DIJAGNOZE

TRISOMIJA X (sazetak)

Epidemiologija

Trisomija X najéeséa je zenska
kromosomska abnormalnost koja se
javlja kod otprilike 1 od 1000 rodene
zenske djece. Medutim, buduéi da
je vecina pojedinaca samo blago
zahvadena ili asimptomatska,
procjenjuje se da je dijagnosticirano
samo 10 % osoba s trisomijom X.

Kliniki opis

Najéesée fizicke znadajke ukljuéuju
visok rast, epikantalne nabore,
hipotoniju i klinodaktiliju. Napadaii,
bubrezne i genitourinarne
abnormalnosti te prerano zatajenje
jajnika (POF, eng. premature ovarian
failure) takoder su povezani nalazi.
Djeca s trisomijom X imaju vece
stope kadnjenja u razvoju govora

i motorike od opée populacije,

vz povedani rizik od kognitivnih
deficita i poteskoéa u uéeniju koji

se pojavljuju tijekom 3kolske dobi.
Psiholoski problemi kao $to su deficit
paznje, poremedaiji raspoloZzenja
(ukljuéujuéi anksioznost i depresiju)
te poremeéaiji prilagodbe takoder su
&eddi nego u opéoj populaciji.

Etiologija

Trisomija X najéesée se javlja kao
rezultat nerazdvajanja tijekom
mejoze, iako do postzigotskog
nerazdvajanja dolazi u otprilike
20 % slu&ajeva. Starija dob majke
(za koju se zna da je povezana
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s povecanom vjerojatnoscu
nerazdvajanja) zabiljezena je u
priblizno 30% slu¢ajeva trisomije X.
Mozaicizam (46,XX / 47 XXX, 47 XXX
/ 48, XXXX ili u kombinacijama
ukljudujuéi staniéne linije 45,X
Turnerova sindroma javlja se u
priblizno 10 % sluéajeva. Smatra se
da je fenotip u trisomiji X povezan
s prekomjernom ekspresijom gena
na X-kromosomu koji izbjegavaju
inaktivaciju X-kromosoma, ali
specifiéne odnose genotipa i
fenotipa tek treba definirati.

Dijagnosti¢ke metode

Uobilajena je dijagnoza
amniocentezom tijekom prenatalnog
razdoblja. Najéesée indikacije za
postnatalnu dijagnozu su kasnjenje
u razvoju ili hipotoniju, potedkoée u
u&enju, emocionalne poteskoce ili
poteskoée u ponadanju te zatajenje

jajnika (POF).

Diferencijalna dijagnoza
Diferencijalna dijagnoza prije
konaénih rezultata kariotipa
ukljuéuje sindrom fragilnog

X kromosoma, tetrasomiju X,
pentasomiju X i mozaicizam
Turnerova sindroma.

Antenatalna dijagnoza

Oboljele osobe s dijagnozom u
prenatalnom razdoblju treba pomno
pratiti zbog kasnjenja u razvoju kako

s
u G;-(?
)
' EUROPSKI STRUKTURNI | [
Evropska uniga | INVESTICI|SKI FONDOWI LUK
“Zajednd do fondova EUT F | POTENCHALL

w

bi se po potrebi mogle provoditi
terapije rane intervencije.

Genetsko savjetovanije

Preporuéa se genetsko savjetovanie,
vz informiranje obitelji o sporadi¢noj
prirodi kromosomske anomalije,
velikoj varijabilnosti fenotipa i niskom
riziku od recidiva (<1% -5 %).

Upravljanje dijagnozom i lijeéenje
Nakon postavljanja dijagnoze
potrebno je obaviti klinicku procjenu
kako bi se utvrdile sve manifestacije
poremecaja. Djeca i adolescenti
$kolske dobi esto imaiju koristi od
psiholoske procjene s naglaskom

na identificiranju i razvoju plana
intervencije za teskoce s kognitivnim
/ akademskim vijestinama, jezikom
i/ili socioemocionalnim razvojem.
Plodnost u Zena s trisomijom X
opéenito se smatra normalnom.
Medutim, adolescenti i odrasle Zene
kod kojih se javljaju kasna menarha,
menstrualne nepravilnosti ili problemi
s plodnoséu trebaju se procijeniti u
pogledu hormonalnih abnormalnosti
koje mogu signalizirati insuficijenciju
jajnika. Oboljelim je osobama
potrebno pruziti individualnu podriku
te podriku na razini obitelji.

Prognoza

Prognoza varira ovisno o tezini
manifestacija te o kvaliteti i viemenu
lijegenja.




