoryczne) oraz
dbanie o siebie
Niedawne badania poréwnujace chtopcow z XXXY z grupa chtopcoéw XXYY pokazaty, ze chtopcy
z XXXY maja gorsze umiejetnosci zycia codziennego (Visootsak 2007). Wielu chfopcéw, chod nie
wszyscy, doswiadcza opdznien w kontrolowaniu uzycia swoich rak. Moga przejawiac staby chwyt,
szybko sie meczy¢ lub mie¢ trudnosci w manipulowaniu matymi przedmiotami. W doswiadczeniu
Unique wolniej rozwiajace sie dzieci moga potrzebowa¢ pomocy w jedzeniu, ubieraniu sig i
dbaniu o siebie w okresie wczesnego dziecinstwa. Dodatkowym czynnikiem jest motywacja,
dlatego umiejetnos¢ samodzielnego jedzenia moze polepszy¢ sie szybciej niz ubierania sig, mycia
czy higieny osobistej, o ktorych czesto nawet dorostym mezczyznom trzeba regularnie
przypomina¢. Trzymanie sztu¢cow, pisanie oraz uzywanie narzedzi pojawiaja si¢ normalnie u
niektorych chtopcow, podczas gdy u innych przychodza one z opdznieniem lub s3 utrudnione i w
tym przypadku bardzo pomocna jest terapia zajgciowa. Umiejgtnosc korzystania z toalety jest



zwykle opozniona i pojawia sig od okoto 3 2 roku do 4 lat, ale w niektorych przypadkach nie jest
kompletna do ukonczenia 8-12 lat.

i Jego mniejsze zdolnosci motoryczne wydaja si¢ dobre. Potrafi korzysta¢ ze sztu¢cow kiedy
je, ale bardzo brudzi i woli je§¢ uzywajac rak.” - 2 lata

“ Miat ogromne trudnosci w utrzymaniu dtugopisu i tworzeniu ksztattow. Uzywat
specjalnego, tatwego do trzymania pisaka i wykonywat wiele ¢wiczen faczac kropki, aby
tworzy¢ litery. Teraz jest dobrze, ale jego rece szybko sie mecza.”’ — 23 lata

Cierpi na samoistne drzenie (tremor essentialis), co bywa chwilami bardzo ktopotliwe w
przypadku goracych napojow lub jedzenia. P_ 26 lat

Potrzebuje codziennego przypomnienia o higienie osobistej, poniewaz nie rozumie jej
konsekwencji. — 31 lat

Nauka

Zdolnos¢ do nauki generalnie jest znacznie ograniczona z kazdym
dodatkowym chromosomem X. Jako niepisang zasade mozna
przyjac, ze kazdy dodatkowy chromosom X zmniejsza ogélne 1Q
o okoto 15 punktéw, z najbardziej zauwazalnym wplywem na
zdolnosci komunikacyjne (Linden 1995). Poniewaz jednak
dowiedziono, iz chtopcy i mezczyzni z 47,XXY i 48,XXXY moga
mie¢ |Q w zakresie 70-130, dzieki statej interwencji mozliwe jest, |
aby osoby z 48,XXXY osiagnely IQ w tych granicach. Badania |
pokazuja, ze problemy w nauce u 48, XXXY s3 zwykle mate do
srednich, z IQ odnotowanym na poziomie 20-79, zwykle okoto
40-60. Szczegdlne trudnosci zwiazane z niskim poziomem uwagi,
staba pamiecia i trudnosci w uktadaniu rzeczy we wiasciwym
porzadku s3 powszechne, dlatego zorganizowane srodowisko
nauczania jest zwykle pomocne. Aby okresli¢ indiwidualne mocne
i stabe strony chtopca potrzebna jest kompleksowa ocena
psychoedukacyjna pozwalajaca na utozenie planu nauczania lub
zaswiadczenie uprawniajace do dodatkowych zajec¢ z komunikacji jezykowej (Visootsak 2006;
Linden 1995). Kilka badan na chtopcach z 47,XXY wykazato szczegdlna trudnos¢ w czytaniu, stad
prawdopodobne jest, ze u chtopcow z 48, XXXY beda one powazniejsze, dlatego moga oni
potrzebowac nauczania specjalnego i indywidualnej pomocy w nauce czytania (Rovet 1995).
Doswiadczenie Unique potwierdza te obserwacje. Jedynym cztonkiem, ktoéry ma powaznie
uposledzone umiejgtnosci uczenia sig jest osoba z kariotypem mozajkowym

48, XXXY/[49,XXXXY. U innych cztonkdw umiejetnos¢ czytania waha sie od czytania na poziomie
4 lat i 10 miesiecy w chronologicznym wieku 6 "2 roku do czytania ksiazek dla 6-7 latkow w
wieku 14 lat. Wsréd dorostych z 48,XXXY jeden potrafi czyta¢ na poziomie | 1-12 latka i woli
materiaty oparte na faktach, podczas gdy inny potrafi czytac, ale jest to dla niego cigzki wysitek,
ktdérego nie lubi, dlatego woli materialy z obrazkami lub kreskéwkami oraz magazyny.

“ Ma szczegélne i bardzo ztozone problemy z literowaniem i czytaniem. Potrafi przeliterowac
stowa, ktorych nie potrafi przeczyta¢ i umie przeczytac stowo, a zamiast tego wypowiedzie¢
podobne znaczeniowo stowo, np. przeczyta¢ ,,rzeka”, a wypowiedzie¢ ,,woda” lub
»strumien”. Kiedy skonczyt szkote przestat czyta¢ ksiazki, ale uzywa wiadomosci tekstowych
w telefonie i nie ma probleméw w czytaniu codziennych rzeczy. Woli czyta¢ wiadomosci w
telefonie, informacje z dziedzin zwiazanych ze swoja praca i czasami tabloidy. ¥_ 23 lata
Umiejetnosci wyzszego poziomu obejmuja obstuge komputera, kreatywnos¢, prace w drewnie,
dobra pamie¢ wizualna, matematyke, umiejetnosci techniczne oraz muzyke (gre na fortepianie).



“ Potrafi zaprogramowac telewizor, odtwarzacz DVD lub telefon bez potrzeby zagladania do
. .. s . . . LL
instrukgji. Jest $wietny w liczeniu, czasie i problemach matematycznych.”™ — 23 lata

Niski poziom uwagi jest powszechny i rodziny donosza o problemach w koncentraciji albo
podczas wyijasniania, albo kiedy cos$ rozprasza. Wszyscy czionkowie Unique poza jednym mieli
plan nauczania lub zaswiadczenie uprawniajace do dodatkowego wsparcia jezykowego, w tym
terapii mowy. Niektdrzy zaczeli swoja edukacje w szkotach publicznych, zwykle wymagajac duzej
pomocy w nauce, ale wszyscy uczeszczali na zajecia z edukacji specjalnej, szkoty z wydziatem dla
dzieci specjalnych potrzeb lub specjalizujacym sie w nauczaniu dzieci z problemami w nauce, a w
jednym przypadku dla tych z granicznymi umiejgtnosciami uczenia sie.

7] i, S . L . .

W sytuacji statycznej, takiej jak klasa, bardzo si¢ denerwuje i spina. Udzielono mu wiele
wsparcia w nauce, ale tatwo sie stresowat, przez co dodatkowa pomoc okazata sig¢ by¢
wigkszym problemem niz jej brak.”

Mowa i komunikacja

Chiopcy z 48, XXXY maja zwykle powazne opdznienia w umiejetnosciach komunikacyjnych,
szczegolnie w ekspresywnym uzywaniu jezyka (méwieniu bardziej niz rozumieniu). Mimo to,
dorosli znani Unique komunikujac sie uzywajac mowy. Chtopcy z dodatkowymi chromosomami
ptciowymi sa narazeni dodatkowo na problemy z przetwarzaniem stuchowym, ktére moga
wplynaé na ich umiejetnosci uczenia sig, spoteczne i dostosowanie emocjonalne (Visootsak 2006;
Linden 1995). Jest to chroniczny problem, stad zaleca si¢ wczesng i ciagla terapie mowy, w
szczegdlnosci adresujaca braki w planowaniu motoryki oralnej oraz werbalnej apraksji
rozwojowej (zaburzenie, ktére utrudnia umiejgtnos¢ wymawiania dzwigkow, sylab i stow) i
zwrocenie uwagi na budowanie i poszerzanie stownictwa oraz rozumienia zdan, historyjek o
zwigkszajacym sig stopniu ztozonosci. Chtopcy powinni by¢ uczeni jak wyrazac¢ swoje uczucia w
celu roztadowania frustracji (Visootsak 2007). Istnieja dalsze dowody na to, ze wypowiadanie
stéw moze by¢ trudne i pomocne jest, kiedy rodzice czytaja swojemu synowi diuzej niz innym
dzieciom, co pomaga mu rozwina¢ poczucie przyjemnosci z opowiadania historii i pozwala
przeciwdziata¢ problemom w utrzymaniu watka historii, o ktére potyka sig czytajac. Wsrod
cztonkéw Unique pierwsze stfowa pojawity sie miedzy wiekiem 14 miesiecy a 4 lat i 5 miesiecy.
Przed-werbalnie, dzieci uzywaja dzwigekéw wokalnych, wyrazéw twarzy i gestow, aby sie
komunikowaé. Niektore rodziny uzywaja systemu znakéw dla komunikacji przed-werbalnej i
chtopcy moga nauczy¢ sie ponad 100 stbw migowych zanim naucza si¢ mowic. Przejscie od
uzywania pojedynczych stow do 2-3 wyrazowych fraz jest stopniowe, ale opdznione i niektore
podlotki wciaz komunikuja si¢ za pomoca fraz, a méwienie petnymi zdaniami pojawia sig poznie;j.
Niektorzy chtopcy maja szczegdlne trudnosci w znalezieniu wiasciwego stowa i uzywaja
przyblizen, gestykulacji, obrazkéw lub dzwigkow, aby przekazac, co chca powiedzie¢. Wymowa
nie zawsze jest czysta. Doswiadczenie rodzin sugeruje potrzebe intensywnej terapii mowy, ze
szczegblnym uwazglednieniem pragmatyki (uzycia spotecznego). Jedno z dzieci zrobito niewielki
postep uczeszczajac na jedng godzine terapii mowy tygodniowo w wieku 3 lat, ale po roku
terapii uczeszczajac przez 3 godziny dziennie i 4 dni w tygodniu, w wieku 5 lat jego
mowa byta normalna.

“ Komunikuje sig uzywajac dzwiekéw wokalnych, przyblizen stéow i pojedynczych

stow. Jego stownictwo obejmuje ponad 50 stow, ale uzywa tylko okoto 10 na dzien i

wydaje sie zatrzymywac dla siebie wiele ze stow, jakich sie uczy.” — 2 lata

“ Jezyk receptywny powyzej $redniej, poznawczy powyzej $redniej, jezyk

ekspresywny ponizej sredniej. Terapia mowy byta bardzo pomocna, najlepsze

rezultaty przyniosta praca z terapeuta mowy PROMPT.” — 3 lata

“ tatwo panikuje, kiedy probuje wyrazic siebie.” — 14 lat
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“ Komunikuije sie uzywajac mowy i nie ma probleméw w tworzeniu dzwiekéw, ale jego jezyk
jest niedojrzaty. Jego mowa jest normalna, czasem bardzo przemyslana, ale zwykle to my
musimy zacza¢ rozmowe: my zadajemy pytania, on odpowiada.” — 23 lata

“ Komunikuje sie uzywajac mowy i potrafi utrzymaé w miare normalna konwersacje, czasem
wyrazajac rzeczy inaczej niz my lub rzadko uzywajac niewfasciwego stowa. - 26 lat

[13 . . . . . , . . . .

Komunikuje sig¢ uzywajac mowy, powtarza frazy, ktore ustyszat, a jako dziecko uzywat stow
takich jak ,,ogrédek traktora” na okreslenie pola, kiedy nie mogt znalez¢é wihasciwego stowa.”
-3l lat

“ Woeiaz uczy sie nowych stéw.” — 38 lat

Zachowanie

Mezczyzni z XXXY sa zwykle empatyczni i lubia pomagac innym. Powierzenie im roli w domu
moze zaangazowac jedna z ich mocnych stron — che¢ bycia pomocnym — pracujac jednoczesnie
nad ich stabsza strona — umiejetnosciami zycia codziennego. Ich zachowanie moze wydawac sie
niedojrzate, ale jest zwykle zgodne z ich ogdlng inteligencja. Z osobna, chtopcy opisywani s jako
pasywni, spokojni, mili i pomocni oraz rzadko jako agresywni. Ich pasywne zachowanie moze
sprawic, ze ich umiejgtnosci spoteczne beda stabo wyksztatcone i potencjalnie pozbawic
przyjaciot. Pokazuja sporadyczne poirytowanie i wybuchy gniewu oraz maja trudnosci w radzeniu
sobie z frustracja i zmianami rutyny. Programy uczace umiejgtnosci spotecznych sa bardzo
pomocne, poniewaz naucza one znaczenia wskazowek spotecznych oraz odpowiednich
odpowiedzi na nie. Nadzorowane doswiadczenia wolontaryjne moga podnies¢ ich samooceng i
da¢ chtopcom mozliwos¢ pozytywnych interakcji spotecznych. Umozliwienie kontaktu z
normalnie rozwijajaca sie mtodzieza jest zalecane w celu zachecenia do rozwoju umiejetnosci
spotecznych i modelowania odpowiedniego zachowania. Chiopcy potrzebuja réwniez nauczenia
ich jak wyraza¢ swoje uczucia w celu roztadowania frustracji i wymagaja odpowiednich ostrzezen,
ktére pomoga im radzi¢ sobie ze zmianami (Visootsak 2007; Visootsak 2006; Linden 1995). W
doswiadczeniu Unique niemowleta sa zwykle ,,niemowletami idealnymi”, niewymagajacymi i
cichymi, jesli pasywne. Kiedy dorastaja, pojawiaja sie wybuchy frustracji, a niemowleta i mate
dzieci moga miec¢ trudne do opanowania napady gniewu. Dzieci moga by¢ niesmiate i zadawac sie
ze starszymi lub mtodszymi od siebie. Starsze dzieci moga mie¢ napady strachu lub leku —
opisywane przez jedna z rodzin jako ,,wybuchy niepokoju i gniewu” — a kiedy zbliza sig okres
dojrzewania, zachowanie niektérych, cho¢ nie wszystkich, chtopcow moze okazaé sie¢ wyzwaniem.
Zachowanie agresywne zostato zaobserwowane u kilku chtopcow, zaréwno w wieku
niemowlecym jak i pokwitaniu, a podlotki moga uzywac jezyka, ktory ich rodziny uwazaja za
krepujacy. Zmiany nastroju s3 widoczne u wielu chtocéw, cho¢ zwykle zmniejszaja sig¢ z czasem.

“ Jest bardzo bierny i cichy, ale staje sie gtosniejszy, a kiedy co$ mu sie nie podoba potrafi by¢

dos¢ zrzedliwy kiwajac swoja glowa w przéd i w tyk. Jest bardzo spoteczny.” — 15 miesiecy.

“ Catuje i gtaszcze swoja 4-miesieczna siostre i probuje méwié do niej tagodnie swoim

piskliwym glosikiem. Bardzo rozgrzewa to nasze serca.”’ — 2 lata

“ Fatwo popada we frustracje kiedy nie moze czego$ zrobi¢, czasem uderzajac glowa o
podtoge lub inne powierzchnie, ale poza tym jest bardzo grzeczny.” — 3 lata

“ Fatwo sie smuci i jest bardzo cichy, niesmiaty z innymi dzie¢mi, potrzebuije, aby jego matka
chodzita z nim wszedzie. Od kiedy zaczat szkote, jego pewnosc siebie wzrosta, ale woli bawic¢
sie sam.” — 6 lat

“ Cichy i grzeczny w szkole, w domu jest zupetnym przeciwienstwem i potrafi by¢
momentami bardzo agresywny, a jego zachowanie wydaje sig by¢ bardziej chaotyczne i
trudniejsze do kontrolowania. Jednak potrafi by¢ réwniez bardzo kochany, stad trudno
zrozumieé jego wahania nastroju.”” — 14 lat



“ Jest uparty i fatwo sig ztosci komentarzami kolegéw z pracy. Czesto zadaje sie réwniez z
innymi, ktorzy maja problemy z zachowaniem, co prowadzi do problemoéw. Generalnie
dobrze dogaduije sie ze starszymi, mtodszymi lub bardziej rozumiejacymi ludzmi.” — 23 lata

“ Denerwuie sie, kiedy ludzie go podpuszczaja: idzie do swojego pokoju, zaklada stuchawki i
stucha muzyki lub czasem krzyczy.”” — 26 lat

“ Jest generalnie przyjazny, radosny, mity i pomocny, ale ma nagte napady gniewu, zwykle
poprzedzone czyms$ wewngtrznym, ale czasem odczuwanym konfliktem lub zderzeniem
charakterow. Bedzie krzyczat i tupat, a kiedy sie zreflektuje - uspokoi i przeprosi. Te okresy
niepokoju i gniewu staja sie teraz coraz rzadsze, a jego dawka lekéw zostata ograniczona.” —
48, XXXY/49,XXXXY, 38 lat

Problemy zdrowotne

Kosci
Mezczyzni z niskim poziomiem testosteronu sa narazeni na zwigkszone
ryzyko obnizonej gestosci kosci i osteoporoze, ale wczesne leczenie
testosteronem moze temu zapobiec. Endokrynolog Panstwa syna wyjasni,
kiedy najlepiej zaczaé leczenie. Skan gestosci kosci wykaze zmniejszajaca sie
mase kosci i jest zwykle czescia rutynowego badania mezczyzn z 48,XXXY.
W doswiadczeniu Unique, zaden z czterech mezczyzn, ktorzy byli regularnie
skanowani nie wykazat zmieniejszonej gestosci kosci.

Inne schorzenia
Odnotowano kilka problemoéw zdrowotnych u mezczyzn z 47,XXY, w tym choroby
autoimmunologiczne takie jak toczen systemowy (systemic lupus erythematosus) i reumatyzm;
cukrzyca i odpornosc¢ na insuling; niedoczynnosc¢ tarczycy; rozwdj zylakow i wrzody nég; choroby
ptuc takie jak chroniczne zapalenie oskrzeli. Zwigkszone jest takze ryzyko raka piersi, cho¢
pozostaje one znaczaco nizsze niz u kobiet. Mimo zwigkszonej podatnosci na te choroby, wsrod
18 cztonkéw Unique z 48,XXXY nie ma zadnych dowodéw, aby ktérykolwiek miat ktérekolwiek
z powyzszych schorzen. Chroby, ktére sa wzglednie powszechne wsréd cztonkéw Unique to
alergie (6/18); astma (6/18); infekcje gornych i dolnych drég oddechowych (6/18); napady
drgawkowe (4/18). Jeden chtopiec urodzit si¢ z przestawionymi obydwoma fokciami i powaznymi
anatomicznymi deformacjami obu przedramion. Wazne jest, aby mezczyzni z 48, XXXY byli
badani regularnie przez swoich lekarzy pierwszego kontaktu / GP.

Zeby
Typowa cechg jest powigkszenie komory zegbowej zwane taurodontyzmem. Pojawia sig ona
naturalnie u 2.5 do | 1% populacji, ale jest czestsza u 47,XXY i moze by¢ jeszcze czestsza u
48,XXXY. Taurodontyczne zeby trzonowe s3 zwykle lepczone za pomocg stalowych koron,
ktére chronia mizage, jednak moze to nie zapobiec do konca dalszym ubytkom i konieczne moze
okazac sig leczenie kanatowe (Joseph 2008). Inne problemy stomatologiczne obejmuja brak
zebow stalych, defekty szkliwa i topatkowate siekacze. Higiena jamy ustnej moze nie by¢ tak
doktadna jak u miodziezy bez zaburzen chromosomalnych, dlatego ubytki zgbdw sa powszechne i
pewne dowody wskazuja na to, iz usunigcie zeboéw wystepuje dwukrotnie czesciej u mezczyzn z
47,XXY niz u ich braci. Doswiadczenie cztonkéw Unique obejmuje poézne wyzynanie sie zebow
mlecznych (od 12 do 15 miesiecy); brakujace kly; Zle utozone lub zbyt ciasno utozone zgby;
powazne ubytki mimo dobrej diety; brak zgbow statych.
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Skad bierze sie zespot XXXY?

Rodzice syna z 48,XXXY niemal zawsze maja normalne chromosomy w komérkach swojego
ciafa, wiec zwykle nie poddaje sig ich badaniu. Nie wiadomo do konca dlaczego do genotypu
dziecka dotaczaja si¢ dwa dodatkowe chromosomy X, ale wiadomo, ze moga one pochodzi¢
zaréwno od matki jak i od ojca, ale, o ile wiemy, nie od obojga naraz. Normalne jajeczko kobiety
zawiera jeden chromosom X, a normalny plemnik zawiera albo jeden chromosom X, albo jeden
Y; razem tworza zaptodnione jajeczko z 46,XY lub 46, XX chromosomami. Zespot 48, XXXY
wystepuje zwykle kiedy plemnik z chromosomem Y zaptadnia jajeczko posiadajace
chromosomy XXX lub kiedy plemnik z chromosomami XXY zaptadnia jajeczko z
pojedynczym chromosomem X. W znaczacej wiekszosci przypadkéw nie wiemy
dlaczego tak sig stato. W niektérych przypadkach jajeczko starszej matki mogto sie
zestarzec przed owulacja. To, co wiadomo to to, ze zespdt ten powstat jeszcze przed
poczeciem (kiedy dziecko zostato sptodzone) i ze nie ma niczego, co rodzice zrobili
przed lub w trakcie ciazy, co mogto to spowodowac. Nieznane s3 jakiekolwiek czynniki
srodowiskowe, dietetyczne czy zwiazane ze stylem zycia, ktére mogtyby to wywotaé.
To niczyja wina. Kiedy chfopcy lub mezczyzni z 48, XXXY maja mozajkowa odmiane
tego syndromu, mozliwe jest, ze dalszy btad pojawit si¢ bardzo krétko po momencie
poczecia, kiedy embrion sig rozwijat.

Tak lub

XXX X

Czy moze sie to zdarzy¢ ponownie!

Wazne jest przedyskutowanie tej kwestii z doradca generycznym lub genetykiem,
poniewaz szansa na posiadanie kolejnego dziecka z wada genetyczna zalezy od kilku
czynnikoéw takich jak historia rodziny czy wiek rodzicow.
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Wsparcie i informacja

Understanding
chromosome
disorders

UnidlUe

Rare Chromosome Disorder Support Group
G1 The Stables, Station Road West,

Oxted, Surrey RH8 9EE, UK

Tel/Fax: +44(0)1883 723356

infoldrarechromo.org | www.rarechromo.org

KS&A

www.genetic.org

Klinefelter Organisation
www.klinefelter.org.uk

Klinefelter’s Syndrome Association UK
www.ksa-uk.co.uk

AAKSIS

www.aaksis.org

Ten kroétki poradnik zawiera informacje na temat zréwnowazonych wzajemnych
translokacji. Organizacja Unique moze réowniez zaoferowaé informacje na temat
zréwnowazonych inercyjnych translokacji a takze kontakt z rodzinami, ktérych
cztonkowie sa nosicielami tego typu translokacji. Grupa Unique wydala rowniez osobny
poradnik na temat translokacji robertsonowskich.

Rare Chromosome Disorder Support Group Charity Number 1110661
Registered in England and Wales Company Number 5460413
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