
riple X sendromu en sık görülen dişi kromozom anomalisi olup uzun
boy, mikrosefali, hipertelorizm, konjenital anomaliler, motor ve dil
gelişiminde gecikme gibi bulgularla karakterizedir.1 Doğumda hasta-

ların tamamen normal olması nedeni ile klinikte gözden kaçan hastaların
ancak %10 kadarına tanı konulabilmektedir.1 Görülme sıklığı ileri anne yaşı
ile artmaktadır. Son yıllarda sendromun farkındalığının artması ile insidan-
sının da giderek arttığı görülmektedir. Yenidoğan döneminde klinik olarak
tanınabilir fenotipik özellikler görülmez iken, konjenital anomaliler, özel-
likle de ürogenital sistem anomalileri dikkat çekicidir. Çocukluk döneminde
motor gerilik, öğrenme güçlüğü, konuşma, dil gelişiminde gerilik, erişkin-
lerde ise öğrenme güçlüğü, ovaryan yetmezlik gibi endokrin bozukluklar,
çeşitli psikiyatrik bozukluklar ile karakterizedir. Bu hastalarda öğrenme ve
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Triple X Sendromu:
Olgu Sunumları ile Derleme

ÖÖZZEETT  Triple X sendromu (47, XXX) en sık görülen anöploidilerden biridir. Hastaların %90'ında
fazladan olan X kromozomu anne kaynaklı olup, hastaların birçoğu uzun boy dışında normal fe-
notipe sahiptir. Triple X sendromu olan kızlar ergenlik dönemine kadar hızlı bir boy artışı göster-
mektedir. Sendromun görüldüğü olgular; öğrenme güçlüğü, motor ve dil gelişiminde gecikme,
konuşma bozukluğu, hafif dismorfik yüz görünümü, kalp ve ürogenital sistem anomalilerini içeren
klinik yelpazeye sahiptir. Hastalarda karyotip analizi ile prenatal tanı konulmaktadır. Bu çalışmada,
Triple X sendromu tanısı alan üç kız hastayı sunularak, güncel literatürler eşliğinde tartışılmıştır. 

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Triple X sendromu; mental retardasyon, X-bağlı     

AABBSSTTRRAACCTT  Triple X syndrome (47, XXX) is one of the most common aneuploidies. In 90% of cases,
additional X chromosome is of maternal origin and most of the patients present with a normal phe-
notype except tall stature. The youngest girls show accelerated growth until puberty. Cases with this
syndrome has a clinical spectrum as learning disability, delayed development of speech and language
skills, mild dysmorphic face features, delayed development of motor skills, congenital cardiac and
urogenital tract abnormalities. Prenatal diagnosis depends on karyotype analysis. In this article, we
presented 3 cases with Triple X syndrome and discussed them with the current literature. Triple X
syndrome should be considered in the differential diagnosis mild dysmorphic features girls lower
who had low school performance and we want to draw attention to the importance chromosome
analysis. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Triple X syndrome; mental retardation, X-linked    
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dil gelişiminde gecikmenin kraniyal görüntüleme
yöntemleri ile de gösterilmiş olan beyin volümün-
deki  azalmaya bağlı olduğu düşünülmektedir.1,2

Bu çalışmada, okul başarısında düşüklük ne-
deni ile başvuran hafif dismorfik görünümlü  kız
çocuklarında ayırıcı tanıda  nadir görülen  Triple X
sendromunun unutulmaması gerektiğini ve tanı
koymada kromozom analizinin önemini hatırlat-
mak istedik.

OLGU SUNUMLARI

OLGU 1

On altı yaşındaki kız hasta, okul başarısının düşük
olması nedeni ile getirildi. Öyküsünden, anne baba
arasında akrabalık olmadığı, annenin ilk gebeliğin-
den ilk yaşayan çocuk olarak sorunsuz bir gebelik
sonrası miadında 3200 g olarak sezaryen ile doğ-
duğu; yedi aylık iken oturduğu, 20 aylık iken yü-
rüdüğü, 28 aylık iken konuşmaya başladığı, okula
başlayana kadar herhangi bir sorununun olmadığı;
okula başladıktan sonra derslerinde geri kaldığı; dış
merkezde önerilen özel eğitimden fayda görmediği
öğrenildi. Fizik muayenesinde; vücut ağırlığı 52 kg
(25p), boy 115 cm (50-75p), BÇ 49 cm (<3p) idi.
Uzun filtrum ve çene yapısı ile karakterize dismor-
fik yüz görünümü, uzun boyu ve göreceli dar
omuzları  vardı (Resim 1, 2). Diğer sistem muaye-
neleri doğaldı. Laboratuvar incelemelerinde; tam
kan sayımı, serum elektrolitleri, serum vitamin B12
ve folat düzeyi, tiroid fonksiyon testleri, metabolik
tarama testleri (Tandem-Mass) normaldi. Rutin ve
uyku elektroensefalografi (EEG) ile beyin manye-
tik rezonans görüntülemesi (MRG) normaldi. Pe-
riferik kan kültürü DNA analizinde (72 saatlik
hücre kültürü ve GTG/450 Bant yöntemi kulla-
nıldı) hastada 47 XXX (Triple X) saptandı. Ailesine
genetik danışma verilerek hasta izleme alındı.

OLGU 2

Sekiz yaş yedi aylık kız hasta, baş ağrısı ve okul ba-
şarısının düşük olması şikâyetleriyle getirildi. Öy-
küsünden, anne baba arasında akrabalık olmadığı,
annenin üçüncü gebeliğinden üçüncü yaşayan ola-
rak miadında spontan vajinal yolla 3500 g olarak,
her iki elde ikinci ve üçüncü parmak aralığında ya-

pışıklıkla doğduğu; nöromotor gelişiminin yaşına
uygun seyrettiği; dış merkezde dikkat eksikliği hi-
peraktivite bozukluğu tanısıyla metilfenidat HCL
başlandığı öğrenildi. İlk iki yaş içerisindeki gelişimi
ile ilgili aileden detaylı bilgi alınamadı. Fizik mua-
yenesinde; ağırlık 25 kg (25-50p), boy 128 cm (25-
50p), BÇ 52 cm (10-25p), yüzünde hipertelorizm ve
belirgin epikantal kıvrım dışında sistem muayene-
leri doğaldı. Laboratuvar incelemelerinde;  tam kan
sayımı, serum elektrolitleri, serum vitamin B12 ve
folat düzeyi, tiroid fonksiyon testleri, metabolik ta-
rama testleri (Tandem-Mass) normaldi.  EEG ve
beyin MRG incelemesi normaldi. Periferik kan
kültürü DNA analizinde (72 saatlik hücre kültürü
ve HRB/500 Bant yöntemi kullanıldı) hastada 47
XXX (Triple X) saptandı. Ailesine genetik danışma
verilerek hasta izleme alındı.

OLGU 3

On yaşındaki kız hasta algılamada zorlanma, nöbet
geçirme ve okul başarısının kötü olması şikâyetle-
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RESİM 1, 2 : Hastamızın uzun filtrum ve hafif küçük çene yapısı ile karakterize
dismorfik yüz görünümü, uzun boyu ve  göreceli dar omuzları görülmektedir.
(Anne ve babadan resmin kullanılması için yazılı onay alınmıştır.)



riyle getirildi. Öyküsünde, anne baba arasında ak-
rabalık olmadığı, annenin ilk gebeliğinden yaşayan
ilk çocuk olarak sorunsuz bir gebelik sonrası 2800 g
olarak doğduğu; dört aylık iken başını dik tutuğu,
10 aylık iken oturduğu, 18 aylık iken yürüdüğü, 30
aylık iken konuşmaya başladığı öğrenildi. İlki 9
aylık iken olmak üzere 1,5 yaşına kadar üç kez je-
neralize tonik klonik ateşli nöbet geçirdiği; dış mer-
kezde EEG bozukluğu saptandığı, epilepsi tanısı
aldığı ve valproik asit kullandığı öğrenildi. Fizik
muayenesinde; ağırlık 30 kg (25-50p), boy 134 cm
(25-50p), BÇ 49 cm (<3p) olup, mikrosefali ve belir-
gin epikantal kıvrım dışında diğer sistem muayene-
leri doğaldı. Laboratuvar incelemelerinde; tam kan
sayımı, serum elektrolitleri, serum B12 ve folat dü-
zeyi, tiroid fonksiyon testleri, metabolik tarama test-
leri (Tandem-Mass) normaldi.  EEG tetkikinde; sol
hemisfer üzerinde çok aktif epileptik bozukluk göz-
lendi. Beyin MRG incelemesinde; sol pariYetal
lobda atrofi, gliotik sinyal değişiklikleri ve ulegri
formasyonu gözlendi. Tedavisi karbamazepin ile de-
ğiştirilerek izleme alındı. Periferik kan kültürü DNA
analizinde (72 saatlik hücre kültürü ve HRB/500
Bant yöntemi kullanıldı) hastada 47 XXX (Triple X)
saptandı. Ailesine genetik danışma verilerek izleme
alınan hasta, sonrasında kontrole gelmedi.

TARTIŞMA

Triple X ya da Trizomi X sendromu (47,XXX), top-
lumda en sık görülen dişi kromozom anomalisidir.1

Sendrom ilk kez 1959 yılında Jacobs ve ark. tara-
fından sekonder amonere nedeni ile başvuran 35
yaşındaki bir hastada, kromozom analizinde
47,XXX saptanması üzerine “süper dişilik sen-
dromu” olarak tanımlanmıştır.3 Uzun boy, mikro-
sefali, hipertelorizm, epikantal kıvrım, tremor,
nöbet geçirme, hipotoni, klinodaktili, motor ve dil
gelişiminde gecikme, tiroid fonksiyonlarında ve
glukoz toleransında bozukluk, eşlik eden konjeni-
tal anomaliler ile tanı alan bir sendromdur.1,4,5 Eti-
yolojisi hâlen tam olarak aydınlatılamamış olup,
ileri anne yaşı bilinen en önemli risk faktörüdür.4

Hastalarda fazladan olan X kromozomu anne kay-
naklı olup, gamotogenez ya da postzigotik ayrışma
sırasındaki (%58-63 oranında birinci mayoz, %16-
17,4 oranında ikinci mayoz ve %18-19,6 oranında

postzigotik bölünmedeki) hatalı ayrışmadan dolayı
iki X kromozomu (46,XX) yerine üç  X kromozomu
(47,XXX) gelmektedir.6 Bu kromozomlarda sadece
biri aktif kalırken, diğer ikisi Barr cisimciğine dö-
nüşmektedir.5

Triple X sendromu bulunan hastalar, diğer sen-
dromlarla kıyaslandığında tipik fenotipik bulguların
çok dikkat çekici olmadığı, nispeten silik olduğu
söylenebilir. Sıklığı 1:1000 canlı kız doğum olarak
bildirilmektedir.1,4,7 Spesifik olmayan fenotipik
özellikler ve doğumda hastaların tamamen normal
olması nedeni ile klinikte gözden kaçan hastaların
ancak %10 kadarına tanı konulabilmektedir.8 Ge-
nellikle sporadik olarak ortaya çıkan bu sendromda
hastaların çoğu uzun boy dışında normal fenotipe
sahiptir. Sendromdaki en belirgin özellik, yaşla artan
hızlı boy uzamasıdır.1,7,8 Doğumda gestasyonel haf-
tasına uygun boy ve kiloya sahip olan bu hastalarda
erken çocukluk ve adölesan dönemde hızlı boy uza-
ması olduğu, özellikle bacak uzunluğunun belirgin
olarak arttığı, boy persentilinin 75’in üzerinde sey-
rettiği, bundan da X kromozomunda bulunan
“short-stature-homeobox-containing” genindeki
(SHOX gen) mutasyonun ve büyüme faktörü, “insu-
lin like growth factor-1) ve östrojenin sorumlu ol-
duğu bildirilmektedir.9 Li ve ark. ise boyu 3
persentilin altında olan Triple X sendromlu bir vaka
yayınlayarak hastalarda boy kısalığı olabileceğine de
dikkat çekmişlerdir.5 On altı yaşındaki ilk hastamı-
zın boyu 50-75 persentil aralığında iken, diğer iki
hastamızın boyu 25-50 persentil aralığında idi. Bu
durum, son iki hastamızın 8 ve 10 yaşlarında olup,
prepubertal dönemde olmaları ile ilişkilendirildi. Bu
durumla ilişkisi olabilecek ailesel boy kısalığı açısın-
dan anne ve babanın boy uzunlukları istendi ve
uzama hızları açısından takibe alındı. Bazı hasta-
larda hipertelorizm, belirgin epikantal kıvrım, çekik
göz, yukarı eğilimli palpebral fissür, klinodaktili, pes
planus, pes ekinavarus hipotoni ve eklem elastikiye-
tesinde artış görülmektedir.7 Hastalarımızda çekik
göz yapısı, uzun filtrum ve uzun çene yapısı şeklinde
yüzde hafif dismorfik bulgular, diğer bir hastamızda
da göreceli dar omuz dışında patolojik fenotipik
özellik yoktu. Ürogenital anormallikler, konjenital
kalp hastalıkları, ayak deformiteleri, klinodaktili,
konjenital kalça displazisi sendroma eşlik eden kon-
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jenital anomaliler olup, hastalarımızdan sadece bi-
rinde klinodaktili mevcuttu. 

Triple X sendromlu hastaların yaklaşık %15
kadarına absans, parsiyel ya da jeneralize tonik
tipte nöbetler eşlik edebilmektedir.1,10 Hastaları-
mızdan 10 yaşındaki kız hastanın öyküsünde dokuz
aylık iken başlayan jeneralize tonik klonik ateşli
nöbetleri mevcut olup, dış merkezde çekilen
EEG’sinde bozukluk olduğu ve hastaya nöbet kont-
rolü için valproik asit başlanıldığı öğrenildi. Hasta-
nemizde yapılan EEG tetkikinde; sol hemisfer
üzerinde çok aktif epileptik bozukluk saptanan has-
tanın valproik asit tedavisi kesilerek karbamazepin
tedavisi başlandı. Hastanın kraniyal görüntüleme-
sinde sol pariyetal lobda atrofi ve gliotik sinyal de-
ğişiklikleri epilepsi ile ilişkilendirildi. Grosso ve
ark. Triple X sendromlu yedi hastanın beşinde epi-
lepsi ve/veya EEG’lerinde anormallik olduğunu,
temporo-pariyeto-oksipital bölgelerinde paroksis-
mal bozukluklarının olduğunu ve bunların antie-
pileptik tedaviye iyi yanıt veren kompleks parsiyel
epilepsili olgular olduğunu bildirmişlerdir.10

Triple X sendromunda öğrenme güçlüğü, ge-
lişme geriliği, konuşma bozukluğu ve psikiyatrik
bozukluklar sık görülür.2 İlk iki yaşta konuşma ve
dil gelişiminde geriliğe eşlik eden hafif motor geri-
lik olabilir. Bu hastalar genellikle 16 ay civarında
yürürken, ilk kelimeyi söyleme yaşları 18 ay civa-
rındadır.11 Robinson ve ark., Triple X sendromu ta-
nısı alan 41 hastanın 19’unda konuşmada gecikme
olduğunu saptamışladır.12 İki vakamızda konuşma
ve yürümede gecikme mevcutken, diğer vakamızın
nöromotor gelişimi hakkında aileden net bilgi alı-
namadı.

Hastalardaki konuşma bozukluğu erişkin dö-
nemde devam ederek akıcı konuşamama, kelime-
leri net ifade edememe, kelimeleri net anlayamama
gibi sorunlara yol açabilir. Bu nedenle hastaların
okul başarısı düşük olup, anlaşılamamaktan ve ken-
dini net ifade edememekten kaynaklanan anksiyete
bozukluğuna eğilimleri vardır.1 Triple X sendro-
munda ağır mental retardasyon nadir olup, hafif
mental retardasyon daha sık görülür. IQ seviyesi
%85-90 arasında olup, daha çok sözel zekâ etkile-
nimi vardır.12 Sendromun psikiyatrik hastalıklar-

dan en çok anksiyete bozuklukları, depresyon ve
duygudurum bozuklukları ile ilişkisinden de bah-
sedilmiştir.1 Hastaların %25-30’una dikkat eksik-
liği hiperaktivite sendromu eşlik etmektedir.13

Hastalarımızın üçünün ortak başvuru şikâyeti okul
başarılarının düşük olması idi. İlk hastamızın okula
başlayana kadar herhangi bir sorununun olmadığı,
okula başladıktan sonra derslerde geri kaldığı, dış
merkezde önerilen özel eğitimden fayda görmediği
öğrenildi. İkinci hastamız ise dış merkezde dikkat
eksikliği hiperaktivite sendromu tanısıyla ile takip
edilmiş, okul başarısının düşük olması nedeni ile
tarafımıza getirilmişti. Üçüncü hastamız ise epi-
lepsi nedeni ile dış merkezde uzun süre izlenmiş,
ancak algılama bozukluğu ve okul başarısının
düşük olması nedeni ile tarafımıza getirilmişti.
Triple X sendromlu hastaların kraniyal görüntü-
leme yöntemleri ile de gösterilmiş olan, beyin vo-
lümünün azaldığı, bu durumun da okul çağında
öğrenme ve dil gelişiminde gecikmeye yol açtığı
düşünülmektedir. Triple X sendromu olan 12 has-
tanın beyin MRG incelemesinde beyin volumünün
sağlıklı kontrol grubuna göre belirgin az olduğu ve
bu hastaların kognitif fonksiyonlarının düşük ol-
duğu saptanmış, bunun da seks kromozomuna
bağlı bir gen aracılığı ile beyaz cevher gelişiminin
etkilenmesine bağlı olduğu ileri sürülmüştür. Azal-
mış amygdala volümü, asimetrik ve büyük ventri-
küller sendroma eşlik eden diğer bulgulardır.2 On
yaşındaki kız hastamızın beyin MRG inceleme-
sinde; sol pariyetal lobda atrofi, gliotik sinyal de-
ğişiklikleri ve ulegri formasyonu gözlenirken,
diğer iki hastamızın beyin MRG tetkiki normaldi.
Subkortikal beyaz cevherde gliozis ve atrofinin
eşlik ettiği mantar formundaki giyruslar ulegri for-
masyonu olarak tanımlanmaktadır. Sıklıkla epi-
lepsiye neden olan ve perinatal asfiksi sonucu
gelişen ulegri, majör serebral arterlerin komüni-
kasyon bölgelerinde iskemik-hipoksik süreç so-
nucu oluşmaktadır. Olgumuzun pre-perinatal
öyküsü normal olmakla birlikte, süt çocukluğu dö-
neminde sık nöbet geçirme öyküsü bulunmakta-
dır. Dolayısı ile bu malformasyonun ya pre-peri-
natal asfiksi ya da uzamış nöbetler sonrası oluşmuş
olma ihtimali olan hipoksi ile ilişkili olabileceğini
düşünüyoruz.14

Özkale ve ark. Çocuk Nörolojisi

Turkiye Klinikleri J Case Rep 2015;23(4)

450



Özkale et al. Pediatric Neurology

Sendromun diğer bir özelliği, genellikle has-
taların pubertal ve seksüel gelişimlerinin normal
olmasıdır. Bunun yanı sıra hastalarda prematür
ovaryan yetmezlik ve buna bağlı hipergonadotro-
pik hipogonadizm görülebilmektedir.1

Yapılan çalışmalarda, prematür ovaryan yet-
mezlikle seyreden Triple X olguları bildirilmiş
olup, prematür ovaryan yetmezlik nedeni ile ince-
lenen hastaların %3’ünde Triple X sendromu sap-
tanmıştır.15 Klinik bulguların oldukça silik olduğu
Triple X sendromunda, hastalar sadece izole boy
uzunluğu veya prematür ovaryan yetmezlik ile baş-
vurabilecekleri gibi, hastalarımızda görüldüğü gibi
yalnızca okul başarısında düşüklük, hafif mental re-
tardasyon ve hafif dismorfik yüz görünümü ile de
başvurabilirler. Triple X sendromlu kadınların ço-

cukları için X anöploidi riski teorik açıdan mevcut
olmakla birlikte, bu durum pratikte gösterilmemiş-
tir. Triple X’li çocuğu olan ailede tekrar risk %1’den
az olup, yine de danışmanlık istenirse prenatal tanı
olasılığının açıklanması önerilmektedir. Sendro-
mun kesin tanısı periferik kanda karyotip analizi
yapılarak konulmaktadır.1,7 Bu nedenle, olguları-
mızda olduğu gibi hafif mental retardasyonu olan,
okul başarısı düşük olan kız hastalar fenotipik ola-
rak dikkatli değerlendirilmeli ve özellikle Triple X
sendromu açısından karyotip analizi yapılmalıdır.

Bu olgu sunumlarıyla; okul başarısı düşük olan
hafif dismorfik görünümlü kız çocuklarında kro-
mozom analizinin değerinin bilinmesini ve ayırıcı
tanıda Triple X sendromunun düşünülmesi gerek-
tiğini vurgulamak istedik.
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