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Introduccion

Esta informacion ha sido escrita y publicada en vista de la creciente
necesidad de disponer de mayor informacion acerca de mujeres triple-x.

De ninguna manera pretende ser una descripcién exhaustiva de todos los
aspectos de la triple-x.

Este folleto se ha producido para dar una mayor informacién a las nifias y
mujeres con triple x y a sus padres, pero esperamos ademas que lo lean los
genetistas, médicos, maestros y demas personas que tengan relacion con
nifas y mujeres adultas con triple x.

Folleto publicado por el Turner Center de Risskov, Dinamarca, como parte
del trabajo realizado en este centro relativo a la divulgacién de informacién,
el asesoramiento y la investigacion de hembras Turner y triple-x y varones
Klinefelter y XYY.

Johannes Nielsen



El nombre Triple-X

El sindrome de Klinefelter (cromosoma x adicional) y el de Turner (carencia
de cromosoma X) deben sus nombres a los investigadores médicos que
descubrieron dichos sindromes en 1942 y 1937 respectivamente.

A partir de 1960 los genetistas comenzaron a asignar nuevos a hombres a
las aberraciones cromosdmicas basadas en su constitucion cromosdémica, en
lugar de con el nombre de la persona que hubiera descubierto en su
momento el trastorno.

Patricia Jacobs y sus colegas descubrieron y describieron por primera vez la
constitucion 47 XXX en 2 mujeres en Escocia, denominando tal anomalia
Triple X; asimismo, la constitucion 47XYY en varones, descrita por primera
vez por Sandberg y colegas en 1961, se conoce como XYY.

Incidencia de la Triple X.

La Triple X se produce en aproximadamente en 1 de cada 1000 hembras.
Por lo tanto, en Dinamarca, con una poblacién de 5 millones, existen
aproximadamente 3000 mujeres con triple X.

Las mujeres normalmente tienen 2 cromosomas X: la constitucion
cromosdmica 46 XX. Las mujeres con triple X tienen 3 X (47 XXX) o, en
casos muy raros, 4 X (48 XXXX), también conocido como tetra-X, dandose
también casos muy aislados de 5 X (49 XXXXX) (penta-x).

La constitucidn cromosdmica 47 XXX se encuentra en aproximadamente la
mitad de las mujeres con un cromosoma x adicional. Aproximadamente un
5% tiene 48 XXXX y el 50% de mujeres con un cromosoma x adicional
presenta un mosaicismo cromosdmico, que quiere decir que existe una
constitucion cromosdémica de 46XX en parte de las células y 47XXX en el
resto.

éCual es la causa de la aberracion cromosomica de la triple X?
Ciertas aberraciones cromosdmicas aparecen con mayor frecuencia en nifios
de madres anosas, y esto parece cumplirse hasta cierto punto con la triple
X. Aparte de esto, no se conocen las causas definitivas de esta aberracién
cromosomica, que implica una particion anormal (la no-disyuncion) del
cromosoma X lo que produce un incremento en el nUmero de cromosomas X
tales como la triple X (47,XXX), la tetra X (48, XXXX) o en casos muy
aislados, la penta X (49, XXXXX).

¢Hay alguna senal evidente de ello en las nifias recién nacidas?

iNo! Las nifas con triple X suelen presentar un buen desarrollo al nacer,
aunque su peso sea en ocasiones menor que el de las nifias con
cromosomas normales.



éComo se desarrollan estas niflas durante la nifiez?

Las ninas con triple-x suelen ser bebés tranquilos y pasivos, menos
exigentes que sus hermanos. Estas condiciones, no obstante, no juegan un
papel importante en su desarrollo, teniendo en cuenta que hay que cuidar
en igual medida a un bebé tranquilo y pasivo que a uno activo y que
requiere mucha atencion. Es importante ademas no desalentar a las nifias
triple-x durante sus primeras fases de independencia, aunque éstas sean
muy poco pronunciadas.

Con mayor frecuencia que en otras nifas, las nifias triple-x presentan un
retraso en el desarrollo motor y linglistico asi como emocional, lo cual no
las convierte ni en pacientes ni en objetos de terapias especiales. Esta
tendencia al retraso en el desarrollo puede verse minimizada mediante una
estimulacién psicomotora y social en el hogar y en la escuela/guarderia. Es
recomendable que estas nifias acudan a una buena guarderia durante los
primeros afos y que se produzca una estrecha colaboracion entre los
profesionales del centro y los padres.

En caso de presentarse un retraso en la expresion linglistica es importante
contar con la ayuda de un logopeda. En cuanto al desarrollo psicomotor,
resulta de gran valor la participacién en actividades deportivas, creativas y
de grupo. Esto contribuird asimismo de forma positiva a la estimulacién de
cualquier retraso en la madurez emocional. Merece la pena subrayar que es
vital fomentar la independencia de estas nifias, sin sobreprotegerlas.

El grupo Arhus del7 ninas triple-x incluye una nifia bastante introvertida a
quien le cuesta relacionarse con los demas. Esta condicion se ha descrito
ocasionalmente en la literatura pero no es tipica de las nifas triple-x.

A las nifias triple-x les suele costar mas trabajo que a sus hermanos
funcionar en situaciones de grupo, pero con el apoyo adecuado desde el
principio logran funcionar de forma adecuada con el tiempo.

Durante la pubertad las nifias triple-x tal vez experimenten un mayor
numero de dificultades que las otras nifias; esto tal vez se deba a que, a
pesar de una altura por encima de la media, suelen ser emocionalmente
inmaduras en comparacion con las demas chicas de su misma edad, sobre
todo si no han recibido apoyo y estimulacidon durante la nifiez o en la
escuela.

Estas nifas tienden a presentar mas problemas de espalda que sus
hermanos. Esto puede remediarse con la estimulacién y el desarrollo de las
habilidades motoras desde una temprana edad, especialmente la gimnasia,
la natacion y deportes en equipo. Estas actividades no sélo resultan
beneficiosas para su desarrollo muscular, sino que ademas estimulan la
capacidad motora vy la relacién social con otros nifios.

éTienen las niias triple-x una inteligencia normal?

Si las nifas triple-x crecen en un entorno estable y estimulante tanto en
casa como en el colegio, tendran un coeficiente intelectual dentro de la
normalidad en la mayor parte de los casos, aunque un menor nimero



superara el coeficiente de 110. El coeficiente intelectual medio para las
nifas triple-x es ligeramente menor que el de sus hermanos o el del grupo
de control. No obstante, ninguna de las 17 nifas triple-x diagnosticada de
entre 35.000 nifnos nacidos de Arhus sufre retraso mental.

Existe una conexion entre la inteligencia y las condiciones del entorno
durante la niflez, y generalmente se asocia un nivel intelectual mas alto con
un mejor entorno durante los primeros afos.

éComo se desenvuelven en la escuela?

Las niflas con triple-x tienen un rendimiento escolar medio, aunque tienen a
presentar dificultades de aprendizaje, sobre todo durante los primeros afnos.
Esto se puede mejorar mediante un apoyo pedagdgico adecuado. Estas
dificultades suelen presentarse durante los primeros afios escolares y no en
todas las nifias triple-x. Sin embargo, es importante sefialar que si dichas
dificultades se presentasen, deben abordarse desde casa y desde la escuela.
Las dificultades de aprendizaje se podran superar mediante profesores de
refuerzo, ademas de un apoyo y una estimulacién adecuados en casa y en
el colegio. Si se presentasen problemas en el lenguaje, la nifia debera
recibir apoyo logopédico. Los problemas en la expresion linglistica son mas
comunes en estas nifias que en sus hermanos.

Si el entorno familiar es bueno, estable y con la estimulacién apropiada, asi
como condiciones similares en la guarderia y en la escuela, los problemas
de aprendizaje no suelen ser muy graves. No obstante, la mayor parte de
la nifas triple-x precisa refuerzo escolar y resulta critico en su desarrollo
que les sea pueda ser dado dicho apoyo si lo necesitaran.

éCorren un riesgo mayor de enfermar?

Las nifias con triple-x no presentan ningun riesgo adicional de enfermar
durante la nifez. Hay constancia de cierta incidencia de problemas de
espalda, por lo que se deberd estar alerta a ello; no obstante, esto puede
remediarse mediante la participacion en actividades deportivas que
fortalezcan la musculatura dorsal, informacion general sobre cémo levantar
pesos Y tal vez elegir una profesién que no dependa de la fortaleza de la
espalda. Las mujeres triple x no presentan ningun riesgo adicional de
padecer enfermedades durante la edad adulta.

éComo se desarrolla su altura?

Las nifnas triple-x suelen presentar un crecimiento mas acelerado que las
otras nifas hasta la edad de 8 afos, alcanzando una altura definitiva un
poco por encima de la esperada. La edad ésea de estas nifias suele estar
por debajo de la media hasta la edad de 10-12 afos. Suelen tener, al igual
que los nifios Klinefelter, piernas largas en comparacién con su longitud
corporal y altura. Las nifas triple-x frecuentemente tienen un peso bajo
para la altura que alcanzan.

&¢Como es su desarrollo sexual fisico?

Las nifas triple-x tienen un desarrollo sexual normal, con la primera
menstruacion hacia la edad de 12 afios y desarrollo normal de mamas, vello
pubico y caracteristicas sexuales secundarias en general. No hay nada que
indique diferencia alguna en cuanto a relaciones sexuales y desarrollo de



hormonas sexuales del resto de las mujeres con cromosomas normales, no
siendo preciso tratamiento hormonal alguno.

éPueden tener hijos las mujeres triple-x?

No contamos con demasiada informacién sobre la fertilidad de las mujeres
triple-x, pudiéndonos basar exclusivamente en casos conocidos de mujeres
triple-x con hijos. El Unico estudio que existe de nifias triple-x no
previamente seleccionadas incluye 50 nifias de Dinamarca, Canada, EEUU y
Escocia. La mayoria de estas nifas tiene 20 afios en la actualidad. Hasta
gue dichas nifas alcancen la edad de 40 afos no dispondremos de los
conocimientos necesarios para opinar sobre su fertilidad.

Sabemos, sin embargo, que las mujeres triple-x son fértiles y capaces de
concebir y criar hijos. Sabemos ademas que en casi todos los casos en los
que se han realizado cariotipos a los hijos de mujeres triple-x los resultados
cromosomicos de dichos nifos han sido normales.

En estudios anteriores se ha mencionado que las mujeres triple-x pueden
tener una menopausia prematura - con cese de la menstruacién- aunque
no existen datos suficientes que lo demuestren con rotundidad. Ademas,
datos referentes a la edad climatérica de mujeres triple-x no se obtendran
hasta que el grupo anteriormente citado alcance las edades de 40-50 anos.

En Dinamarca y en otros paises en los que es posible realizar pruebas
cromosdmicas prenatales las mujeres triple-x, éstas suelen someterse a
ellas, aunque no corren un mayor riesgo de tener hijos con alguna
aberracién cromosdmica que el resto.

éSon hembras normales las mujeres triple-x?

Durante los primeros afios tras haberse descrito el sindrome, estas mujeres
fueron denominadas en ocasiones ‘super-hembras’; no es el caso. No son
mas ni menos hembras que las mujeres con cromosomas normales. Poseen
caracteristicas fisicas normales, se casan, tienen hijos y son excelentes
esposas y madres.

éQué sabemos acerca de sus profesiones y su estabilidad laboral?
Tal y como hemos mencionado, no contamos con datos suficientes acerca
de esto en mujeres triple-x en edad adulta; no obstante, en los estudios
realizados sobre las 50 nifas triple-x que actualmente tienen entre 14 y 20
anos de edad todo apunta a que tienden a desempefar funciones manuales,
siendo pocas las que cursan estudios superiores.

¢Es la triple x una enfermedad?

iNo! Las nifias y mujeres con triple-x no son consideradas pacientes.
Podemos afirmar que nuestra experiencia en Dinamarca indica que la
informacidon completa para los padres y ellas mismas unida a un entorno
estimulante y un apoyo especial en la escuela permite que estas nifias se
desenvuelvan dentro de la normalidad. Las nifas triple-x no padecen
enfermedades especiales ni muestran caracteristicas fisicas que las
distingan de las otras mujeres.



éExiste un riesgo mayor de padecer enfermedades mentales?

En el citado grupo de 50 nifias triple-x diagnosticadas al nacer y
monitorizadas hasta los 14-20 anos no se ha observado nada que indique
un riesgo mayor de padecer enfermedades mentales que sus hermanos o
que el grupo de control.

Entre las mujeres triple-x que hayan crecido con carifio y estimulacion en el
hogar y con los refuerzos escolares adecuados, no existird un riesgo mayor
de padecer enfermedades mentales.

Si una mujer triple-x ha crecido en un entorno poco apto y ha carecido del
apoyo adecuado, es probable que presente un riego ligeramente mayor que
sus hermanos de padecer problemas mentales, tal y como se ha observado
en varones Klinefelter. Los conocimientos de que disponemos proceden en
su mayoria de mujeres triple-x que han sido diagnosticadas a raiz de
padecer trastornos mentales, por lo que los resultados son ciertamente
sesgados. En caso de padecer enfermedades mentales, las mujeres triple-x
deberan recibir el mismo tratamiento que los demas pacientes con el mismo
trastorno.

éDeberian disponer los padres de una informacion completa acerca
del sindrome?

iSi! Los padres de hijas triple-x siempre deberan de disponer de toda la
informacién a su alcance. Es importante que dispongan de estos datos
desde el principio, sobre todo porque les ayuda a crear las condiciones
idéneas para la nifia, proporcionando y exigiendo el apoyo necesario en la
guarderia, el jardin de infancia, la escuela, etc. Es fundamental que se
ayude a estas nifias a funcionar en situaciones de grupo, siempre evitando
sobreprotegerlas.

éDeberian disponer las mujeres triple-x de una informacion
completa acerca del sindrome que las afecta?

Nuestra experiencia nos indica que deberian de disponer de toda la
informacion a su alcance, sobre todo si experimentan dificultades en el
colegio. Deben saber la causa de dichas dificultades y de cdmo aprovechar
el apoyo en la escuela y en casa. Asimismo conviene que las nifias sepan lo
importante que es para ellas que participen en actividades deportivas,
creativas y de grupo en general. Proteger a una nifia

triple-x ocultandole su condicion es una actitud equivocada. Antes o
después lo descubrird, y la ocultacién tan sélo creara ansiedad y
desconfianza frente a los padres, médicos y los adultos en general. El
deber de informar sobre la triple-x recaera en aquellas personas que
conozcan el sindrome y que pasen mucho tiempo con estas nifias.
Asimismo conviene facilitar datos sobre grupo de contacto de triple- x para
aquellos padres que deseen intercambiar impresiones e informacion.

éQué informacion deberia darse a padres de un feto diagnosticado
triple-x por prueba prenatal?

En Dinamarca durante los afos 1970-84, 22 de los 33 fetos diagnosticados
prenatalmente como triple-x fueron abortados 76%), habiéndose abortado
9 de 16 (56%) durante el periodo 1985-87. El nUmero de abortos inducidos
de fetos con triple-x ha caido conforme se ha ido disponiendo de mas datos



acerca del sindrome, especialmente del Laboratorio Citogenético de Risskov
y grupos de nifias triple-x en EEUU, Canada, Reino Unido y Dinamarca.

Los padres deberan tomar su propia decisiéon sobre seguir con o interrumpir
el embarazo de un feto con triple-x, pero dependera en gran medida de los
datos disponibles y el énfasis que el médico asesor ponga sobre los
aspectos positivos del sindrome y su actitud en general.

Es importante que los asesores prenatales aporten datos provenientes del
citado estudio de 50 nifas con triple-x, en lugar de citar literatura sobre
casos seleccionados en los que se haya efectuado un diagndstico a
posteriori de una mujer triple-x debido a algun trastorno fisico o mental.
Debe destacarse que el desarrollo intelectual de una nifia triple-x depende
en gran parte de la estimulaciéon que reciba en sus primeros anos y en la
escuela. Si dichas condiciones son buenas, la nifia se desarrollara dentro de
un rango normal, aunque suelan situarse en la zona inferior de dicho rango.

Sugerir o pensar que los fetos diagnosticados triple-x por prueba prenatal
deberian ser abortados constituye, en mi opinién, una discriminacion clara
contra las mujeres con triple-x con un desarrollo dentro de la normalidad,
sobre todo si han crecido en un entorno favorable.

éDeberia informarse al puablico en general sobre la triple-x?

La informacion al publico sobre la triple-x deberia provenir de profesionales
gue conozcan bien el sindrome y de mujeres que lo tengan. La divulgacién
de los datos debera realizarse en colaboracién con los grupos de contacto
triple-x.

Los médicos recibimos poca formacion sobre cdmo divulgar informacion
sobre trastornos y anomalias en general. Pienso que es critico que se
comprenda bien cualquier aberracidn cromosémica y que haya informacion
disponible sobre ella.

Grupos de contacto Triple-x

Del mismo modo que existen grupos de contacto Turner en muchos paises
(Canada., EEUU, Australia, Dinamarca, Reino Unido, Alemania, Espafia,
Francia, Suiza) y asociaciones nacionales de grupos de contacto Turner en
Canadd, EEUU, Dinamarca y otros paises, deben existir grupos de contacto
triple-x. En Dinamarca hemos creado recientemente un grupo de contacto
triple-x/Klinefelter, que se ha reunido 3 veces hasta la fecha. Creemos que
los grupos de contacto son muy necesarios por varios motivos, siendo el
mas importante la necesidad de entablar contacto con familias que tienen
una hija con la misma anomalia. Nosotros deseamos facilitar toda la
informacién posible a los padres de un/a nifio/a con triple x o Klinefelter asi
como fomentar la investigacion en estas areas.

El objetivo de los grupos de contacto a corto plazo es crear un foro que
permita que los adultos y los nifios se conozcan, intercambien experiencias
y se apoyen mutuamente. Pretendemos también con el tiempo invitar a
especialistas que compartan sus conocimientos sobre estos trastornos.
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