Poslanie spolo¢nosti AXYS O projekte XXYY

Pomahat jednotlivcom s jednym alebo Projekt XXYY zorganizovali ¢lenovia

viacerymi chromozémami X alebo Y a XXYY Parent Network, neformalneho

ich rodinam zit' svoj zZivot plnohodnotne zdruzenia rodi¢ov, ktoré bolo zalozené

a produktivne. v roku 1998. V suc¢asnosti posobi pod
zastitou AXYS, zdruzenia pre odchylky

AXYS poskytuje sluzby jednotlivcom chromozémov X a Y.

a rodindm postihnutym

aneuploidiou pohlavnych Projekt XXYY ponuka informacie a

chromozémov vratane podporu postihnutym osobam a ich
rodinnym prisluSnikom na celom

e 47 XXY (Klinefelterov syndrom) svete. Podujatia XXYY sa konaju po

e 47 XYY (Jacobsov syndrom) celom svete. Projekt sa kazdé dva roky

e 47.XXX (trizomia X) zU&astriuje na rodinnych konferenciach

o 48,XXYY a 48,XXXY AXYS.

o 49,XXXXY Projekt XXYY sa tiez vyznamne

o 48,XXXX a 49,XXXXX podiela na rozsirovani kliniky AXYS a
vyskumného konzorcia a ha podpore
vyskumnych projektov tykajucich sa
syndromu XXYY..

Darujte projektu XXYY
Projekt XXYY funguje ako projekt a Y \/ S

AXYS, organizacie 501(c)(3). Pri
financovani nasej délezitej podpornej,

propagacnej a vzdelavacej ¢innosti sa Kontakt na projekt XXYY

spoliehame na dary. Zvazte, prosim, PO Box 253 \

moznost odpoéitania dane a Church Hill, MD 21623 O

poskytnutia online daru na projekt 1-267-338-4262 ‘N 4

XXYY tak, ze navstivite webovl Xxyyprojectsupport@genetic.org [/ X

stranku AXYS a v rozbalfovacom poli facebook / . t I

kliknete na Projekt XXYY. acebook.comixxyyprojec PROJECT

www.genetic.org/donate/
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Co je syndrom XXYY?

Typicki muzi sa rodia len s jednym X a jednym
Y chromozémom. MuZi s chromozémom XXYY
maju po dva chromozémy X aj Y, spolu 48
chromozomov. XXYY sa niekedy uvadza aj ako
48,XXYY. Tento syndrém

je len jedna z variacii
chromozémov X a v,
znadma aj ako aneuploidia
pohlavnych chromozémov,
rozdiel v ich typickom pocte.

XXYY sa kedysi povazoval

za variant Klinefelterovho
syndrému 47,XXY. Hoci

tieto dve genetické poruchy
maju niektoré spolo¢né
priznaky, vyskumom sa
zistilo, ze XXYY ma svoje
vlastné odliSné charakteristiky.
Priznaky su €asto pocetnejsie
a zavaznejSie a moZzu si
vyZadovat Specialne zaobchadzanie a
manazment.

Ako sa diagnostikuje XXYY?

Diagnostika XXYY sa vykonava
prostrednictvom genetického vySetrenia
nazyvaného karyotyp alebo mikroarray. Test
zahffia odber krvi na analyzu chromozémov.
V niektorych pripadoch méze stat, Ze ma muz
niektoré bunky normalne, teda XY, a niektoré
bunky XXYY. Tento jav sa nazyva
mozaicizmus.

Aké su priznaky?

XXYY sa Casto zamiena za iné syndrémy. Medzi
najCastejSie priznaky a charakteristiky, ktoré si
rodi¢ia a lekari v§imaju, patria:

e Vyvojové oneskorenie reci, porucha reci

e Vysoké postava, vzhfadom na rodinnu
anamnézu

porucha spravania a vykyvy nalad

Poruchy ucenia; mozné znizené 1Q (70 - 80)
ADHD

Poruchy autistického spektra

Alergie, astma, iné ochorenia dychacich ciest
tremor (tras, chvenie)

Zachvaty

Oneskorena alebo neudplna puberta
Nezostlpené semenniky

Nedostatok testosterénu

Vyvoj prsnikov (gynekomastia)

Neplodnost’

Nizky svalovy tonus

Ploché nohy

Zakriveny malicek (klinodaktylia)

Vyrazné problémy so zubami

Problémy so srdcom

Nie v8etci muzi s XXYY maju vetky tieto priznaky.

Existuje liek?

Na XXYY neexistuje ziadny liek. Novy vyskum
syndromu XXYY vSak pomaha vyvijat lieCbu, ktora
méze zlepsit' Zivot postihnutych chlapcov a muzZov.

Bezné mytygibt es?

Logopedicka intervencia, ergoterapia ¢i fyzioterapia mézu
vyznamne prispiet ku kompenzacii oneskoreného
psychomotorického vyvoja. U mnohych chlapcov ma
vyrazny uspech Specialne vzdelavanie a Strukturované
behavioralne programy v Skole. Napomocné mozu byt lieky
na lie€bu ADHD, uzkosti a poruch emocionality. U
chlapcov, ktori si sami nedokazu vytvorit dostatoéné
mnozstvo testosterénu, sa mdze za€at hormonalna lie€ba.

Bezné myty

informacie, ktoré sa uvadzaju v niektorych starych
lekérskych textoch, napr.:Mnohé rodiny sa trapia, ked
pocuju desivé myty o XXYY. Najnovsie vyskumy vyvracaju
- Nie vSetci muzi s XXYY maju mentalne postihnutie.
Nedavny vyskum zistil, Ze iba 26 % z nich ma 1Q nizSie ako
70.

- U muzov s XXYY nie je pravdepodobnost kriminalneho
spravania vysSia ako u ostatnych jedincov.

- Hoci niektori muzi s XXYY budu v dospelosti potrebovat
umiestnenie v domovoch socialnych sluzieb pod dohladom,
mnohi dok&Zu Zit samostatne s podporou komunity.

- Ludia s XXYY sa zvyCajne rodia ako muzi a
len zriedkavo maju nejednoznaéné genitalie.




