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GENERALIDADES:

Las personas con cariotipo 47, XXX, tienen una alteracion del nimero de cromosomas
sexuales, que consiste en la presencia de un cromosoma X de mas.

La prevalencia de esta cromosomopatia se ha estimado en 1/1000 a 1/1200 nifias recién
nacidas.

Durante muchos afios la informacion sobre esta alteracion cromosdmica no se obtenia de
series consecutivas de nacimientos, sino de estudios realizados en instituciones, asi como
del estudio citogenético de personas con problemas del comportamiento. Este hecho junto
con la falta de seguimiento a largo plazo de las recién nacidas con esta alteracion
cromosOmica, dieron lugar a estereotipos, que consideraban a estas mujeres como infértiles
y psicoticas.

Estudios mas recientes que incluyen un seguimiento a largo plazo de recién nacidas no
seleccionadas y de niflas diagnosticadas prenatalmente, han demostrado que esos
estereotipos no tenian fundamento. La mayoria de las nifias con cariotipo 47,XXX no
presentan malformaciones, aunque si pueden presentar con cierta frecuencia problemas de
aprendizaje, dificultad para hablar, y moderado déficit intelectual. Sin embargo, existen




varios trabajos publicados que apoyan la conclusion de que esta cromosomopatia se
relaciona con malformaciones de la unidad o campo de desarrollo urogenital, produciendo
agenesia renal uni o bilateral, anomalias de vértebras lumbo-sacras, alteraciones de ureteres
y vejiga y anomalias de genitales internos. La frecuencia con que se dan estos defectos no
se ha determinado, aunque debe ser baja. No obstante, ciertas anomalias (como agenesia
renal unilateral) podrian pasar desapercibidas si no se hace una ecografia.

EVALUACION CLINICA:

- En general, las personas con cariotipo 47, XXX, presentan un aspecto fisico normal, y
se caracterizan por una estatura alta, que se hace mas evidente en la adolescencia.

- El desarrollo sexual y fertilidad suelen ser normales si no hay malformaciones de
genitales internos. Pero tienen un mayor riesgo de tener un fallo ovarico prematuro.

- El retraso mental es raro, aunque el cociente intelectual suele ser de 10-15 puntos por
debajo del de sus hermanos con cariotipo normal.

- En aproximadamente la mitad de los casos se presentan problemas de lenguaje, de
aprendizaje y en algunas nifias también se produce deficiencia motora.

- El comportamiento no estd alterado, aunque algunos casos han mostrado dificultad en
las relaciones interpersonales.

- Se han asociado a malformaciones del area urogenital, pero la frecuencia debe ser baja.

- Si se detecta prenatalmente una constitucion cromosomica 47,XXX, para dar una
adecuada informacion a la familia, se debe hacer una ecografia de alta resolucion para
descartar las malformaciones del area urogenital antes descritas.

PRONOSTICO:

- La evolucion de las nifias con cariotipo 47, XXX , es favorable en la mayoria de los
casos, sobre todo si no hay malformaciones asociadas. La deteccion temprana de los
posibles problemas de aprendizaje y de comportamiento es importante para poder
instaurar la terapia adecuada en cada caso.

- Hay que destacar también la importancia del ambiente familiar y social en el cual se
desarrollan estas personas, ya que se ha observado que en un ambiente familiar
adecuado, se minimizan los problemas asociados. Es muy importante que estas nifias
NO sean tratadas de forma diferente a los/as nifios/as con cariotipo normal.
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