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Rodriguez Méndoez, O. y otros. Pesquizoje del sindrome de Klinelelter en pacientes con
ristraso mental. Afgunag caracleristicas clinicas. Rev Cub Ped 57: 1, 1085,

Se estudiaron 120 pacientes en lag edades comprendidas entre 10 ¥ 18 afios, 40 de ellos
procedentes de le instituclon de salud pibllicn "Rubén Martinez Villena” y, el restn, de
lus pacientes que concurren a consulla de psiquiatria del hospital docenle pedidtrico dal
Cuarro. A cada paclente se le tomd dos muestras de la exlensidn (smear) bucal. La técnice
utilizada y el procedimiento para la coloracidn fue el métode de Junis. Se detectaron 3
pacionies para un 2,5% da la poblacién estudiada. Se clasificaron. come retrase mental
ligera, 2 de sllog ¥ 1 rétraso mental severs. En los 3 pagientes se encontré dafn perina.
{al. con anoxia y oxigenoterapia. La edad de la madre, al nacer el nifio. fluctuaba entre
17 y 32 giios. Aparecen trastornos pgiquidtricos entre loz antecedentes patoldgicos fami-
lizres en log 3 paclentes estudlados. Predominaron los rasgos esquizotimicoz de persn.
nalidad, adem#s de la intranquilidad y enuresis. Entre las enfermedades ascciadas apa-
recen las broncopulmonares, la apilepsia v les trastornos orlopédicos. El electroencefa-
Ingrama fue anormal en uno de ellos. Se comparan nuestros hallazgos con los informa-
vos en ko literalura y se hacen comenlarios.
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INTRODUCCION

En 1942, Klinefelter describe a un grupo de pacientes infértiles que te-
nian ginecomastia, gonadotrofinas elevadas en orina y testiculos peque-
nos que histicamente mostraban fibrosis tubular e hialinizacién, pero
conservaban las células de Leydig. Estos cambios o trastornos fueron de-
signados como sindrome de Klinefelter.!

Desde 1955, Melson informé la aparicién de cromatina sexual positiva
en niucleos de células en jévenes con sindrome de Klinefelter, y a partir
de esa fecha, han proliferado las investigaciones, lo que ha ocasionado el
incremento de muchos casos mas.”

La asociacion de deficiencia mental y sindrome de Klinefelter fue sc-
nalada, por primera vez, como un hallazgo en uno de los pacientes descri-
1o en el informe original de Klinefelter y colaboradores.™*

A partir de este hecho, comenzaron a realizarse pesquisajes en hospi-
lales de dificientes mentales vy se detectaron con relativa frecuencia.

Basados en este antecedente, nos motivamos a realizar esta investiga-
ciGn conjuntamente con el endocrindlogo y el anatomopatélogo de nues-
tro centro,

MATERIAL ¥ METODO

Se estudiaron 120 pacientes del sexo masculino en las edades com-
prendidas entre 10 y 18 anos, 40 de ellos procedentes de la institucion de
salud publica “Rubén Martinez Villena" de retrasados mentales y, el resto,
de los pacientes que concurren a la consulta psiquiatrica del hospital pe-
diitrico del Cerro. Ambos grupos de nacientes fueron seleccionados al
azar, donde se investigaron, indistintamente, pacientes con diferentes gra-
dos de prolfundidad de retraso.

A cada paciente se le tomaron dos muestras de la extensién bucal®
La técnica utilizada y el procedimiento puara la coloracion fue el método
de Junis.

ANALISIS ¥ COMENTARIO DE LOS RESULTADOS

De los 120 pacientes estudiados, 66 eran retrasados mentales fronte-
rizos, 14 retrasados mentales ligeros. 15 retrasados mentales moderados,
17 retrasados mentales severos y 5 retrasados mentales profundos.

Se detectaron 3 pacientes para un 2.5% de la poblacién estudiada, 2
de ellos funcionaron como retrasados mentales ligeros y 1 severo (cuadro.)

Ferguson Smith encontrd 4 casos con patron cromatinico positivo en-
tre 325 estudiados, 3 fueron con retardo medio y 1 con retardo severo.

Gornwell y Hermann informaron 3 pacientes con cociente entre 33 vy
58.%%

Por lo que parece, es mas probahle que se encuentren sindromes de
Klinefelter entre individuos con grado medio de retardo mental que entre
los grados mas severos.
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CUADRO
RELACION DE PACIENTES ESTUDIADOS SEGUN COCIENTE INTELECTUAL

Estudiados Diagnosticados
lie.traso mental fronterizo 66
Lietrasa mental ligero 14 2
Fetrazo mental moderado 15
Itetrazo mental severo 17 1
tietraso mental profundo 5
Total 120 [1009%:) 3(25%)

Esta cifra de 2,5% de incidencia es alta, si la comparamos con la inci-
dencia de patron cromatinico sexual positivo, en otros estudios realizados.
Por ejemplo en el Hospital de Delicientes Mentales de Pomona, Califor-
nia, donde estudiaron 1252 hombres y detectaron 10 para una incidencia
il 0,.8% 1

En el estudio realizado en el Entese Fountain Hospital, en una pobla-
ciin de 425 nifios examinados, detectaron el 0,43%.

Ellog lo sefalan también asociado al sindrome de Down. Se considera
¢l estimado de 0,26% de la frecuencia del sindrome de Klinefelter en la
poblacion normal (una frecuencia de 1 en 560 000 nacidos). Otros lo esti-
man entre 1: 1000 6 1: 3 000!

Sir Wegman y Smith en 19637 también informaron una incidencia de
1: 658 entre delincuentes juveniles (examinaron a 1 318 pacientes). Ade-
mas, tenian una gran variedad de desérdenes mentales, que incluyeron
episodios de confusidn, desérdenes esquizofrénicos, reacciones paranoi-
des, una psicosis maniaco depresiva tipica y uno con desdrdenes obse-
SIvVOs,

En los tres pacientes de nuestro estudio, existia antecedente de daiio
perinatal con anoxia y oxigenolerania. Aparece parto demorado, Hanto es-
tunulado, liguido meconial y otros. Este hecho no aparece indicado en la
literaiura y gin embargo, llama la atencion.

La edad de la madre al nacer el nifo, fluctuaba entre 17 y 32 anos (17,
23 y 32 anos), en esto coincide con otros autores.” aunque algunos lo se-
nalan entre 40 y 43 afos. Encontramos trastornos psiquiatricns entre los
antecedentes familiares:

1 paciente — abuela
1 paciente -— tios y madre

En el otro paciente se desconoce el diagnostico psiquidtrico de la la-
milia.

Relativamente poco se conoce acerca del psiguismo y la conducta
anormal en el sindrome de Klinefelter.®

RGP
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Estudios preliminares indican que estos pacientes tienen una persona-
lidad pasivo-agresiva con tendencia esquizoide anadida a su déficit mental.

En nuestros pacientes predominaron los rasgos esquizotimicos de per-
sonalidad. adem:is de intranquilidad y enuresis.

En todos los estudios realizados se sefalan trastornos psicuidtricos
del tipo de las neurosis y déficit mental en mas de la mitad de los pa-
cientes.’

Fara exnlicar la patogenia de los trastornos neuropsiquidtricos asocia-
dos a#l sindrome de Klinefelier, se han enunciado varias hipotesis:

#) Presencia de cromcsoma X supernumerario en el sistema nervioso
central *

b) Existencia de un déficit basico de los jprocesos metahdlicos del siste-
ma narvioso central”

¢) Disfuncion del sistema limbico.'*

d) Mala adaptacién nsicosocial secundaria a las caracteristicas de su fe-
notipo.

El esiudic electroenceicioyrafico es con frecuencia anormal, y parece
existir una correlacion entre esle sindrome y la epilepsia.ll

En nusstro esivdio se realizaron 2 electroencefalogramas: unoc fue nor-
mal y el oo, informads como limitrofe con escasos elementos lentos en
temporal posterior izquierdo y que corresnondia a un paciente que presen-
to convulsiones.

Entre las enfermedades asociadas, detectamios las enfermedades bron-
copulmonares en los tres pacientes.'® asma fundamentalmente, epilepsia
en uno, trasiornos ortopédicos en 2, hernia inguinal en uno ¥ hemangioma
en uno.

Otros auvtores'” inforinan también diabetes meliitus. neoplasia, trastor-
nos alérgicos, varices y obesidad comn anformedades frecuentes asocia-
das a este sindrome.

CONCLUSIONES

1. La incidencia en la pobiacida estudiacda fue alta en comparaciéon con
lo indicado en la literaiura.

2. El sindrome fue detectado cntre pacientes con grado medio de retraso.

3. En los tres pacicnies aparecen aniactdenias og dano parinaial, con
anoxia y oxigenoterapia.

4. Predominaron ios rasgos esquizotimicos de porsonalidad, ademés de
intranquilidad vy enuresis.

5. Entre las enfermedades asociadas aparccon las enfermedades bronco-
pulmonares y los trastornos ortooédicos.

G. El EEG fue anormal en uno de elios.
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SUMMARY

Rodriguez Méndez, O. et al. Screening tor Klinefelter's syndrome in patiants with men.
tal retardation, Some clinical characteristics. Rev Cub Ped 57: 1, 1985.

One hundred and twenty patients aged 10-18 years, 40 of them from “Rubén Martinez
villena” Public Health Institution and the rest from the psychiatric outpatient service,
Cerro Pediatric Teaching Hospital, were studied. To each patient two samples of oral
smears were taken. Three patients, 2,5% of the population studied, were detected. Their
classification was: mild mental retardation, 2; severe mental retardation, 1. In the three
patients, perinatal injury with anoxia and oxygen therapy was found: Mother's age at deli-
very ranged between 17 and 32 years. Psychiatric disorders among familial pathologic
history of the three patients studied were found. Characteristics of schizothymic perso-
nality prevailed, besides uneasiness and enuresis. Among associated diseases. broncho-
pulmonary dizeases, epilepsy and orthopedic disorders are observed. Electroencephalo-
gram was abnormal in one of the patients. Qur findings are compared with those repor-
ted in the literature, and comments are made.

RESUME

Rodriguez Méndez, O. et al. Dépisfage du syndrome de Klinelelter cher des pstients ovec
retard menial. Certaines coeractéristiques clinigues. Rev Cub Ped 57: 1, 1985

L' étude a porté sur 120 patients agés entre 10 et 18 ans, dont 40 provenants de linstitu-
tion de santd publique “Rubén Martinez Villana™, ¢t le reste, des consultations de psy-
chiatrie de I'hfipital universitaire du Cerro. Chez chaque patient. on a fait des préléve-
ments de P'extension {smear) buccale. La technique employée et le procédé pour la calo-
ration a été la méthode de Junis. On a détecté 3 malades, représentat 2,5% de la popu-
lation étudigée. Sur ces 3 patients, 2 ont été classifiés comme retard mental léger, et 1
avec retard mental sévére. Chez les 3 patients on a trouvé atteinte périnatale, avec ano-
xie et oxygénothérapie. L'Age de la mére, 4 la naissance de l'enfant, oscillait entre 17
et 32 ans. Parmi les antécédents pathologiques familiaux des 3 patients étudlés on re-
conlre des troubles psychiatriques. Il ¥ a eu une prédominance des fraits schizothymi-
ques de personnalité, ainsi que de l'inquidtude et 'énurésie. Parmi les maladies asso-
ciées on trouve les broncho-pulmonaires, 'dpilepsiz et les troubles orthopédigques. Léleg-
troencéphalogramme a &été anormal chez un malade. Ces trouvailles sont comparées avec
celles qui ont été rapportées dans la littérature. Des commentaires son faits.
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