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47,XYY EHK JACOBSI SUNDROOM

Esinemissagedus 1:1000 mehe kohta

Ulevaade
Jacobsi siindroom on sugukromosoomide arvuanomaalia, kus kromosoomide komplektis esineb lisa-
Y-kromosoom.

Kuivord Jacobsi siindroomi siimptomid ehk haigustunnused on kerged, jadb siindroom suurel osal
meestest diagnoosimata. Nii on hiljutiste hinnangute kohaselt Uhendkuningriigis 2,5% ja Taanis 20%
Jacobsi slindroomiga meestest oma diagnoosist teadlikud.

Samas on oluline teada, et siindroom suurendab riski teatud kaasuvatele haigustele, nagu astma,
epilepsia, autismispektri haire, dpiraskused ja kaitumisprobleemid.

Tunnused

Jacobsi stindroomiga laste stinnikaal ja —pikkus ei erine teistest lastest, kuid umbes teisest eluaastast
hakkavad poisid eakaaslastega vorreldes kiiremini kasvama. Puberteedieas on nad eakaaslastest ca 7-
8 cm pikemad. Puberteedieas kasvuspurt jatkub, tdiskasvanud mehed on keskmiselt 188 cm.
Sekundaarsete sugutunnuste areng voib alata tavaparasest ca 6 kuud hiljem, kuid muus osas on areng
tavaparane. KGne ja motoorika areng voivad olla tavaparasest aeglasem.

Lastel on tavapdrasest sagedamini astmat, ca 3% poistel esineb epilepsiat (tavapopulatsioonis on
epilepsia esinemissagedus umbes 1%). Umbes 20% poistel on kirjeldatud probleeme hammastega —
hambad voivad olla laiemad, hamba emaili hdired, hambumushéired jmt.

Poiste intellekt on tavaparases vahemikus (1Q keskmiselt 10-15 punkti keskmisest madalam), kuid
tavaparasest sagedamini esineb Gpiraskusi, eeskatt lugemise ja kirjutamisega. Jacobsi siindroomiga
poistel kirjeldatakse tavapdrasest sagedamini kaitumishaireid, eriti neil, kel esinevad dpiraskused.

Umbes 20% 47,XYY Kkarlotiilbiga poistel diagnoositakse autismispektri hdire. Pea 80%-1 on
tahelepanu- ja kaitumishaire.

Enamus 47,XYY mehi on fertiilsed, nende spermatosoidid on normaalse kariotiibiga.

Parandumine

Jacobsi siindroom ei ole périlik. Uldjuhul on 47,XYY kariiotiiiibi pdhjuseks kromosoomide lahknemise
haire meioosi Il jagunemisel, mil Ghte spermatosoidi satub kaks Y kromosoomi. Kui selline rakk viljastab
munaraku, on embriol kaks Y kromosoomi.

47,XYY karuotllbiga meeste sperma kromosoomid on normaalsed, nende lastel ei ole suurenenud
riski 47,XYY voi 47,XXY karlotlilibiga poja slinniks. Parandumise risk on <1%.

Siinnieelne diagnostika

Sinnieelset diagnostikat tuleks last ootavale paarile pakkuda, kuid samal ajal tuleb kaaluda nii vaga
madalat parandumise riski kui protseduuriga seotud riski raseduse katkemisele. Seega on alternatiiv
NIPT.

Allikad
www.Rarechromo.org



http://www.rarechromo.org/

