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i.,- INTRODUCCION

Enel curso de los Gltimos afos, sonmuchos los investigadores que
han 11amado la atencidn sobre la base cromosémica de determinados desér
denes mentales. E1 andlisis citogenético de amplias muestras de pobla-
cion afectas de dichos desdrdenes, ha permitido reconocer la importancia
del factor cromosémico en su etiologfia.

Asi por ejemplo, Speed y col. (1976) observaron que 1a incidencia
de anomalias cromosdmicas entre subnormales no seleccionados, eramuy su
perior a la detectada en neonatos nacidos consecutivos. Resultados simi
lares obtuvieron Sutherland y col. (1976) y Jacobs y col. (1978) en po-
blaciones de deficientes mentales institucionalizados.

Por otro lado, Christensen y Nielsen (1974), tras analizar una
muestra infantil de enfermos psiquicos, concluyeron que las aberraciones
en los cromosomas sexuales eran mds frecuentes en estos nifios que en la
poblacidn general. Asi mismo Bénézech y Noél (1972) y Price y col.(1976)
observaron una elevada frecuencia de férmulas cromosémicas andmalas, en
tre pacientes psiquidtricos delincuentes y/o peligrosos.

Sin embargo, un trastorno mental de base genética no cursa siem-
pre con una cromosomopatia o un heteromorfismo de los cromosomas. La a-
feccion puede deberse a causas de tipo génico, no especificamente cromo
somico.

En este sentido, Tos estudios de Gottesman (1962),Rosenthal(1970)

y Gershon y col. (1971), realizados a nivel familiar y en gemelos mono-
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cigéticos y dicigéticas, as? como los 1levados a cabo por Penrose (1954/
1963) sobre la distribucidn del cociente intelectual en una poblacién mo
delo de mds de cien mil personas, sugirieron la existencia de un compo-
nente hereditario importante para muchos de los trastornos psfquicos ca
rentes de base orgdnica demostrable. Si bien aparece oscuro el tipo de
determinismo genético de cada una de estas alteraciones.

Por otra parte y enrelacidn a aquellos desérdenes mentales de apa
rente causa exdgena, son varios los autores que han recomendado, en esos
casos, no desestimar la posible existencia de una especial disposicidn
hereditaria (Zerbin-Ridin, 1969 a y b; Milunsky, 1975).

Es bien conocida la fntima relacidon embrioldgica vigente entresis
tema nervioso y piel y, por tanto, entre las afecciones cerebralesy las
alteraciones a nivel de huellas, y también se sabe el papel preponderan
te del componente genético en la fenogénesis de las 1ineas papilares.Ya
en 1924, Bonnevie observé una estrecha conexidn causal entre la inerva-
cidn de la epidermis y la proliferacidn celular de su estrato germinati
vo 0, 1o que es To mismo, entre el sistema nervioso periférico y los ca
racteres dermopapilares. Este hecho se ha visto confirmado ulteriormen-
te al analizar los dermatoglifos de individuos afectos de retraso mental
con base genética o de trastornos psfquicos de fndole hereditaria(Hirsch,
1958; Hirsch y Geipel, 1960).

Otro fendmeno de asociacidn interesante es el que aparece entre
huellas digitopalmares y anomalfas cromosémicas (Penrose, 1963), de for

ma que se han podido establecer, dentro de la vertiente dermatoglifica,
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caracteristicas patognémicas de determinadas cromosomopatias (Schaumann
y Alter, 1976).

E1 presente trabajo se enmarca en este amplio contexto que acaba
mos de comentar. Pretende reconocer 1a importancia de la dimensidn gené
tica, particularmente citogenética, en la etiologia de ciertos desdrde-
nes mentales (OMS, 1974) e intenta analizar las caracteristicas de suex
presion fenotipica en el drea de las huellas dermopapilares.

Con ese fin se ha procedido al estudio detenido de una muestra de
poblacién afecta de desdrdenes mentales. E1 examen de un colectivo de es
ta naturaleza conlleva no pocas limitaciones y dificultades, sobre todo
cuando se trata de analizar, como en el presente caso, junto a proban-
dos con retraso mental,individuos con trastornos de conducta internados
en Centros Penitenciarios. A este respecto, hacemos notar que este estu
dio constituye la primera investigacién que, de forma sistemdtica,serea
1iza en Espafia sobre una poblacién penal mixta, masculina y femenina, y
que partiendo de sus rasgos psico-patoldgicos la examina en una doble
vertiente, cromosdémica y dermatoglifica. En cuanto a la poblacidn penal
femenina es uno de los primeros trabajos de estas caracteristicas quese
realiza a nivel internacional.

En definitiva,los resultados del presente estudio permiten rela-
cionar cariotipo, dermatoglifos y trastornos mentales y abren nuevas pers

pectivas para futuras investigaciones.
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2.~ MATERIAL Y METODOS

2.1 MATERIAL

Se ha 1levado a cabo el estudio citogenético de un colectivo de
304 individuos, distribuido en dos muestras de poblacidn 1) deficiente

mental y 2) penal.

21.1 POBLACION DEFICTENTE MENTAL

Estd integrada por 98 pacientes (48 varones y 50 mujeres) en eda
des comprendidas entre 1y 21 afios (media: 11,01 afios) y coeficientes de
inteligencia entre los valores 20<CI<80 (CI medio: 50,16).

Estos probandos nos han §ido, facilitados por el Instituto Médico-
PedagGgico "Fray Bernardino Alvarez" de Madrid. La mayor parte de Tos
mismos (97,96%) han recibido educacién especial,en régimen de internado
o medio-pensionista, en ese Centro. E1 resto (2,04%), proceden de Ta con

sulta externa del Instituto.

21.2 POBLACION PENAL

Estd constituida por 206 reclusos (104 varones y 102 mujeres) en
edades comprendida§ entre 16 y 65 afios (media: 31,68 afios).

Para una recta compfensién de las caracteristicas de 1a poblacidn
analizada (tipos de delito, naturaleza de los Centros de internamiento,

~etc.) juzgamos de interés exponer brevemente la dindmica del sistema pe
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nitenciario espafiol y 1a distribucién de la poblacidn penal en los di-

versos Centros o Instituciones Penitenciarias.

212.1 Estwctura del sistema penitenciarnio espaiol y caracteristicas de
su poblacidn penal.

La poblacion penal femenina espafiola constituye,aproximadamente,
el 5% de la poblacidén penal total de nuestro pafs. Por tanto, si se con
sidera que existen unos 10.000 delincuentes en prisidn, el nimero de re
clusas s6lo ascenderd a unas 500 (GOmez Pérez, 1978). De este hecho se
deduce que nuestra muestra de poblacidn penal femenina es mds represen-
tativa, desde el punto de vista numérico, que la masculina.

La mayoria de edad penal estd establecida a los 16 afios, de for-
ma que cualquier persona que delinque en edad inferior a €sta, pasa a la
tutela del Tribunal de Menores. Por otro lado, cabe sefialar que los de-
lincuentes en edades comprendidas entre los 16 y 18 afios, poseen como
atenuante de su delito la minoria de edad.

Desde el momento en que un presunto delincuente es detenido, pa-
sa por las siguientes situaciones en el transcurso del tiempo (cuadro
la):

- Tras la DETENCION y en el caso de que existan pruebasevidentesde cul
pabilidad, el individuo pasa a prision preventiva o bien, si el juez lo
considera oportuno, se le concede la libertad provisional hasta el momen
to del juicio. Desde el primero de estos supuestos e igualmente por de-

" cisidn del juez, se puede alcanzar la 1ibertad provisional.
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- Una vez celebrado el JUICIO y tras el pronunciamiento de la "sentencia
firme", el individuo es declarado inocente o culpable.

- En caso de culpabilidad pasard a CUMPLIR CONDENA a un Centro Peniten-
ciario determinado.

En base a este esquema, se pueden clasificar los distintos Cen-
tros Penitenciarios en: Centros de Detencidon y Centros de Cumplimiento
(cuadro 1b).

- En el CENTRO DE DETENCION es donde el individuo permanece en prisidn
preventiva, hasta la celebracién del juicio. Si tras el mismo es decla-
rado culpable, pasa a ser analizado por el EQUIPO DE OBSERVACION y CLA-
SIFICACION del Centro, integrado, genera]meﬁte, por los siguientes espe
cialistas: psicélogo, crimindlogo y psiquiatra.

- Como resultado de ese andlisis y atendiendo a las caracteristicas ob-
servadas en el delincuente (rasgos psiquicos, tipologia delictiva, etc),
el Equipo eleva una propuesta de clasificacién del mismo, a 1a SECCION
DE TRATAMIENTO de la Direccidn General de Instituciones Penitenciarias.
- De acuerdo con esa propuesta, la Seccion de Tratamiento destina al re
cluso al CENTRO DE CUMPLIMIENTO mds apropiado a sus caracteristicas. En
cada uno de estos Centros, existe un EQUIPO DE TRATAMIENTO integrado por:
psicélogo, crimindlogo y un especialista segin el Centro (pedagogo, psi
quiatra, etc.). Este Equipo atiende al delincuente hasta el momento de
su puesta en libertad.

- Dentro de los Centros de Cumplimiento, existe uno de caracteristicas

especiales denominado CENTRAL DE OBSERVACION. Este lugar acoge a todos
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aquellos delincuentes, acerca de los cuales han surgido dudas en el mo-
mento de su observacidn, clasificacion o tratamiento. Asi mismo, es lu
gar de paso obligado para todos los reclusos en Tos que ha sido detecta
do algin tipo de trastorno mental (psicopatfa, deficiencia mental, etc).

Todos estos individuos son estudiados profundamente,por un amplio
EQUIPO DE OBSERVACION MULTIDISCIPLINARIO constituido por: psicélogo, en
docrindlogo, jurista criminélogo, pedagogo, socidlogo, moralista y psi-
quiatra. Colabora con este Equipo, aunque no se encuentra integrado ofi-
cialmente en &1, el Laboratorio de Citogenética Humana del C.S.I.C. Una
muestra de esa colaboracidén es la recogida en el presente trabajo.

Concluido el estudio del recluso, el Equipo de Observacidon de la
Central remite el informe final correspondiente a 1a Seccidon de Trata-
miento, que ordenard el traslado del delincuente al Centro de Cumplimien
to mds adecuado a sus caracteristicas.

Cabe sefialar que la Central de Observacidn dnicamente aloja a de
lincuentes varones, no existiendo, por el momento, ninglnCentro similar

para mujeres.

212.7 Centros de Linternamiento y tipologia delictiva delos reclusos mo
tivo de estudio. '

Los individuos que integran nuestra poblacidn penal proceden de
los siguientes Centros, todos ellos dependientes de la Direccidn General
de Instituciones Penitenciarias:

- Central de Observacién (Madrid): 100 varones



23.

Sanatorio Psiquidtrico Penitenciario (Madrid): 4 varones

Centro Penitenciario para Cumplimiento de Mujeres. Alcald de He

nares (Madrid): 66 mujeres

Hospital General Penitenciario: Maternologia(Madrid): 4 mujeres

Complejo Penitenciario Femenino (Madrid): 32 mujeres

Los cuatro primeros son Centros de Cumplimiento y el Gltimo fun-
ciona como Centro de Detencion y de Cumplimiento. Segiin esto,de los 206
reclusos que componen la muestra, 174 son “"penados" y de los 32 restan-
tes, parte serdn "preventivos" y parte "penados".

La distribucidn de la totalidad de los reclusos, atendiendoal ti
po de delito que se les imputa, queda reflejada en el cuadro 2. En &1
puede apreciarse que el 90,78% de los individuos, se encuentra en pri-
sidn por delitos cometidos contra las personas (40,78%), la honestidad
(12,14%), la propiedad (30,58%) o por otros delitos (7,28%). E1 9,22%
restante, ha sido recluido como Medida de Seguridad, de acuerdo con la
Ley de Peligrosidad y Rehabilitacidon Social.

Es de destacar que dentro de 1a muestra, existen casos en los que:
a) A un recluso se le imputan diversos tipos de delitos ej: abusos des-
honestos y lesiones, robo con homicidio, etc. En la clasificacidn del
cuadro 2, se ha incluido a estos individuos dentro de una sola catego-
ria, dando primacfia
- a los delitos contra las personas o contra la honestidad sobre los 1le
vados a cabo contra la propiedad y

- a los delitos contra las personas sobre los realizados contra la ho-
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POBLACION PENAL: TIPOS E INCIDENCIA DE LOS DELITOS

" N° DE DELINCUENTES
TIPO DE DELITO Jo 29 %
~ ~
Homicidio 27 4
Parricidio 6 8
H. agravado
Asesinato 14 8 .
0,78%
CONTRA LAS PERSONAS H. atenuado: Infanticidio - 3
Abortos - 12
Lesiones 2 -
-
~
Violacidn 8 142
Abusos deshonestos 9 -
CONTRA LA HONESTIDAD 12,14%
Escdndalo pidblico 2 1
Corrupcidn de menores 3 1
~
ﬁ
Hurto 2 11 90,78%
CONTRA LA PROPIEDAD Roba 25 19 30,58%
Estafa 2 4 J
Contra 1a salud pdblica - 8
Ej: trdfico de drogas tdxicas o
estupefacientes.
Falsedades 2 4
OTROS DELITOS ' . . 7,28%
Ej: falsificacién documentos.
Culposos {ausencia de dolo o 1 -
intencidn) P P
Ej: imprudencia temeraria.
MEDIDAS DE SEGURIDAD Favorecimiento del trdfico 1 2 ]
(Ley de Peligrosidad y de drogas 9,22%
Rehabilitacidn Social) - Relativos a la prostitucidn - 16 J
N° total de delincuentes 104 102

(1) Clasificacidn esquematizada de los delitos, segin el C3digo Penal Espafiol. Esta clasifica

cibn nos ha sido facilitada por D. Victorio de Elena Rodriguez, Jurista Crimindlogo y Sub

director de la Central de Observacidn de la D.G.I.P. (1978).

(2) Mujer penada por permitir la violacidn de varias hijas suyas.
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nestidad.
Segin este criterio, el robo con homicidio estard incluido dnica

mente en DELITO CONTRA LAS PERSONAS. Igual sucederd con abusos desho-

nestos y lesiones. Sin embargo, robo y abusos deshonestos, por ejemplo,

estard incluido en DELITOS CONTRA LA HONESTIDAD.

b) A un recluso se le imputa la comisidn repetida de unmismo delito ej:
robos, midltiples asesinatos, etc. Estos individuos han sido catalogados
dentro del tipo de delito que les corresponde, sin especificar su grado
de reincidencia, ej: miltiples asesinatos en ASESINATO, robos en ROBO, etc.
c) A un recluso se le imputan dos o mds delitos del mismo tipoej: abor
to y homicidio (ambos CONTRA LAS PERSONAS). Estos casos se han encuadra
do dentro de un solo delito, siguiendo el orden de laclasificacion. As{
por ejemplo: aborto y homicidio se ha incluido en HOMICIDIO, violacidny

corrupcidn de menores en VIOLACION, hurto y estafa en HURTO, etc.

21.3 CRITERIOS DE SELECCION

Como es 16gico, la seleccién se ha realizado en base a la finali
dad que se perseguia con el estudio de las muestras deficiente mental y
penal. Esta finalidad ha consistido en el reconocimiento de la importan
cia de 1a dimension genética, particularmente citogenética, en la etio
logia de determinados desdrdenes mentales, bien sea el déficit intelec-
tual de supuesto origen genético, bien sea la enfermedad mental,psicopa
tia, retraso intelectual u otros estados psiquicos no tipificablesy que

se presentan asociados a un comportamiento netamente antisocial. De acuer
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do con esta premisa, 1a seleccion se 11ev6 a cabo de la siguiente forma:

213.1 Poblacibn degiciente mental. .

Para los efectos de nuestro estudio, entendemos por deficientes
mentales iaque]]os casos en los que existe un incompleto o detenido de-
sarrollo de l1a mente, que estd especialmente caracterizado por 1a subnor
malidad de la inteligencia y que es de una naturaleza o grado que nece-
sita o es susceptible al tratamiento médico, a otro cuidado especial o
a la educacidn del paciente" (OMS, 1974).

Del total de la poblacidn que, con estas caracteristicas psiqui-
cas, ha recibido asistencia médica en el Instituto Médico-Pedagfgico du
rante los afos 1973-76, se han elegido para su ulterior estudio dos gru
pos de pacientes:

Grupo I.- Pacientes pertenecientes a familias de alto riesgo.Como tales
se han considerado:

- a aquellos que posefan uno o mds familiares afectos de retraso y/o en
fermedad mental, presumiblemente no imputables a factores exdgenos.
-a aque]]os}cuyas madres habfan tenido uno o mds abortos sin causa co-

nocida.
Grupo II.- Pacientes que, aln careciendo de este tipo de antecedentes fa
miliares, mostraban un retraso mental de etiologia desconocida, que ha-
cia pensar en la posible existencia de una cromosomopatia como base de
ese déficit intelectual.

De acuerdo con este criterio de seleccidn, se rechazaron los ca-
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sos de retraso mental de probado origen exdgeno ej: los surgidos como se
cuelas de traumas obstétricos, infecciones del sistema nervioso central

(meningitis, encefalitis) etc.

213.2 Poblacibn penal.

En esta muestra'y como primera medida de seleccidn, se han esco-
gido exclusivamente a los individuos que estaban en prisidén por delitos
comunes.

Dentro de este grupo de probandos, se eligieron aquellos que por
sus caracteristicas psfquicas y/o por la vertiente psicopatoldgica de sus
delitos, hacfan prever 1la existencia de una posible anomalfa cromosémi
ca.

La puesta en prdctica de este criterio de seleccidn en la serie
masculina, se ha visto facilitada por la existencia de Centros especia-
lizados en la custodia de reclusos afectos de trastornos mentales: Cen
tral de Observacidn y Sanatorio Psiquiétrico Penitenciario. En la prime
* ra de estas instituciones y durante los afios 1972-76, se efectud el es-
tudio citogenético de 100 de los 104 delincuentes que integran nuestra
muestra masculina. Los 4 individuos restantes proceden del Sanatorio Psi
quidtrico Penitenciario y se analizaron en la Unica visita que se 1levé
a cabo a ese Centro. |

Cabe sefialar que, en ningin caso, se ha realizado la eleccidn de
los reclusos en funcidén de su altura.

En cuanto a Ta poblacién penal femenina, la seleccién ha presen-
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tado dificultades debidas, principalmente, a la carencia de un estable-
cimiento de caracteristicas similares a la Central de Observacidn, pero
dedicado a albergar a mujeres delincuentes. No obstante y gracias a 1la
colaboracidn y asesoramiento del personal encargado de la custodiade es
tas mujeres, se 1levé a cabo, entre Tos afios 1973-76 y enlos Centros an
tes citados, el estudio citogenético de todos aquellos casos en 1os que
existian delitos de probada gravedad y/o se sospechaba la presencia de
algin tipo de alteracidon psiquica.

Es necesario resaltar el hecho de que siempre se ha contado con
la prestacion voluntaria de los reclusos a analizar. En el caso de 1los
varones y debido a T1a naturaleza de los Centros en los que estaban re-
cluidos, ha sido el médico el encargado de entrevistarse con ellos para
explicarles la finalidad del estudio. En cuanto a las mujeres,se han es
tablecido reuniones en las que les hemos facilitado, personalmente, to-
da la informacidn que requerian acerca de las caracteristicas del anali
sis.

En todos los casos y una vez concluido el estudio cromosémico,se
ha entregado el informe del mismo al Director del Centro donde se encon

traba recluido el individuo analizado.

21.4 POBLACION CONTROL

En el andlisis dermatoglifico 1levado a cabo en las muestras de-
ficiente mental y penal y con el fin de establecer baremos comparativos

con los resultados obtenidos, se han utilizado dos poblaciones testigo:
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- Una de ellas constituida por 206 individuos, 104 varones y 102 mujeres,
de distintos Colegios Mayores de Madrid y del Centro de Investigaciones
Bioldgicas e integrada por probandos procedentes de diversas regiones es
pafiolas. E1 andlisis de esta poblacion fué iniciado por Abrisqueta (1968)
y completado por nosotros, en la actualidad, para la realizacidon del pre
sente trabajo.
- La otra, formada por 400 personas, 200 varones y 200 mujeres, pertene
cientes a 1a zona mediterranea y noroeste espafiola (Pons,1958/1959/1964).
Como caracteristica general que hace relacidn tanto a las pobla-
ciones testigo, como a la constituida por deficientes mentales y a la
penal, cabe destacar que:
1° Todas y cada una de las poblaciones, estdn constituidas por proban-
dos no emparentados entre s7i.
2° Estas poblaciones, desde el punto de vista étnico, son semejantes.
La importancia de ambas caracteristicas radica, por un lado,
- en la heredabilidad de los caracteres dermopapilares, quedetermina la
existencia de rasgos dermatoglificos semejantes, en individuos con algin
tipo de parentesco entre si (Loeffler, 1972) y por otro,
- en el hecho de que los diferentes grupos étnicos exhiben variaciones,
altamente significativas, en la frecuencia de las configuraciones dérmg
toglificas (Plato, 1973).
Finalmente, hacemos notar que los ndmeros asignados a los indivi
duos de Tas poblaciones estudiadas, corresponden al protocolo adoptado

en nuestro Instituto.
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2.2 METODOS

22.1 CITOGENETICO

Los andalisis cromosémicos se han llevado a cabo a partir de cul-
tivos de leucocitos de sangre periférica, seglin la técnica de Moorhead

y col. (1960) modificada.

221.1 Microcultivo de Leucocitos.

Esta técnica,én forma detallada, consta de los siguientes puntos:

La preparacion del medio de cultivo se realiza transvasando, es-
térilmente, el contenido del "TC-Chromosome Microtest Reconstituting
Fluid" (Difco), al vial que contieneel "TC-Chromosome Microtest Medjum"
(Difco). Esta operacidn se 1leva a cabo en una cdmara estéril, a la 1la
ma de un mechero y con una pipeta estéril.

Una vez extraida y vertida la sangre en el medio de cultivo, se
incuba este en una estufa a 37°C durante tres dias, sin olvidar contro-
lar las variaciones de pH. Al tercer dfia, tfes horas y media antes de re
coger el cultivo, se anade al medio, previamente agitado, el contenido
del "TC-Chromosome Microtest Arresting Solution" (Difco). Transcurrido
este tiempo y mediante una pipeta Pasteur, se pasa delicadamente el me-
dio a un tubo de centrifuga. La centrifugacidn se realiza a 1500 r.p.m.
durante 5 minutos y una vez concluida, se quita el sobrenadante excepto
1 cc. Posteriormente, se afiade el contenido del vial de la solucidn de

Hanks y al mismo tiempo se van resuspendiendo las células.
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Se centrifuga de nuevo a 1500 r.p.m. durante 5 minutos, se quita
el sobrenadante, excepto llcc, y se resuspenden las células en el medio.
Después, se afiade la solucién hipotdnica (3 a 3,5 cc de agua desioniza-
da), vertiéndola con la pipeta en varias porciones y resuspendiendo al
mismo tiempo hésta conseguir una suspension homogénea. A continuacion,
se coloca en la estufa a 37°C durante 10 minutos, para centrifugar pos-
teriormente durante 5 minutos a 1000 r.p.m.

La siguiente operacidn consiste en quitar en 1o posible todo el
sobrenadante y después afiadir fijador, el cual prepararemos mezclando Me-
tanol y Acido acético glacial en la proporcidn 3:1. Se dejan caer suave
mente unos 4 cc de fijador, haciéndolo resbalar por las paredes del tubo
y cuidando de no romper el sedimento de células. Se guarda en la nevera
(4° 6 5°C), durante un minimo de 45 minutos.

Pasado el tiempo, se resuspenden las células en el fijador hasta
conseguir una suspensién homogénea. Luego se centrifuga durante 5 minu-
tos a 1000 r.p.m. para después quitar casi totalmente el sobrenadante y
afnadir unas gotas de fijador hasta formar una fina suspensidn.

Las preparaciones se realizan de la siguiente manera:

Se tienen portas bien lavados y desengrasados, en un vaso de pre
cipitados que contiene agua destilada a pH 7; este vaso, a su vez, se ha
11a dentro de un cristalizador con hielo.

Se saca el porta y se deja escurrir un poco el agua, apoyando uno
de sus extremos sobre un papel de filtro; se colocan sobreese porta 2 §

3 gotas de la suspensidn de células. Finalmente, se seca al aire.
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Una vez seca la preparacidn, se introduce en una cubeta de hidrd
1isis que contiene 100 cc de C1H 1 N a 60°C y se incuba en una estufa a
esa temperatura durante 6 minutos.

La técnica de tincidon empleada para el estudio de los cromosomas,
ha sido la de uso habitual en el laboratorio.

Tras 1a hidrdlisis parcial de las preparaciones, se verifica la
tincién de Tas mismas mediante el colorante de Giemsa (2 cc de coloran-
te mds 20 cc de agua destilada a pH 7), durante 5 minutos. A continua-
cion, se lavan con "buffer" a pH 7 y se dejan en posicidn vertical para
que se escurra bien el agua. Por Gltimo, se montan con Tolueno y "Eupa-
ral”.

Una vez realizadas las preparaciones, se ha procedido al estudio
microscopico de las mismas. Con este fin, se analizaron todas aquellas
células metafdsicas cuyos cromosomas se encontraban bien extendidos y,
por consiguiente, su diferenciacidén y recuento no ofrecia dudas.

Se han contado de 25 a 30 metafases por caso y una vez concluida
esta operacidn, se fotografiaron un minimo de 3 de aquellas metafases
consideradas como mejores. Las fotografias se han realizado en un foto-
microscopio Zeiss, utilizando el objetivo de inmersién 100X y la pelicu
1a Copex Pan Agfa (14 DIN).

Obtenidos los positivos se ha 1levado a cabo un andlisis mds de-
tallado de las metafases mediante la confeccidn del cariotipo. Para ello,
se recortaron individualmente los cromosomas, colocdndolos por parejas

y clasificandolos en grupos, segin tamafio y posicion del centrdémero de
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acuerdo con las normas de las Conferencias de Denver (1960) y Londres

(1963).

221.2 Técnica de bandas QFQ.

En algunos casos y con el fin de realizar una identificacidn mas
precisa de determinadas estructuras cromosdmicas, se ha procedido a la
obtencidén de bandas Q, segiin 1a técnica de Caspersson y col. (1970) mo-
dificada:

Una vez hechas las preparaciones, siguiendo el méfodo anterior-
mente explicado y sin previo tratamiento con CIH, se pasan por tres ba-
fios de alcohol de 2 minutos cada uno. Primero de 90°, Tuego de 70° y fi
nalmente de 50°. Se sumergen, después, en un bafio de tampdn fosfato a pH
6,4, durante 5 minutos. La tincién se realiza con una solucidn acuosa de
Quinacrina dihidroclorhidrica ("Atebrin", Gurr), a la concentracién de
0,5 grs por 100 ml y durante 20 minutos. Por Gltimo, las preparaciones
se lavan y montan con "buffer" a pH 6,4.

La observacidn de las mismas se ha 1levado a cabo en un fotomi-
croscopio de fluorescencia en luz transmitida (Zeiss), con filtro de ex
citacidén BG 12 y filtros de supresion 50-44 y 65-50, y las fotografias
se realizaron con el objetivo de inmersion 63X. La pelicula utilizada ha

sido: Kodak tri-X (27 DIN).
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221.3 Varniantes cromosémicas.

Dentro del contexto del cariotipo humano normal yen determinados
casos, puede observarse la existencia de uno o mds cromosomas polimérfi
cos. El criterio seguido para la determinacién de estas variantes ha si
do de tipo cualitativo, en los casos de heteromorfismo autosémico y cuan
titativo, para el polimorfismo del cromosoma Y.

En ambos casos, se ha considerado que una variante cromosdmica es
taba presente en el cariotipo de un individuo, cuando podia identificar
se con facilidad, tras 1a tincién normal con Giemsa, en todas y cada una

de las metafases analizadas de ese paciente.

A) Heteromorfismo autosdmico: Criterios utilizados para su deter
minacidn.

La clasificacién de las variantes autosdémicas asi como los crite
rios utilizados para su determinacifn han sido los siguientes:
Ds+ 6 Gs+.- Cromosoma D(13-15) & G(21-22) con satélites de tamafio neta-
mente superior a los que muestran el resto de los cromosomas acrocéntri
cos y por tanto, claramente distinguibles de Tos mismos.
Dp+ 0 Gpt+.- Cromosoma D 6 G con brazos cortos de tamafio netamente supe-
riqr a los que presentan los restantes cromosomas acrocéntricos y fdcil
mente distinguible de los mismos.
1gh+, 9gh+ 6 16qh+.- Elongacidn de la constriccidn secundaria en uno de

los cromosomas del par 1, 9 ¢ 16.
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Dp- 6 Gp-.- Ausencia de brazos cortos en un cromosoma D 6 G.
Dpss 0 Gpss.- Satélites dobles en un cromosoma D 6 G.
17ph.- Elongacion de 1a constriccidon secundaria de los brazos cortos de

un cromosoma del par 17.

B) Polimorfismo del cromosoma Y: Andlisis cuantitativo e indice

Y/F.

Con el fin de establecer un criterio que permitiera objetivar de
terminados tipos de polimorfismo cromosémico, concretamente las varian-
tes Yg+ e Yg-, se han realizado una serie de mediciones comparativas de
los cromosomas del grupo F(19-20) y del Y.

Estas mediciones se 1levaron a cabo, (nicamente, en aquellos ca-
sos en los que tras la tincidn normal con Giemsa, se observé un cromoso
ma Y de tamafno similar o superior al 18, o bien inferior a los cromoso-
mas del grupo G(21-22). De esta forma, se hallaron los indices Y/F de to
dos los varones de las muestras deficiente mental y penal, enlos que pa
recTa apreciarse un cromosoma Y de tamafio anormal.

La razén de establecer un indice refiriendo la longitud del cro-
mosoma Y a la de determinados autosomas, radica en el intento de minimi
zar las variaciones que, debidas al estado de contraccién,puede mostrar
dicho cromosoma. Por otro lado, la utilizacién de los autosomas del gru
po F como baremo comparativo para la determinacidn de las variantes Yq+

e Yg-, se debe a que:



36.

- De los indices: Y/2, Y/F e Y/G, Cohen y col. (1966) comprobaron que 1a
utilizacion de este G1timo no era aconsejable, debido al bajo nivel de
repetibilidad que mostraban las mediciones de los autosomas del grupo G
(21-22).

- De los otros dos indices, Y/2 e Y/F, se ha elegido este (l1timo por ser
el de uso mds generalizado entre los investigadores y por tanto, permi-
tir la posterior comparacion de nuestros resultados con 1a mayoria de
los trabajos publicados sobre el polimorfismo del cromosoma Y.

Para 1legar a la obtencidon de los indices Y/F, se ha seguido el
método de Nielsen y Friedrich (1972).

Primeramente, se procede a fotografiar un minimo de 5 metafases
y un mdximo de 10, dependiendo de la calidad técnica del caso, por cada
unq de los individuos poseedores de un cromosoma Y de tamafio supuesta-
mente anormal. Estas metafases deben ser de buena calidad, bien extendi
das y en las que el cromosoma Y sea fdcilmente distinguible. Los crite-
rios seguidos para la identificacion de dicho cromosoma, han sido los
enunciados en la Conferencia de Londres (1963).

Una vez obtenidos los negativos, se montan en marquitos para pos
teriormente proyectarlos sobre una superficie lisa. Esta ampliacidn de
los cromosomas metafdasicos, disminuye el error de 1a medida.

Las mediciones se realizan con una regla milimetrada transparen-
te, de la siguiente manera:

- En cada cromosoma del grupo F(19-20) se efectuan dos mediciones en dia

gonal, cada una de las cuales abarca desde el fin de una cromatida has-
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ta Ta terminacion de la cromatida opuesta.
- En el cromosoma Y se realizan dos mediciones, en paralelo, cada una de
las cuales representa 14 Tongitud total de una cromdtida (de fin de bra
zo corto a fin de brazo largo).

Una vez obtenidos los valores y a partir de los mismos, se halla:
1° E1 valor medio por metafase

- de las 8 cromdtidas F y

- de las 2 cromdtidas Y,
asi como el indice Y/F correspondiente.
2° Las medias de cada uno de estos valores, en la totalidad de las meta
fases analizadas del individuo y Tas desviaciones tipicas de esas medias.
Estas medidas relativas representan 1a longitud de los cromosomas F y
del cromosoma Y, asi como el indice Y/F de cada paciente.

En el presente trabajo y siguiendo el criterio ya mencionado,Niel
sen y Friedrich (1972), se ha considerado como Yg+ al paciente poseedor

de un indice Y/F =1 e Yg-, a aquél que muestra un Y/F < 0,70.

221.4 Crnomatina X.

Paralelamente al estudio cromosémico y en todos aquellos pacien-
tes que mostraban un nidmero aneuploide de cromosomas X, se ha 1levado a
cabo el andlisis de la cromatina sexual correspondiente. Este andlisis
se realizé a partir de frotis de mucosa bucal, siguiendo la técnica co-

munmente usada en el laboratorio.
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Con un porta de bordes esmeriladcs, se hace un raspado moderado
en 1a parte interna de 1a mejilla, con objeto de obtener células del epi
telio plano de Ta mucosa bucal. Se extienden éstasen otro porta bien 1im
pio, procurando que la extensidon sea uniforme. Normalmente se hacen dos
frotis, uno de 1a mejilla derecha y otro de la izquierda.

Inmediatamente, se fijan las células con una mezcla de Metanol y
Acido acético glacial, en la proporcidn 3:1, durante 15 minutos. Estos
frotis, una vez fijados, pueden conservarse durante un tiempo prdctica-
mente indefinido.

Antes de que las preparaciones vayan a ser analizadas, se intro-
ducen en una cubeta de hidrélisis que contiene 100 cc de C1H 1 N a 60°C
y se incuban en una estufé a esa misma temperatura, durante 6 minutos.

La tincidn se verifica mediante el colorante de Giemsa (0,3 cc de
colorante mds 10 cc de agua destilada a pH 6,8), durante 3 minutos.

Pasado este tiempo, se lavan las preparaciones con "buffer" a pH
6,8 y se montan con Tolueno y "Euparal".

Una vez montadas las preparaciones, se procede al estudio micros
cépico de las mismas utilizando el objetivo de inmersidn 100X. Se anali
zan un minimo de 300 nidcleos por caso y de ellos, se cuentanaquellos en
Tos que puede identificarse la cromatina sexual.

Las fotografias se han realizado en un fotomicroscopio Zeiss, con
el objetivo de inmersién 100X y la pelicula Copex Pan Agfa (14 DIN).

En el presente trabajo y siguiendo el criterio de Barr(1963), se

han clasificado los frotis de mucosa bucal en:
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- cromatin-negativos, si en su estudio no se ha observado cromatina X,
o solamente se ha identificado en un nimero muy escaso de nicleos y
- cromatin-positivos, cuando la mancha cromdtica ha sido visualizada en

un 25% o mas de sus nicleos.

22.2 DERMATOGLIFICO

Teniendo en cuenta la importancia de los dibujos o 1ineas papila
res en la identificacion de determinadas anomalias cromosdmicas, se ha
realizado, junto al estudio citogenético, el andlisis dermatoglifico de
los diferentes probandos.

E1 instrumental necesario para efectuar las impresiones palmares
y digitales consta de los siguientes elementos: un rodillo de goma, una
espdtula, una placa de cristal, tinta negra especialmente preparada para
este fin y dos folios (mano derecha e izquierda) de papel blanco satina
do, por probando. Dichos folios tendrdn una zona para impresiones palma
res y otra zona numerada del I a V que corresponderda a las impresiones
digitales de cada dedo de la mano.

La técnica de obtencidn de las huellas dermopapilares es muy sen
cilla: Utilizando la espatula, se pone una pequefia cantidad de tinta so
bre 1a placa de cristal. Mediante el rodillo, se extiende bien la tinta
hasta formar una pelicula muy fina. Esta capa de tinta debe ser muy del
gada para poder lograr diferenciar, una vez conseguidas las huellas, las

crestas de las distintas muestras digitales y palmares.
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Posteriormente, se pasa una o dos veces el rodillo sobre la pal-

ma de la mano del probando y se apoya ésta, ejerciendo una ligera pre

sion, sobre el folio de papel blanco correspondiente. Para la obtencidn

de las huellas digitales, se apoya cada dedo por separado, girdndolo a

derecha e izquierda, sobre la placa de cristal y de la misma forma se im

presiona, dentro del apartado que le corresponda, sobre el folio de pa-

pel blanco.

Una vez obtenidas las huellas, se procede al estudio de las mis-

mas. En el presente trabajo se han recogido los siguientes datos de ca-

da uno de los individuos de las muestras de poblacidn a estudiar:

Dactilograma

Tipos de muestras

ANALISIS DERMATOGLIFICO

Mano derecha:

Mano izquierda:

Valor dactilar total:

Ndmero total de trirradios:

Quirograma

Palma derecha

Formula palmar:

Indice de las Tineas principales:

Nimero de crestas a-b:
Angulo atd maximo:

Surcos de flexién:



41.

Formula palmar:

Indice de las 1ineas principales:
Palma izquierda Nimero de crestas a-b:

Angulo atd mdximo:

Surcos de flexion:

222.1 Poblacibn deficiente mental.

En esta poblacidn, el estudio dermatoglifico ha sido principalmen
te cualitativo. E1 criterio seguido para la determinacidon de la posicidn
relativa del trirradio axial t, ha sido el de Penrose (1954). En el and
1isis de los restantes rasgos digitopalmares se ha utilizado el método

de Cummins y Midlo (1943/1961).

A) Muestras digitales.

Los dibujos digitales se han dividido en tres tipos bdsicos:

Arcos.- Carecen de trirradio o poseen uno en posicidn mds o menos
central. En el primer caso se denominan arcos simples (A) y en el segun
do arcos tectiformes (At).

Presillas (L).- Poseen un solo trirradio y dependiendo de que las
crestas se abran hacia el lado cubital o radial de la mano, las presi-
11as se 1lamardn ulnares (LY) o radiales (L"), respectivamente.

Torbellinos (W).- Son aquellas figuras dactilares que poseen dos

0 mds trirradios.
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B) Area tenar y primer espacio interdigital.

En el andlisis dermatoglifico, estas dos dreas se consideran jun
tas bajo 1a denominacidn Th/I1. Las crestas dermopapilares de esta zona,
suelen formar una suave curva alrededor de la base del dedo pulgar. Oca-
sionalmente, pueden presentarse de forma desordenada dando lugar a una fi
gura que, en el caso de no pertenecer a ninguno de los tipos descritosen

el apartado 222.1 A, se 1lama vestigio (V).

C) Trirradios digitales.

Los trirradios digitales se denominan a,b,c y d y éstén situados
en la base de los dedos II, III, IV y V, respectivamente. De estos trirra
dios parten las 1ineas principales A,B,C y D.Si hay duplicacidn de tri-
rradios, trirradios accesorios, se 1lama a',b' y ¢' al mds cubital de ca
da par; si el duplicado es el d, entonces se denomina d' al mds radial.

En nuestro trabajo, la ausencia de un trirradio digital se ha ex
presado de la siguiente forma, ej: "falta c". En aquellos casos en los
que el trirradio estd presente, pero la 1fnea principal que de &1 parte
tiene un desarrollo minimo o se prolonga durante un corto tramo, se ha

utilizado un simbolo del tipo, ej: "C(X,x)".

D) Espacios interdigitales segundo, tercero y cuarto.

La posicidn de estas dreas queda determinada de la siguiente for

ma:
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Segundo espacio interdigital (IZ).- Situado entre los trirradios

digitales a y b.

Tercer espacio interdigital (13).- Comprendido entre los trirra-
dios b y c.

Cuarto espacio interdigital (14).- Limitado por los trirradios ¢
y d.

En aquellos casos en los que falta un trirradio digital se utilj
za el punto medio de la base del dedo correspondiente, con el fin de se
parar los espacios interdigitales vecinos.

2? I3 6 14, las crestas papilares pueden discurrir de manera
paralela y uniforme, dando lugar al denominado campo abierto. Asi mismo,

En I

pueden constituir dibujos, tales como: presillas, torbellinos o vestigios.
En el presente estudio e independientemente de 105-distintos ti-
pos de figuras interdigitales, se ha tenido en cuenta la simple presen

cia o ausencia de las mismas.

E) Area hipotenar.

Esta regidn (Hy), ocupa la zona ulnar de la palma y es mds elon-
gada que Th.

En el drea hipotenar se han estimado como figuras a los torbelli
nos, presillas y a aquellas muestras complejas constituidas por mds de
una figura. La sola presencia de un arco ulnar (Au) ocupando la totali
dad del drea, se ha considerado como una forma especial de campo a-

bierto.
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F) Posicidn relativa del trirradio axial t.

Como se afirmé anteriormente, para el andlisis de este caracter
se ha seguido el método de Penrose (1954), que relaciona la posicién re-
lativa del trirradio axial t con la medida del dngulo atd maximo.Este &n
gulo es el constituido por el trirradio t mis distal, el trirradio d mds
cubital y el trirradio a mds radial.

Dependiendo de la graduacidén del dngulo atd mdximo, los trirra-
dios axiales se denominan:

t - Cuando el angulo atd maximo es inferior a 45°.
t" - Si el atd mdximo es superior a 56°.
t' - Corresponde a los valores intermedios.
En ocasiones, puede existir otro tipo de trirradio axia}, denomi

nado tb

» que comunmente aparece en la regién hipotenar muy cerca del bor
de ulnar de la palma (Penrose, 1968). En nuestro trabajo unicamente se ha
considerado la presencia, ausencia o aparicidn por duplicado, de los tri

rradios axiales t, t' y t".

G) Surcos de flexién palmares.

En el presente estudio, el andlisis de este caracter se ha 1imi-
tado a Tos siquientes pliegues palmares:

Surco de flexidn radial longitudinal.- Circunda la eminencia te-
nar y finaliza en la zona radial de la mano, por encima del surco de fle

xion distal de la mufieca.
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Surco de flexidn proximal transversal.- Se encuentra en la parte
media de 1la palma. Uno de sus extremos, puede fusionarse o desplazarse
distalmente del surco de flexidn radial, mientras que el otro se situa,
comunmente, en la zona media del area hipotenar.

Surco de flexidn distal transversal.- Localizado entre el surco
proximal y la base de Tos dedos. Su recorrido transcurre generalmente,en
tre el borde ulnar de 1a palma y el segundo espacio interdigital.

En ocasiones, los surcos proximal y distal aparecen reemplazados
por un simple pliegue que atraviesa toda la palma. Este pliegue se deno-
mina transversal o simiesco.

H) Distribucién de los individuos de la poblaciény caracterfisticas

del estudio realizado en cada uno de los grupos resultantes.

Para 1levar a cabo el andlisis dermatoglifico de los deficientes
mentales, se procedid a clasificarlos, atendiendo a las caracteristicas
de su cariotipo, en:

1.- Individuos de cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico.

2.- Individuos con alglin tipo de alteracién, bien sea numérica o estruc-
tural, en su cariotipo.

3.- Individuos de cariotipo normal y con polimorfismo cromosémico.

Este tipo de clasificacidn, se estableci6 tanto en los varones co
mo en las mujeres de nuestra poblacidn deficiente mental.

En las muestras de poblacidn 2 y 3 se analizaron, de manera con-

junta, a aquellos pacientes de fGrmula cromosémica similar. La finalidad
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de este estudio, fué Ta de intentar relacionar las diferentes aberracio
nes cariotipicas asi como los distintos heteromorfismos cromosémicos,con
posibles alteraciones en el sistema de crestas papilares.

En todos y cada uno de los probandos, se estudiaronlos rasgos di
gitales y palmares expresados en los apartados anteriores (222.1 seccio
nes A-G). As{ mismo y siempre que fué posible, se realizaron tests com-
parativos entre los resultados obtenidos en los controles ylos hallados
en la poblacion deficiente mental. En este sentido y dadas las peculia-
res caracteristicas de los pardmetros utilizados (de tipo cualitativo y
siguiendo una ley binomial)se resolvié untest de significacién con utili-
zacidn de dbacos para calcular los intervalos de confianza al 95% (p=0,05).

Por dltimo, se realiz6 también el andlisis dermatogl ifico de los
padres y hermanos de aquellos probandos, cuya férmula cromosémica reve-

laba alguna anomalia que hacia aconsejable un estudio a nivel familiar.

222.2 Poblacidn penal.

En Ta poblacidn penal, en la que el estudio ha sido netamente
cuantitativo, se han analizado principalmente los pardmetros:

Valor dactilar total.

Nimero de crestas a-b

Indice de las 1ineas principales.

Angulo atd maximo.
Los valores obtenidos para los tres primeros paramétros se han com

parado con los correspondientes a una poblacidn testigo constituida por

400 personas, 200 varones y 200 mujeres, mientras que la poblacién uti-
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1izada como control en el estudio comparativo del dngulo atd maximo, es-
td integrada por 206 individuos, 104 varones y 102 mujeres. E1 hecho de
utilizar dos poblaciones testigo diferentes, se debe a que la primera no

abarca el estudio del parametro atd.

A) Valor dactilar total.

Como ya vimos en el apartado 222.1 A, las muestras dactilares pue
den corresponder a tres tipos principales de figuras (Cummins y Midlo, 1943/
1961): arcos, presillas y torbéllinos. E1 valor cuantitativo de cada de-
do serd:

En los arcos igual a 0.

En las presillas, es el nimero de crestas existentes entreel tri
rradio y el centro de la muestra.

En los torbellinos, corresponde al nimero de crestas entre uno de
los trirradios y el nidcleo dela figura. De los dos valores computables,
se toma la cifra mas alta.

E1 valor dactilar total (TRC, "total ridge count") es 1a suma de

los valores cuantitativos de los diez dedos.

B) Nimero de crestas a-b.

Para el andlisis de este parametro se ha seguido el criterio de

Fang (1950).
Una forma de cuantificar la extensién del segundo espacio inter-

digital (12), es el recuento del nimero de 1ineas papilares, cruzadas

por una recta, entre los trirradios a y b. Cuando el trirradio a estda du-



48.

plicado, se utiliza el de posicidnmds cercana al borde radial de la pal
ma. Este hecho se justifica porque, cuando la duplicacidn ocurre en una
mano solamente, el valor mds alto del parametro a-b coincide con el co-
rrespondiente de la otra mano, mientras que esto no sucede en el a'-b.

En el presente trabajo, se ha utilizado 1a suma del ndmero de
crestas a-b de ambas manos, como estimacidn del valor de este parametro

en cada probando.

C) Indice de las 1Tneas principales.

Para el andlisis del indice de las 17neas principales (MLI,"main-
line-index"), se ha adoptado el método de Cummins y Midlo, 1943/1961.

Se han asignado nimeros a todo el borde de la palma. Dependiendo
de Ta zona de terminacion de las 1ineas principales A y D, el MLI, que
es la suma’de A+D, adquirird distintos valores. Un MLI alto, indica una
- marcada transversalidad de las 1ineas papilares, mientras que los valo-
res bajos de este pardmetro estdn asociados con una direccién longitudi
nal de las mismas.

En nuestro estudio se ha utilizado como indice simple,la suma del

MLI de las manos derecha e izquierda de cada individuo.

D) Angulo atd maximo.

E1 criterio seqguido en el estudio del dngulo atd maximo, ha sido

el de Penrose (1954). La constituci6n de este dngulo y las distintas de
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nominaciones del trirradio axial t, dependiendo de la graduaci6n del mis
mo, han quedado reflejadas en el apartado 222.1 F.

En la poblacidon penal nos va a interesar, mds que la posicidn re
lativa del trirradio axial t, el tamafio del dangulo atd maximo de cada in
dividuo. Dicho dngulo serd el resultante de sumar los correspondientes
de ambas manos.

Tanto el TRC como el ndmero de crestas a-b y el MLI, son parame-
tros que no varian con la edad, sin embargo el dngulo atd muestra una
progresiva disminucién desde la infancia a la adolescencia. Dicha dismi
nucién se debe, aparentemente, a la tendencia de 1a mano a crecer mds en
longitud que en anchura (Holt, 1968).

Nuestra muestra de poblacidn penal y las utilizadas como control
estan constituidas por individuos en edad adulta, 1o que hace suponer
que la influencia de la edad sobre el pardmetro atd es prdcticamente nu
la. Sin embargo, en la poblacidn de deficientes mentales y dado que 1la
mayor parte de los probandos son nifos y adolescentes, cabe la posibi]j
dad de error al establecer el correspondiente baremo comparativo con la
poblacifn control.

Adn reconociendo este hecho, cualquier otro método que se hubie-
ra utilizado para determinar la posicidn relativa del trirradio axial t,
presentarfa, igualmente, inconvenientes. As{ por ejemplo, el método ba-
sado en la realizacidn de distintas medidas palmares (Walker, 1957; Shar
ma, 1962/1963), no resulta siempre satisfactorio dada la dificultad de

determinar puntos fijos a partir de los cuales 1levar a cabo lasmedicio
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nes. En cuanto al método consistente en el contaje de crestas entre el
trirradio t (t' o t") y el trirradio g_(David, 1971), ademds de ser muy
trabajoso, tampoco es exacto, ya que la recta a lo largo de la cual se
realiza el contaje, suele estar atravesada por el surco de flexidn dis-
tal y algunas veces también por el proximal. Estos pliegues interrumpen
el transcurso normal de las crestas dificultando grandemente su contaje.

Como vemos, la variedad de métodos existentes para determinar la
posicidn del trirradio axial ty las desventajas de los mismos, hablan
de la necesidad de objetivar criterios y de encontrar un sistema 1o mds

exacto posible para el andlisis del trirradio axial.

E) Distribucién de los individuos de la poblacién y caracteristi-

cas del estudio realizado en cada uno de los grupos resultantes.

Antes de 1levar a cabo el estudio de los caracteres digitopalma-
res de nuestros reclusos, se procedié a distribuirlos en dos series, mas
culina y femenina, y cada una de ellas en varias muestras de poblacidn:
1.- Poblacidn penal total, constituida por todos los individuos motivo

de estudio.
2.- Poblacidn penal de cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico.
3.~ Poblacidn penal con algin tipo de anomalia o heteromorfismo cromosé
micos.
Posteriormente y en las muestras 1 y 2, se realizd el andlisis de

las siguientes caracteristicas por pardmetro:
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- Valor medio y desviacidn tipica de la media.
- Test de bondad de ajuste a 1a distribucidén normal de frecuencias.
- Cdlculo de las desviaciones de 1a normalidad, sesgo y curtosis,
de la distribucidén de frecuencias.
En la muestra 3 y debido a su pequefio tamafio, s6lo se analizé la
primera de estas caracteristicas.
Finalmente, se 1levé a cabo un estudio comparativo de las distin-

tas muestras de poblacidn con respecto a los controles, utilizandoel cri

terio](l.
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3.~ RESULTADOS

3.1 ANALISIS CITOGENETICO

31.1 POBLACION DEFICIENTE MENTAL

Los resultados del estudio citogenético de esta poblacidn, se re

cogen en los apartados 311.1-5.

311.1 Distrnibucibn de La muestra analizada.

Los individuos que integran la muestra se distribuyen, atendien-

do a sus antecedentes familiares, segdn refleja el cuadro 3.

311.2 Resultados del estudio cromosémico.

En el cuadro.4 aparece la clasificacién de los pacientes segin
las caracteristicas observadas en el cariotipo. Los tipos e incidencia
de polimorfismo y aberraciones cromosémicas, se especifican en los cua-
dros 5 y 7, respectivamente. |

Dentro del grupo de probandos con variantes cromosémicas, cabe se
nalar, como caracteristica mds destacable, la elevada frecuencia de apa
ricion del cromosoma Y polimérfico. De los 9 heteromorfismos observados,
7 afectan a ese cromosoma. E1 andlisis cuantitativo realizado en loscro
mosomas F (19-20) e Y de esos 7 pacientes, reveld la existencia de un in
dice Y/F superior a 1a unidad (Ygq+) en 6 casos, mientras que ese indice

fué inferior a 0,70 (Yq-) en el probando restante (cuadro 6).
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CUADRO 5

POBLACION DEFICIENTE MENTAL: TIPOS Y FRECUENCIAS DE POLIMORFISMO CROMOSOMICO

P. DEFICIENTE MENTAL
POLIMORFISMO 98 probandos
total %

Ds+ 6 Dp+ 1 1,02

Gs+ 0 Gp+ 1 1,02

* Yq+ 6 12,50

* Yg- 1 2,08

N° de polimorfismos 9 9,18
N° de probandos afectos 9 9,18

* Frecuencias referidas dnicamente a varones.

CUADRO 6

POBLACION DEFICIENTE MENTAL : POLIMORFISMO DEL CROMOSOMA Y. INDICE Y/F

Caso Y/F

73/149 1,0191 £ 0,0096 Y
73/236 1,1833 * 0,0117

74/062 1,0779 * 0,0095 -
74/304 1,0495 * 0,0203

75/018 1,0734 t 0,0152

75/311 1,0418 t 0,0277 B
76/075 0,6020 * 0,0273 _{b:
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Dentro del grupo de individuos con aberraciones cromosémicas y al
margen de los casos de mongolismo por trisomfa 21 libre, existen dos pa
cientes Down por translocacién, uno D/G (fig. 1) y otro G/G(fig. 2).Asf
mismo, se encontraron dos casos de sindrome triplo X, en los cuales se
ha podido constatar la presencia de dos cuerpos de Barr en el 50% (caso
73/189) y 41% (caso 74/198) de las células examinadas. Las figuras 3, 4
y 5, reflejan el fenotipo, cromatina X y cariotipo, respectivamente, de
una de las probandos. Esas mismas caracteristicas referidas al dnico pa
ciente 47,XXY detectado, aparecen en las figuras 6 (fenotipo), 7 (Barr)

y 8 (cariotipo). En este caso, la frecuencia de cromatina X fué del 29%.

311.3 Historiales clinicos.

En Tos cuadros 8, 9 y 10, se resumen las caracteristicas médico-
bioldgicas asi como Tos antecedentes familiares de interés, de los pa-

cientes afectos de alglin tipo de anomalia o heteromorfismo cromosémicos.

311.4 Coeficientes de inteligencia.

De los 98 probandos que componen la muestra, se conoce el coefi-
ciente de inteligencia de 89. En los 9 casos restantes (7 de cariotipo
46,XY 6 46,XX y 2 con polimorfismo cromosémico) este pardmetro no habfa
sido determinado en el momento del andlisis citogenético. E1 cuadro 11
refleja la clasificacion de esos 89 pacientes, segin su nivel intelec-

tual (OMS, 1974).
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CUADRO 9

POBLACION DEFICIENTE MENTAL: INDIVIDUOS CON SINDROME DE DOWN.
CARACTERISTICAS MEDICO-BIOLOGICAS Y ANTECEDENTES FAMILIARES DE INTERES.

CASO
Al 13 1. RETRASO ESTIGMAS
Y EDAD) T(L;A (KESO) ¢.1 TIPO DE RE ANTECEDENTES FAMILIARES DE INTERES
cARIOTIR)  (2M0S n gs MENTAL(OMS, 1974)  MONGOLOIDES
74/211 1 -- -- 64 Ligero + Hermana de la madre, retraso mental
47,XY,+21
74/266 13 1,42 37,700 26 Severo 0 emasee
47,XY,+21
74/196 7 - - 35 Severo 2 esaeae
47,XY,+21
74/183 8 1,12 24,500 46 Moderado L
47,XY,+21
747031 8 1,24 30,300 55 Ligero + Madre: 1 aborto de 3 meses, causas des-
47,XY,+21 conocidas
Tio carnal (r. materna), enfermo mental
2 primos {r. paterna), retraso mental.
73/091 10 - -- 36 Moderado + Madre: | aborto de 3 meses, causas des-
47,XY,+21 conoc fdas
: Tia abuela (r. paterna) enferma mental
Prima hermana (r. maternaj mongoloide
Hermano paral{tico cerebral.
73/061 6 1,18 25,700 56 tigero + Madre: 1 aborto,causas desconocidas
47,XY,+21 Tia carmal (r. paterna) retraso mentai
74/313 3 0,97 15 62 Ligero L
47,XX,+21
75/021 1 -- - 62 Ligero + Madre: 1 aborto de 3 meses, causas des-
conocidas
47.Xx,421 Prima del padre con 1 hijo Down.
75/303 12 1,34 36 50 Moderado 2
47,XX,+21
74/030 13 1,32 45 40 Moderado + Madre: 1 aborto de 5 meses, causas des-
47,XX,+21 conocidas.
74/029 5 1,39 46 45 Moderado -
47,XX,+21
73/188 9 -= -- 42 Moderado + Tia sequnda (r.paterna) pardlisis cerebral
47,%X,+21 Tio segundo (r. materna) retraso mental
73/094 18 1,38 34,500 35 Severo + Tia carnal(r.paterna) retraso mental
47,XX,+21
73/058 10 1,26 26,400 42 Moderado + Tio segundo(r.paterna) enfermo mental
47,XX,+21 Prima carnal retraso mental
Madre:1 aborto de 3 meses,causas desconocidas
221 (73) 15 -- -- 20 Severo + Tio abuelo fallecido de enfermedad psf-
L XY,-0,+ quica )
46 0. +t(0g6a) Padre bajo tratamiento psiquidtrico
73/003 8 1,13 22,500 47 Moderado L

46,XX, -G, +t{GqGq)
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Ala vista de estos datos, parece apreciarse una tendencia por par
te de Tos individuos con aberraciones cromosémicas, hacia CI inferiores

a los observados en los pacientes de cariotipo normal.

311.5 Edades paterna y materna al nacimiento de Los pacientes.

La distribucién de los probandos atendiendo a las edades materna
y paterna al nacimiento de 195 mismos, aparece en las grdficas ly 2,res
pectivamente.

La grdfica 3 representa la distribucidon de los pacientes Down por
trisomia primaria, segin la edad materna a su nacimiento. Si se prescin
de de los casos Down (trisomia 21 1ibre) nacidos de madres menores de 30
afios, el resto de los pacientes afectos de esa anomalia cromosdmica se
distribuyen, segin la edad paterna al nacimiento de los mismos, confor-
me indica la grdfica 4.

Con el fin de 1levar a cabo un posterior andalisis comparativo,en
las grdaficas 1 a 4 y junto con las distribuciones mencionadas, aparecen
las correspondientes a una poblacién control.

Es de destacar que en el 6,12% de los pacientes (no Down) que in
tegran nuestra muestra, se desconoce la edad materna y en el 9,18% la pa
terna, al nacimiento de los mismos. En cuanto a 1a poblacidn general,no
constan las edades materna ni paterna en el 0,47% y 2;33%, respectiva-

mente, de los casos.
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EDADES MATERNAS
a) de los NACIDOS VIVOS EN MADRID durante el afio 1.975 (Ayuntamiento
de Madrid 1.977)

b) al nacimiento de los PACIENTES DE NUESTRA MUESTRA DEFICIENTE
MENTAL
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EDADES MATERNAS

a) de los NACIDOS VIVOS EN MADRID durante el afio 1.975 (Ayuntamiento de
Madrid 1.977)

b) al nacimiento de los PACIENTES DOWN (trisomia pnmonc) de nuestra
muestra deficiente mental

40 %
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general

S.de Down
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GRUPOS DE EDADES
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67.

EDADES PATERNAS, manteniendo FIJAS LAS MATERNAS
a) de los NACIDOS VIVOS EN MADRID durante elafio 1.975 (Ayuntamiento de Madrid 1.977)

b) alnacimiento da-los PACIENTES DOWN (trisomia primaria) de nuestra muestra deficiente mental

53'85%
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31.2 POBLACION PENAL

312.1 Resultados del estudio cromosémico.

Los resultados obtenidos en el andlisis cromosdémico de la pobla-
cién penal, se resumen en el cuadro 12. Los tipos y frecuencias de poli
morfismo y aberraciones cromosémicas, se detallan en los cuadros 13 y 15,
respectivamente.

A1 igual que sucedia en la muestra deficiente mental, también aqui
se observa una elevada proporcidn de casos afectos de heteromorfismo pa
ra el cromosoma Y. De un total de 39 individuos poseedores de variantes
cromosémicas, 22 son Yg+ § Yq-. As{ mismo, cabe sefialar, que el nidmero
de polimorfismos observado, es superior al nimero de probandos afectos.
Este hecho se debe a la presencia de 2 6 3 variantes cromosémicas,en al
gunos de los delincuentes de 1a muestra (ver NOTA del cuadro 13).

En el cuadro 14, aparecen los resultados del estudio cuantitati-
vo 1levado a cabo en todos aquellos casos que, tras ser analizados con
el método de tincidn convencional, mostraban un cromosoma Y de tamafio su
puestamente anormal. De los 22 pacientes estudiados, 20 poseen un indi-
ce Y/F superior a la unidad (Yq+) y en los 2 probandos restantes ese in
dice es inferior a 0,70 (Yq-). Los cromosomas F(19-20) e Y de los indi-
viduos con indices Y/F extremos, quedan reflejados en la figura 9. Los
restantes tipos de variantes cromosémicas detectadas, se muestran en las
figuras 11 y 12.

E1 grupo de pacientes con aberraciones cromosémicas, consta de 2
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CUADRO 13

POBLACION PENAL: TIPOS Y FRECUENCIAS DE POLIMORFISMO CROMOSOMICO

POBLACION PENAL
(1)pOL IMORFISMO 206 reclusos
total %
1gh+ 2 0,97
16gh+ 2 0,97
Ds+ 6 Dp+ 6 2,91
Dpss 1 0,49
Gs+ 0 Gpt 10 4,85
17ph 2 0,97
*Yq+ 20 19,23
*Yq- 2 1,92
N° de polimorfismos 45 21,84
N° de probandos afectos 39 18,93

* Precuencias referidas dnicamente a varones.

(1) Los probandos con dos o mds polimorfismos, se han incluido en
todos y cada uno de los grupos correspondientes. Este ha sido
el caso de los individuos: 46,XYg+,Dpss; 46,XYg+,1gh+,16gh+;
46 ,XYqg+,Gp+ y 46,XYg+,Gs+ (2 reclusos).

70.



CUADRO 14

POBLACION PENAL: PCLIMORFISMO DEL CROMOSGMA Y. INDICE Y/F.

Caso Y/F

73/010 1,0883 t 0,0189

73/040 1,0900 t 0,0307

73/068 1,1067 ¥ 0,0184

73/104 1,0507 * 0,0358

74/011 1,1042 t 0,0476

74/013 1,0706 * 0,0680

74/086 1,0571 * 0,0236

74/262 1,1505 * 0,0245.
74/327 1,0923 * 0,0353

74/333 1,0254 *0,0143 -
74/335 1,0967 *0,0449

75/041 1,1209 *0,0289

75/042 1,1277 #0,0020

75/043 1,1013 #0,0082

75/069 1,1238 #0,0509

75/127 1,0477 +0,0091

75/221 1,2987 +0,0030

75/274 1,1260 *0,0115

76/084 1,1170 *0,0551

76/215 1,1174 #0,0252 4
75/275 0,6694 *0,0208 £;_
75/322 0,6678 +0,0199 K]
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73.

casos de sindrome de Klinefelter y un caso de sindrome deble Y (fig. 10).
Las frecuencias de cromatina X observadas en los probandos de cariotipo
47,XXY, corresponden a valores cromatin-positivos: 28% para el recluso

72/263 y 60% en el caso 75/222.

312.2 Historniales médico-bioldgicos y de personalidad criminal.

Ante la imposibilidad de conseguir las historias clinicas de 1la
totalidad de los probandos analizados, se opt6 por requerir lnicamente
las de aquellos reclusos en los que se habfa advertido algin tipo de abe
rracién o heteromorfismo cromosémicos.

En cuanto a los individuos de cariotipo 46,XY 6 46,XX, solamente
se dispone de los datos que se nos facilitaron al realizar las extraccio
nes de sangre. Estos son: nombre, edad, estado civil, lugar de nacimien
to y naturaleza del delito.

En Tos caudros 16, 17 y 18, se resumen los historiales médicc-bio
16gicos y de personalidad criminal, de los reclusos afectos de polimor-
fismo o anomalfas cromosdmicas.

Como puede observarse, ese historial es bastante incompleto enal
gunos de los probandos que figuran en el cuadro 16. La razén de este he
cho radica en que dichos pacientes, en el momento del andlisis citogené
tico, se encontraban recluidos en prisidn preventiva y por tanto, no ha
bfan sido estudiados por el Equipo de Observacidon y Clasificacidn del

Centro (ver cuadros 1 a y b).



CUADRO 16

CARACTERISTICAS MEDICO-BIOLOGICAS Y DE PERSONALIDAD CRIMINAL

POBLACION PENAL: INDIVIDUOS CON POLIMORFISMO CROMOSOMICO (excepto Yq+ e Yq-)

74.

ALTERACIONES

CASO gw 8 TALLA PESO CARACTERISTICAS CAPACIDAD
Y g2 = PROFESION (m) (Kgs) TIPOLOGIA  FISICAS Y EROTISMO CRIMINAL DELITO
cARIOTIPO <2 1 METABOL [CAS PSIQUICAS I
73/115 30 C S.L. 1,690 65 Atlética Ninguna Aptitudes menta ———— Alta INFANTICIDIO
46. XX .0p+ les buenas
12,0 Inestabilidad
psfquica.
73/162 48 [% S.L. 1,520 67 Picnico- Ninguna Aptitudes menta EELES -- ABORTOS
46,XX,0p+ -atlética les medias
75/084 28 S S.L. -- -- --- --- -——— - - PROSTITUCION
46,XX,Dp+
75/233 18 N Estudiante -- -- --= --- ——-- ---- -- FALSIFICACION
46,XX,Ds+ DOCUMENTOS
76/053 43 C S.L. .- - - -—— —-—- ———- .- ESCANDALO
46,XX,0s+ PUBLICO
73/164 27 S S.L. 1,680 65 Picnico~ Ninguna Neurosis == Alta MULTIPLES
46,XX,0s+ -atlética Aptitudes menta ROBOS
les medias
73/128 31 [ S.L. 1,580 46 Leptosémica Jaquecas muy  Neurosis ——- -- PROSTITUCION
46, XX, Gp* abundantes Retraso mental
73/176 37 C S.L. 1,590 72 Pfcnica Ninguna Retraso mental ———- - PROSTITUCION
46, XX,Gp+
76/010 54 C S.L. -- - - - —— J— -- PARRICIDIO
46,XX,Gp+
74/111 26 S Camarero 1,640 61,900 Leptosémica Ninguna Psicopatia Heterosexual Alta ASESINATO
46,XY,Gs+ Aptitudes men- y homosexual
tales medias
74/334 35 S Pintor 1,620 82,200 Picnico Ninguna Trastornos psi  Medio-bajo Alta ASESINATO
46,XY,Gs+ céticos Narcisismo
Aptitudes men-
tales medias-
bajas
75/129 43 S Pinche 1,670 70 Picnico- Miopfa 4,5/ Neurosis sexual 8ajo Media- ABUSOS
46,XY,Gs+ cocina -atlético , represiva alta DESHONESTOS
Aptitudes men-
tales medias
75/029 63 c S.L. 1,500 -- Atlética Ninguna Psicopatfa EEEES Alta ABORTOS Y
Aptitudes men- HOMICIDIO
46, XX, Gs+ tales buenas
74/282 41 C S.L. 1,550 - Atlética Ninguna Psicopatfa ex- - Muy alta ASESINATO
plosiva FRUSTRADQ
46, 4X,17ph Aptitudes men-
tales medias
75/101 22 S S.L. - - --- .- ——— - .- PROSTITUCION
46,XX,17ph
75/202 17 c Tejedora - - —-- R ——— —- - HURTO
46,XX,1qnh+ punto
76/054 29 C S.L. 1,580 56 2icnico- Ninguna Aptitudes men- “--- -- PARRICIDIO
46,XX,16qh+ -atlética tales medias
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312.3 Distrnibucibn de La muestra analizada.

Al describir las caracteristicas fundamentales de los individuos
que integran la muestra, ya se apuntaron los distintos tipos de delito
asi como la incidencia de cada uno de ellos en el contexto de la pobla-
cién penal analizada (cuadro 2). En ese cuadro puede observarse que la
mayor parte de Tos reclusos (90,78%) estdn acusados de delitos contra
las personas, 1a honestidad, la propiedad o por otros delitos y el 6,22%
restante se encuentra en prision como Medida de Seguridad. A la vistade
estos datos, se puede afirmar que los individuos que componen la muestra,
poseen una probada conducta antisocial.

Ahora bien, junto a esa caracteristica, muchos de los reclusos
presentan alteraciones psiquicas o trastornos'de la mente, que han coad
yuvado a su seleccidn y posterior estudio citogenético.

Por las razones ya expuestas en el apartado anterior, sélo se dis
pone de los historiales clinicos relativos a los individuos con algin ti
po de aberracién o heteromorfismo cromosémicos. La distribucidn de este
grupo de probandos, atendiendo a sus caracteristicas psiquicas,se ha ba
sado en la clasificacidn de la Organizacién Mundial de 1a Salud (OMS,
1974) sobre los desérdenes mentales y aparece reflejada en el cuadro 19.

Cabe senalar que, excepto en el caso del probando 47,XYY, el ni-
vel intelectual de Tos reclusos no ha sido cuantificado, de forma que en
sus historiales clinicos no consta el coeficiente de inteligencia ( CI)
sino una apreciacién cualitativa de la aptitud mental de cada uno de

ellos. Por este motivo, sélo aquellos individuos con un claro diagndsti
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co de déficit intelectual o con aptitudes mentales gravemente deteriora
das, han sido considerados como retrasados mentales. Los poseedores de
aptitudes mentales medias-bajas o incluso deficientes, se han excluido
de este grupo ya que se desconoce si son verdaderamente retrasados o si
poseen una inteligencia liminar. Es pues posible que el nimero derecliu-
sos afectos de deficiencia mental con/sin base orgdnica demostrable,sea
superior al que figura en el cuadro 19.

Por otro lado, los individuos que padecen mds de un trastorno psi
quico han sido incluidos en un solo desorden mental, dando prioridad a
la psicosis sobre 1a neurosis, a ésta sobre la psicopatfa y a esta arti
ma sobre la deficiencia mental.

Finalmente, es de destacar que existen dos probandos conun diag-
néstico de craneopatia metabdlica y otros dos con la silla turca cerra-
da y calcificada. Sin embargo, el resultado del estudio electroencefalo
grafico de dos de estos reclusos (uno con cada tipo de anomalfa) ha re-
velado una actividad cerebral normal. Por esta causa, se ha considerado

a estos cuatro individuos como carentes de alteracidn orgdnica cerebral.
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3.2 ANALISIS DERMATOGLIFICO

32.7 POBLACTON DEFICTENTE MENTAL

Se recogen a continuacién los caracteres dermopapilares de 1os 98
pacientes (48 varones y 50 mujeres) afectos de déficit intelectual, asi
como los resultados del andlisis comparativo establecido con los contro

les.

321.1 Individuos de caniotipo nonmal y sin polimorgismo cromosdémico.

Dentro de la poblacidn subnormal, se encontraron 69 individuos
(30 varones y 39 mujeres) de férmula cromosémica 46,XY & 46,XX. Los re-
sultados del andlisis digitopalmar de estos pacientes, aparecen refleja
dos en las siguientes tablas:
Tabla I.- Hace referencia a los porcentajes de figuras digitales, es de
cir, torbellinos (W), presillas (LY 6 L") y arcos (A), encontrados enlas
poblaciones testigo y deficiente mental.
Tabla II.- En ella aparecen los porcentajes de palmas con dibujos en las
dreas a) tenar y primer espacio interdigital (Th/I1), b) hipotenar (Hy)
y c) Th/I1 e Hy conjuntamente.
Tabla III.- Muestra los porcentajes de figuras en los espacios interdi-
gitales segundo (12), tercero (IB) y cuarto (I4), asi como la incidencia
de palmas con dos 6 mds dibujos interdigitales.

Tabla IV.- Detalla los porcentajes de palmas con el trirradio axial en
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posicion t,t' y t", asT como aquellas que presentan doble trirradio axial.
Tabla V.- En ella constan los porcentajes de palmas con a) anomalfas en
los trirradios digitales (a,b,c y d), b) variantes en la 17nea principal

C y c¢) surco transversal.

321.2 1Individuos con algin tipo de alteracidn, bien sea nimerica o es-

twctural, en su carnlotipo.

Esta muestra de poblaci6n estd constituida por 20 probandos (9 va
rones y 11 mujeres) de los cuales:
- 17 (8 varones y 9 mujeres) padecen sindrome de Down,
- 2, sindrome triplo X y

- 1, sindrome de Klinefelter.

A) STndrome de Down.

Como resultado del andlisis citogenético se observd la existencia
de este sindrome en 17 pacientes (8 varones y 9 mujeres). De ellos, 15
(7 varones y 8 mujeres) presentan trisomfa primaria del cromosoma 21, un
probando responde a la fdormula cromosémica 46,XY,-D,+t(DgGq) y el pacien
te restante posee un cariotipo 46,XX,-G,+t(GqGq). E1 estudio dermatogli
fico se realizé considerando al total de pacientes Down, como una mues-
tra de poblacién homogénea. Los resultados obtenidos fueron los siguien
tes:
Tabla VI.- Porcentajes de figuras digitales: torbellinos (W), presillas

(LY 6 L") y arcos (A).
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Tabla VII.- Porcentajes de palmas con figuras en las dreas tenar/primer

espacio interdigital (Th/I1), hipotenar (Hy) y tercer espacio interdigi
»

tal (13).

Tabla VIII.- Porcentajes de palmas con el trirradio axial en posiciént,

t' y t", asi como aquellas que presentan doble trirradio axial.

Tabla IX.- Porcentajes de palmas con anomalias en los trirradios digita

les (a,b,c y d), variantes en 1a 1inea principal C y surco transversal.

B) STndrome triplo X.

La tabla X muestra las caracteristicas digitopalmares de las dos

probandos portadoras de esa fdormula cromosdmica.

C) Sindrome de Klinefelter.

Por G1timo y dentro de la poblacién deficiente mental masculina,
se observd la presencia de un individuo de fdormula cromosdmica 47,XXY.

Sus caracteres dermopapilares aparecen reflejados en la tabla XI.

321.3 1Individuos de cariotipo nowmal y con polimorfismo cromosémico.

En la poblacion subnormal y como resultado de su estudio citoge-

nético, se hallaron 9 varones con un cariotipo de estas caracterfisticas.
A) Polimorfismo autosdmico.

Se observd en dos casos. En uno de ellos, este heteromorfismo a-

fecta a un cromosoma del grupo G(46,XY,Gs+) y en el otro, hace referen-
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cia a un cromosoma del grupo D (46,XY,Dp+). Tanto las caracterfisticas di
gitales como palmares de cada uno de los probandos, aparecen en la ta-

bla XII.

B) Polimorfismo del cromosoma Y.

En el dmbito de este heteromorfismo, 6 individuos presentan unca
riotipo 46,XYg+ y uno 46,XYq-. Los resultados obtenidos en el andlisis

dermatogl ifico de los mismos, quedan expresados en la tabla XIII.

321.4 Estudio denmatogligico, a nivel familiarn, en dos casos de mongo-
Lismo de translocacibn.

Como vimos anteriormente, dentro de la poblacidn deficiente men-
tal se encontraron dos casos de mongolismo de translocacidn, un varén
b/G y una nifia G/G. En ambas ocasiones se realizd un estudio citogénétj
co y dermatoglifico a nivel familiar, que en el primer caso abarcé a los
padres del paciente y en el segundo, a los padres y a una hermana de la
probando.

E1 andlisis citogenético reveld que tanto la translocacidn D/Gco
mo la G/G, se habian producido "de novo". |

Los resultados del estudio dermatoglifico aparecen en la tabla

XIV.
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32.2 POBLACION PENAL

Seguidamente, se exponen los resultados del estudio dermatoglifi
co realizado en los 206 individuos (104 varones y 102 mujeres) componen

tes de nuestra poblacién penal.

322.1 Caracteristicas fundamentales de Las distintas muestras de pobla
clbn penal y de Los contrholes.

En las tablas XV, XVI, XVII y XVIII, se definen las principales
caracteristicas de las poblaciones

control (C)

penal total (Pt)

penal de cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico (Pn)

penal con algin tipo de alteracién o heteromorfismo cromosémico (Pa)

con respecto a los pardmetros: TRC, ndmero de crestas a-b, MLI y angulo
atd mdximo, respectivamente.

Teniendo en cuenta que de l1os 28 varones que componen la {ltima
de estas muestras, 20 poseen un cromosoma Y de tamafio superior al normal
(Yg+), se procedié a agruparlos para realizar un ﬁné]isis dermatoglifi-
co conjunto de los mismos. En las tablas antes mencionadas, se han in-
cluido los valores medios que, para cada uno de los pardmetros, presen-
tan Tos individuos Yg+.

Los 8 varones restantes asi como las 14 mujeres que integran la

poblacidn penal con algin tipo de alteracién o heteromorfismo cromosémi
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cos, responden a cariotipos diversos. Los resultados obtenidos en cada
uno de estos individuos, para los pardmetros: TRC, nimero de crestas a-b,
MLI y &ngulo atd mdximo, aparecen en las tablas XIX (varones) y XX (mu
jeres). Asi mismo y en dichas tablas, se reflejan los valores de esos

rasgos digitopalmares correspondientes al patrdon dermatoglifico normal.

322.2 Tests comparativos establecidos entre Las distintas muestras de
poblacién penal y Los controles.

La tabla XXI recoge los resultados de estos tests de significa-
cidn. Por su interés pasamos a describir brevemente las diferencias en-
contradas en cada una de las muestras, referidas a una poblacidn testi-

go, para los diferentes pardmetros dermopapilares estudiados.

A) Poblacién penal total (Pt).

La serie masculina es significativamente distinta de la testigo
para todos y cada uno de los parametros analizados. En el caso del MLI,
el nivel de significacidn obtenido estd entre el 2% y el 5%. Para el TRC,
nimero de crestas a-b y d&ngulo atd mdximo, los niveles de significacién
son inferiores al 1%.

La serie femenina es significativamente distinta de Ta testigo pa
ra los pardmetros: TRC, MLI y &dngulo atd méximo (P<0,01 en los tresca
sos). Para el nimero de crestas a-b, no existen diferencias estadistica
mente vdlidas (0,10<P<0,20) entre la poblacién penal total y los con-

troles.
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TABLA XIX

POBLACION PENAL MASCULINA: INDIVIDUOS CON ALGUN TIPO DE
ALTERACION O HETEROMORFISMO CROMOSOMICOS(excepto casos Yg+)

Cariotipos y pardmetros dermopapilares.

CASO TRC a-b MLI atd CARIOTIPO
74/017 33 77 12 80° 47 , XYY
72/263 95 82 12 92° 47 ,XXY
75/222 110 81 19 81° 47 , XXY
74/111 147 84 21 77° 46,XY,Gs+
74/334 109 95 14 82° 46,XY,Gs+
75/129 40 77 16 74° 46,XY ,Gs+
75/275 167 86 11 72° 46,¥Yq-
75/322 228 95 20 85° 46,XYq-

POBLACIONES TESTIGO MASCULINAS

Parametros dermopapilares.

TRC a-b MLI atd

138,85% 3,10 | 82,59%0,79 | 16,09%0,27 85,32 ¥1,18
Pons, 1958 Pons, 1964 | Pons, 1959 |*Martin-Lucas,1978

(*) Poblacidn analizada en el presente estudio.



TABLA XX
POBLACION PENAL FEMENINA: INDIVIDUOS CON HETEROMORFISMO

CROMOSOMICO

Cariotipos y pardmetros dermopapilares.

CASO TRC a-b MLI atd | CARIOTIPO
73/115 119 91 15 103° | 46,XX,Dp+
73/162 133 73 20 71° | 46,XX,Dp+
75/084 151 93 15 88° | 46,XX,Dp+
73/164 193 103 14 104° | 46,XX,Ds+
75/233 129 86 12 72° | 46,XX,Ds+
76/053 125 84 12 78° | 46,XX,Ds+
73/128 148 52 21 70° | 46,XX,Gp+
73/176 158 91 16 98° | 46,XX,Gp+
76/010 66 113 18 121° | 46,XX,Gp+
75/029 136 88 13 76° | 46,XX,Gs+
74/282 104 91 10 70° | 46,XX,17ph
75/101 145 84 21 95° | 46,XX,17ph
75/202 114 83 14 83° | 46,XX,1gh+
76/054 155 75 14 78° | 46,XX,16gh+

POBLACIONES TESTIGO FEMENINAS
Pardmetros dermopapilares.
TRC a-b MLI atd
127,90* 3,28 | 84,04 +073 | 16,45+0,28 89,86 + 1,66
Pons, 1958 Pons, 1964 | Pons, 1959 | *Martin-Lucas,1978

(*) Poblacidn analizada en el presente estudio.

106.



107.

020>d>01°0 10°0>d 10°0>d 0£0>d>050 | 0£°0>d>05°0 10°0=>d 10°0>d
erp L cgy _6 ¢ne 6 q L e L ccc _6 tre _6 p1e
66v° 1L =, X | 88962 =) X siv0e =, X 991‘9 == X £68‘s == X 061°65 =, X | s29°1s =) X
02°0>d>01°0 10°0>d 10°0>d 86°0>d>G6°0 | 86°0>d>G6'0 | 20°0>d=10°0 | §0°0>d>20°0 T
cor _6 epe Sl cqe St «« _Ot e _TL ey bl ces DL
LS et = X | 1s2tve =L X| 669°9€ =7, 9v5'e =7, erzty =5, X eet6z = X | o9cez )
0L°0>d=>06‘0 | 02°0>d=01°0 | 02‘0>d>01‘0 02°0>d=>01‘0 | 02°0>d>01°0 10°0>d 10°0>d
9 ot ot L L 6 6 q-e
£48'c =, 55841 =, SY9°El = 968°T1 =, X 01 =, X w62z =, X. | 190°sz=, X
02°0>d > 010 10°0>4 10°0>d . 60°0>d>20°0 10°0>d 0£°0>d >02°0 10°0>d
1sv' 1L =g X etz =L X| aistie X | seeter = 889°9z =°; tgevt =5, X | et0tzz =5, X ol
®d/? ud/2 14/9 +bAd/2 ed/) ud/? 3d/2
SOULIWVIYd
ONINIWI4  0X3S

ONITNJISYW 0X3S

S3T04LNOD SOT A TYN3Id NOIJVI80d 30 SYYLSINW SYLINILSIQ SYT JYIN3 SOGIJ319VLIS3 SLS3L VN34 NOIJVI80d

IXX viavl




108.

B) Poblacién penal de cariotipo normal y sin polimorfismo cromo-

sémico (Pn).

En los varones, se aprecian diferencias significativas con respec
to a los controles para los pardmetros: nimero de crestas a-b, MLI y dan
gulo atd maximo (P<0,01; 0,01<P<0,02 y P<0,01, respectivamente). Pa
ra el TRC, Ta poblacidn penal cromosémicamente normal no es significati
vamente distinta (0,20<P<0,30) de la testigo.

En las mujeres, existen diferencias estadisticamente vdlidas con
respecto a los controles para los pardmetros: TRC, MLI y 4ngulo atd md
ximo (P<0,01 en los tres casos). Para el ndmero de crestas a-b, la po-
blaci6n penal sin anomalias cariotipicas no es significativamente distin

ta (0,10<P<0,20) de la testigo.

C) Poblacién penal con algin tipo de alteracién o heteromorfismo

cromosémicos (Pa).

Para el TRC, la serie masculina, considerada globalmente, es sig-
nificativamente distinta de la testigo (P<0,01). Sin embargo, para el
nimero de crestas a-b, MLI y 4ngulo atd mdximo, no existen diferencias
estadisticamente vdlidas (0,10<P<0,20; 0,95<P<0,98 y 0,50<P<0,70,
respectivamente) entre esta serie y los controles.

Dentro de la poblacién que nos ocupa, la muestra Yg+ (PYg+) pre-
senta, para el TRC, diferencias significativas (0,02<P<0,05) con res-
pecto a los controles. Estas diferencias no existen para los parametros:

nimero de crestas a-b (0,10<P<0,20), MLI (0,95<P<0,98) y dngulo atd
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miximo (0,50<P<0,70).

La serie femenina no es significativamente distinta de los contro
les, para ninguno de los parametros analizados: TRC (0,10<P<0,20), ni
mero de crestas a-b (0,50<P<0,70), MLI (0,10<P<0,20) y dngulo atd md
ximo (0,10<P<0,20).

En 1a tabla XXII aparecen los términos del X?correspondientes a
los tests que, para el TRC, se establecieron entre las distintas mues-

tras de poblacidn penal masculina y los controles.
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4,- DISCUSION

4.1 ANALISIS CITOGENETICO

A continuacidn, pasaremos a comentar el origen de los trastornos
psTquicos que afectan a los individuos de nuestras poblaciones deficien
te mental y penal, asi como los tipos e incidencia de alteraciones cro-

mosdmicas halladas.

41.1 POBLACION DEFICTIENTE MENTAL

4171.1 Etiologla del retraso intelectual.

Resulta muy dificil conocer la influencia que sobre un determina
do rasgo o enfermedad, ejercen los factores hereditarios y ambientales.
Ambos se hallan estrechamente unidos, de forma que 1a mayor parte de las
veces no es posible delimitar el nivel de actuacidn de cada uno de ellos.

A esta norma no es ajeno el déficit intelectual. As por ejemplo,
Myrianthopoulos y col. (1972) estudiando el desarrollo mental de mds de
50.000 nifos, 1legaron a la conclusidn de que aquellos casos de retraso
intelectual para los que no se encontraba una causa especifica, poseian
una base genética (concordancia significativamente mds alta en gemelos
monocigdticos que en dicigéticos) y un componente ambiental ( ambiente
prenatal pobre). Por otro lado, Milunsky (1975), ailn reconociendo que
los dafios cerebrales intranatales (anoxia, hemorragia intracraneal,etc.)

pueden producir retraso mental, hizo notar que los individuos con anoma
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11as cerebrales congénitas eran mids susceptibles a estas lesiones. De
igual forma es necesario subrayar que los traumas craneales e infeccio-
neétde1 sistema nervioso central (meningitis, encefalitis) sélo en una
fraccion de los casos producen debilidad mental, por 1o que tampoco aqui
puede ser excluida con seguridad una especial disposicidn hereditaria
(Zerbin-Ridin, 1969a).

No obstante y teniendo en cuenta el criterio que hemos utilizado
para la seleccién de nuestra muestra (cuadro 3), parece 16gico pensar
que el déficit intelectual de los individuos que la integran tenga un
componente hereditario importante. Esta suposicidn se basa en varios he
chos:

1.- La elevada incidencia de desfrdenes mentales (OMS, 1974) entre los
antecedentes familiares de los pacientes. Dentro de estos trastornos de
la mente, destaca por su frecuencia el déficit intelectual.

2.- La existencia de probandos cuyas madres han tenido uno o mds abortos.
Se sabe que el 40-60% de los abortos habidos en el primer trimestre de

gestacidn, van asociados a aberraciones cromosémicas (Boué y col.,1973).
Asi mismo, se ha demostrado que determinadas variantes cromosémicas in-
crementan el riesgo de aborto (Papp y col., 1974; Patil y Lubs, 1977;

Nielsen, 1978; Del Mazo, 1978).

3.- La existencia de pacientes sin antecedentes familiares de interés y
cuyo examen clinico no aportd ningin indicio acerca de la etiologia de

su déficit intelectual. Este tipo de retraso mental, en el cual no sede

tecta ninguna causa aparente que 1o motive, va unido frecuentemente a
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anomalfas cromosémicas (Daly,1970; Doyle, 1976; Tharapel y Summitt, 1977).
4.- E1 grado de retraso mental de los pacientes (cuadro 11). De los 89
individuos con CI conocido, el 89,89% presenta retraso mental liminar,
Tigero o moderado, el 10,11% retraso mental severo y no existe ningin
probando con retraso mental profundo. De acuerdo con estos datos se pue
de afirmar que la mayoria de 1os individuos de 1a muestra, presentan un
retraso mental no grave.

Pues bien, se sabe que el nivel intelectual se determina, engran
parte, por factores hereditarios, probablemente por mdltiples genes adi
cionales (Zerbin-Riidin, 1969a). Por otro lado también se conoce que el
retraso mental no grave, constituye la minusvariante extrema de la dis-
tribucién normal de la inteligencia (Penrose, 1954/1963).

Teniendo en cuenta estas dos consideraciones, es 1icito pensar en
la existencia de un sistema poligénico responsable, al menos en parte,de

la aparicidon del déficit intelectual no grave.

411.2 Aberraciones cromosémicas: Incidencia y relacibn con el retraso

Antelectual.

Hasta el momento, son muchos los estudios citogenéticos realiza-
dos en individuos afectos de retraso mental. Ahora bien, en ninguno de
Tos consultados se ha mantenido un criterio de seleccién similar al nues
tro, ya que 1a mayor parte de estos trabajos se llevaron a cabo en pro-
bandos elegidos por su grado de retraso mental (Cassiman y col., 1975),

por su edad (Newton y col., 1972a,b; Jacobs y col., 1978), por presentar
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un déficit intelectual idiopdticoy malformaciones congénitas (Daly,1970;
Doyle, 1976; Tharapel y Summitt, 1977) o por el hecho de estar institu-
cionalizados (Sutherland y Wiener, 1971; Fujita y Fujita, 1974; Suther-
land y col., 1976).

Ante métodos de seleccidn tan dispares, no es posible comparar
nuestros resultados conlos obtenidos porestos autores. No obstante pen-
samos que puede ser de interés, realizar un andlisis conjunto de las fre
cuencias de anomalfas cromosdmicas halladas en nuestra muestra y las ob
servadas en 3 grupos concretos de poblacién (cuadro 20):

1.- Poblacidn de neonatos nacidos consecutivos. Es una recopilacidon de
los resultados obtenidos, en este tipo de muestras, por Bochkov y col.
(1974), Hamerton y col. (1972/1975) y Nielsen y Sillesen (1975).

2.- Poblaci6n subnormal no seleccionada (Speed y col., 1976). Abarca a
la totalidad de los pacientes subnormales de la regidn noreste de Esco-
cia. Hasta el momento, es el dnico trabajo publicado sobre individuos a
fectos de retraso mental no seleccionados.

3.- Poblacién subnormal institucionalizada. S61o hemos podido localizar
5 trabajos, en los que se ha analizado a la totalidad o a la casi tota-
lidad de los individuos internados en un hospital o institucién para re
trasados mentales. De estos 5 trabajos, tres abarcan a toda la poblacidn
asilada (Sutherland y Wiener, 1971; Fujita y Fujita, 1974 y Sutherland
y col., 1976) y los otros dos a los subnormales internados de edad igual
0 superior a los 15 afios (Newton y col., 1972a,b) o de edad igual o in-

ferior a 27 afios (Jacobs y col., 1978).
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Si comparamos 1os resultados obtenidos en las poblaciones 1 y 2,
vemos como la incidencia de aberraciones cromosémicas en los individuos
afectos de retraso mental (10,72%) es muy superior a la observada enneo
natos nacidos consecutivos (0,66%). Este hecho implica que las anomalfas
cromosémicas, son un componente importante en la etiologia del déficit
intelectual. ‘

Los resultados del estudio citogenético de las poblaciones 2 y 3,
son bastante similares. Frente al 10,72% de anomalias cromosémicas ha-
1ladas por Speed y col., los probandos recluidos en hospitaleso centros
para retrasados mentales muestran un 11,79% de aberraciones en el cario
tipo. Si analizamos estas aberraciones vemos que:

- E1 sindrome de Down, bien sea por trisomia primaria o por transloca-
cidn, es la cromosomopatifa de mayor incidencia en ambas poblaciones (al
rededor del 9% de los probandos analizados).

- La proporcién de anomalias en los cromosomas sexuales es algo superior
en 1a poblacidn de Speed y col. (1,12%) que en la de subnormales insti-
tucionalizados (0,79%). Se sabe que cuando estas aberraciones van unidas
a un déficit intelectual, dicho déficit generalmente no es grave (Court
Brown, 1969; Malka, 1971), lo que determina que los probandos afectos,
sobre todo los que viven en medios rurales, no sean recluidos encentros
especializados. Segilin esto, es 16gico que la poblacidn subnormal de Speed
y col., al no estar seleccionada, presente un porcentaje mayor de casos
con anomalias en los cromosomas sexuales.

- Bajo el epigrafe "otras anomalfias cromosémicas", hemos incluido a to-
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das las aberraciones autosdmicas, numéricas y estructurales, excepto los
casos Down. La incidencia de este tipo de alteraciones en la poblacidn

subnormal no seleccionada (0,58%), es inferior a la obtenida en los pa-
cientes institucionalizados (1,74%). Esta diferencia puede -ser debida,
entre otras razones, a dos hechos fundamentales: 1°) Puede ocurrir que
la distribucidn, segln la edad, de los pacientes que integran cada una
de esas poblaciones sea distinta. Sabemos que, al margen del sindrome de
Down, ciertas anomalfas autosémicas (trisomfas y aberraciones estructu-
rales no balanceadas), suelen presentarse asociadas a mGltiples malfor-
maciones fisicas y a un retraso mental grave. Estas caracteristicas, ge
neralmente, determinan la muerte temprana de los individuos que las pre
sentan. Por tanto, si en una poblacidon subnormal la clase: 0-5 afos es-
td integrada por un grupo numeroso de pacientes, es de esperar que, al
analizarla citogenéticamente, encontremos una elevada proporcidn de esos
tipos de anomalfas autosdmicas. 2°) Por otro lado, también pueden exis-
tir diferencias en la distribucidn de los coeficientes intelectuales de
una y otra poblacidn. Jacobs (1974) sugirié la posibilidad de que el re
traso mental severo estuviera relacionado, en algunos casos, con la pre
sencia de determinadas anomalfas autosdmicas estructurales, aparentemen
te balanceadas y surgidas "de novo" en los individuos afectos de ese dé
ficit intelectual. Segin esto, si'dentro de una poblacién subnormal Tos
probandos con CI< 35 constituyen un grupo numéricamente importante, ca-
be esperar que la incidencia de ese tipo de aberraciones cromosémicas

sea superior a la esperada.
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En cuanto a2 nuestra muestra de poblacidén deficiente mental, el
porcentaje de anomalfas cromosdmicas halladas (20,41%), supera en mucho
a los valores obtenidos en las poblaciones de neonatos nacidos consecu-
tivos (0,66%), subnormales no seleccionados (10,72%) y subnormales ins-
titucionalizados (11,79%). Estas diferencias pueden deberse a razones di
versas.

En primer lugar, si tenemos en cuenta que las aberraciones cromo
somicas contribuyen significativamente a la aparicidn del retraso mental
(Speed y col., 1976), es 18gico que la incidencia de estas anomalfias en
nuestra muestra, sea superior a la observada en la poblacidn de neonatos
nacidos consecutivos.

Por otro lado, no es de extranar que se detecten mayor ndmero de
anomalias cromosémicas en pacientes afectos de retraso mental de supues
ta base hereditaria, que en subnormales no seleccionados o elegidos por
criterios no especificamente genéticos.

Finalmente, otra caracteristica que parece apoyar la validez de
nuestros resultados, a pesar de 1o reducido de la muestra, consiste en
el hecho de que la distribucidn de las aberraciones cromosémicas halla-
das no es andrquica, sino similar a la observada por Speed y col. en su
poblacién deficiente mental no seleccionada. Estos autores demostraron
que la anomalia cromosémica responsable de mds casos de déficit intelec
tual, es la trisomia 21 (primaria o por translocacién), seguida por las
aberraciones en los cromosomas sexuales y por Gltimo, por "otras anoma-

17as cromosémicas”.
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Entonces, si tenemos en cuenta que nuestro método de seleccidn lo
que ha favorecido, en definitiva, es la eleccidn de aquellos individuos
con retraso mental de posible origen genético o cromosémico, es 16gico
que en ellos se observen
- las mismas aberraciones en el cariotipo encontradas por Speed y col.,
- distribuidas de forma parecida y
- en ndmero mayor.

Todas estas premisas se cumplen en nuestra muestra, si exceptua-
mos el apartado correspondiente a "otras anomalias cromosémicas". Speed
y col. encontraron aberraciones autosdmicas, estructurales y numéricas,
no Down, en un 0,58% de los pacientes analizados. Sin embargo nosotros
no hemos observado ningin caso con estas caracteristicas.

Dado que dichas anomalias cromosémicas son las de menor inciden-
cia en pacientes con retraso mental, es posible que, en este caso, el pe
quefio tamafio de nuestra muestra haya determinado la ausencia de las mis
mas. Por otro lado, desconocemos las distribuciones que, atendiendo ala
edad y al CI de los pacientes, presenta la poblacién de Speed y col. EI
hecho de que estas distribuciones fueran distintas a las de nuestra mues
tra, podria también explicar, segiin apuntdabamos antes, esadiferencia en
cuanto al porcentaje de "otras anomalfias cromosdmicas".

Una vez comentada la incidencia de las distintas aberraciones cro
mosémicas en nuestra muestra deficiente mental, pasaremos a discutir las

caracteristicas fundamentales de los individuos que las presentan.
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A) Sindrome de Down.

E1 sindrome de Down o, como fué denominado originalmente, idio-
cia mongoloide o mongolismo, fué descrito en 1866 por Langdon Down. Es-
te autor atribuyd al sindrome la presencia de deficiencia mental y de
rasgos faciales de tipo mongoloide. Posteriormente, Lejeune (1959) des-
cubrié Ta anomalia cromosdmica responsable de estas alteraciones.

En el cuadro 9, aparecen las fgrmulas cromosdmicas, caracteristi
cas médico-bioldgicas y antecedentes familiares de interés, de todos los
pacientes Down de nuestra muestra deficiente mental. De los 17 indivi-
duos afectos, 15 son trisémicos primarios: 47,XY 6 XX,+21y 2 trisémicos
secundarios o por translocacién: 46,XY,-D,+t(DgGq) y 46,XX,-G,+t(GqGq).
Todos ellos presentan retraso mental en grados diversos (1igero, modera
do o severo) y en la mayoria de 1os casos, los estigmas mongoloides son
patentes.

Basdndonos en la clasificacién de Jackson y col. (1976) sobre los
rasgos que mds comunmente se encuentran asociados al sindrome de Down,
hemos considerado que un paciente presentaba estigmas mongoloides si reu

nia la totalidad o 1a mayor parte de las caracteristicas siguientes:

Braquicefalia con occipucio relativamente plano.

Oblicuidad hacia arriba de las hendiduras palpebrales.

Epicantos.

Heterocromfa iridiana.

Nistagmo.

Raiz nasal ancha. Nariz pequefia.
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- Tendencia a mantener la boca abierta y a la protrusidn de 1a lengua.

- Macroglosia. Lengua escrotal.

- Retraso en la denticion. Dientes mal implantados.

- Orejas pequefas. Repliegue del hélix superior angulado.

- Cuello corto.

- Manos cortas y anchas.

- Clinodactilia V dedo.

- Rasgos digitopalmares caracteristicos. Estos rasgos se comentardn en
é] apartado 421.2 seccidn A.

- Cardiopatia.

- Hipotonia muscular.

Tras el examen ciinico de los 17 probandos, el diagndsticodesin
drome de Down resultd incierto en 3 casos (74/196, 75/303 y 74/029). Es
tos individuos s6lo mostraban algunas de las caracteristicas fisicas que
acabamos de ennumerar. Por esta razén y aunque ninguno de esos pacientes
poseia antecedentes familiares de interés, 1levamos a cabo el andlisis
citogenético de 1os mismos.

Los probandos 74/266, 74/183, 74/313 y 73/003 también carecian de
este tipo de antecedentes. Sus fenotipos eran claramente mongoloides. No
obstante, se realizé el estudio cromosémico debido a que todos ellos ha
bian nacido de madres en edad igual o inferior a los 32 afios y de padres
menores de 40 afios. Segin comentaremos mds adelante, la incidencia de hi
jos Down por translocacidn es mayor en el grupo de padres y madres jove

nes que en el de afiosos.
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Como vemos, 1os individuos Down por translocacién son prdcticamen
te indistinguibles, en cuanto a sus rasgos fisicos y psiquicos, de 1los
probandos afectos de trisomia primaria para el cromosoma 21. Este aspec
to ya fué observado por Ford (1973), quien apuntd la posibilidad de que
el fenémeno viniera determinado, por la escasa o nula actividad genéti-
ca de la zona paracentromérica y de los brazos cortos de los cromosomas
acrocéntricos. Estudios mds recientes 1levados a cabo en diversos tipos
de trisomias parciales del cromosoma 21, han demostrado que la regidn
distal de los brazos largos de dicho cromosoma, es 1a responsable de la
mayor parte de los sintomas c17nicos del sindrome de Down (Niebuhr,1974;
Lafourcade y Rethore, 1976; Chen y col., 1976). También se ha probado
que la zona proximal de los brazos largos del cromosoma 21, no es gené-
ticamente inerte sino responsable de determinados caracteres cuantitatj
vos ej: el gen determinante del nivel enzimdtico de la superdxido dismu
tasa-1, estd alojado en la sub-banda 21q22.1 (Lafourcade y Rethore,1976).

Ahora bien, aunque el sindrome de Down, bien sea por trisomia pri
maria o por translocacidn, tiene consecuencias fenotipicas muy similares
para el individuo, también es cierto que existen claras diferencias en
cuanto a la génesis de estos dos tipos de alteraciones cromosémicas.

‘ La trisomfa 21 1ibre puede estar determinada, en casos esporadi-
cos, por la existencia de una 1inea celular 47,+G en alguno de los pro-
genitores (Papp y col., 1977), si bien l1a mayorfa de las veces esta cro
mosomopatia, al igual que ocurre con los demds estados aneuploides,es el

resultado de un fenémeno de no disyuncién (Evans, 1977). Este fendmeno
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se ha podido producir en las primeras divisiones del cigoto, con pérdi-'
da posterior de 1a 1inea celular: 45,-G, o bien durante 1a gametogénesis

paterna o materna. Parece ser que esta segunda hipftesis puede ajustar-

se mds a la realidad que la primera (Ford, 1973).

Por otro lTado, es bien conocida 1a influencia de la edad materna
en el nacimiento de nifios afectos de sindrome de Down. Penrose y Smith
(1966) y mids recientemente Giraudy Mattei (1975), observaron que el ries
go de tener un hijo mong6lico se incrementaba con la edad de la madre,
de forma que hasta los 32 § 33 afios este incremento era constante pero
ligero y a partir de esa edad, el riesgo aumentaba de manera exponencial
1legando a ser madximo para las madres de 45 afios o mds. Comprobaron que
esta norma era especialmente vdlida para los casos de trisomia 21 libre
y en mosaico, ya que el sindrome de Down por translocacidn tenfa una pro
bada incidencia entre los hijos de madres jovenes. A este respecto Gi-
raud y Mattei (1975), apuntaron la posibilidad de que una parte de las
trisomfas primarias procedentes de madres jovenes, podrian ser debidas
a un acelerado envejecimiento bioldgico acaecido en esas mujeres.

Estos hechos parecen indicar que el riesgo de accidentes meifti-
cos (no disyunciones) en la gametogénesis femenina, es superior en las
mujeres afiosas que en las j6venes. Sabemos que la ovogénesis comienza du
rante el desarrollo embrionario femenino, de forma que en el feto de 7
meses las ovogonias han desaparecido pasando a ovocitos primarios. Estos
ovocitos pueden permanecer en el ovario, en estado de dictiotena, de 10

a 50 afios. Durante este periodo de tiempo estdn expuestosa diversos ries
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gos, desde un simple proceso de envejecimiento hasta influencias ambien
‘tales nocivas (irradiaciones, drogas, infecciones, etc.). Todos estos
factores, fisicos o quimicos, pueden determinar la degeﬁeracién del hu-
so y por tanto, favorecer la existencia de errores meidticos. También
puede ocurrir que en los ovocitos afiosos, exista un nimero menor de quias
mas por célula e incluso que alglin cromosoma permanezca como univalente
durante la primera profase meidtica. Estos fenémenos, observados en ra-
tén por Edwards y Fowler (1970), podrian conducir a la formacién de 6vu
Tos con un complemento cromosémico anormal. Ultimamente se ha demostra-
do que el simple envejecimiento de los ovocitos, tiene mds influencia en
los procesos de no disyuncién que determinados factores exdégenos, tales
como: polucifn, anticonceptivos y fdarmacos en general(Matsunaga y Fujita,
1977).

Segin estos razonamientos cabe esperar que en nuestra poblacién
deficiente mental, la distribucion de las edades maternas al nacimiento
de los pacientes Down por trisomia primaria, muestre una tendencia ha-
cia valores superiores a los observados en la poblacidn general.

En 1a grdfica 1, podemos observar que esa tendencia ya es aprecia
ble en 1a poblacidon deficiente mental considerada globalmente. Mientras
que en dicha poblacidn la mayor incidencia de nacimientos tiene Tugar en
madres de 30 a 34 aﬁos,'en la poblacidn general ese maximo corresponde
a las madres de 25 a 29 afios.

Este aumento de la edad materna al nacimiento de los probandos,

se hace mucho mds patente en la muestra Down (grdfica 3). E1 grupo de pa
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cientes Down nacidos de madres de 30 afios ¢ mds, engloba a 1a casi tota
lidad (80%) de 1os individuos afectos. Sin embargo sdlo un tercio (34,11%),
aproximadamente, de 1os nacidos vivos en Madrid durante el afo 1975 (Ayug
tamiento de Madrid, 1977) son hijos de madres de esa edad.

Teniendo en cuenta estos hechos,parece probable que el factor e-
dad materna, haya tenido cierta influencia en la aparicién de los casos
Down por trisomia primaria que componen nuestra muestra.

Ahora bien, tal y como deciamos antes, el fendémeno de no disyun-
cién que va a dar Tugar a un cigoto trisémico para el cromosoma 21, tam
bién puede sobrevenir durante la gametogénesis masculina. Dadas las di-
ferencias existentes entre este proceso y la ovdgénesis,casi nunca se ha
considerado que la edad del padre fuera un factor a tener en cuenta en
la aparicién de 1a trisomfa 21 1ibre. Sin embargo, Matsunaga y col.(1978)
demostraron due, para madres de 30 afios o mds, el riesgo de tener un hi
jo mong6lico por trisomia primaria aumentaba, 1igeramente, si el padre
tenia de 40 a 49 afios y de forma muy considerable, si 1a edad del padre
era igual o superior a los 55 afios. Estos resultados vienena corroborar
1a hipdtesis de Stene y col. (1977), sobre el efecto de la edad paterna
en la manifestacidn del sindrome de Down por trisomia 21 1ibre.

En la grdfica 2, aparece la distribucién de 1a edad paternaal na
cimiento de 1a totalidad de los pacientes que integran nuestra muestra,
asi como la correspondiente a la poblacidn general. En esta Gl1tima se ob
serva que la mayor incidencia de nacimientos tiene lugar en padresde 25

a 29 afos, mientras que la primera presenta dos maximos: uno a los 30-34
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afios y otro a los 40-44 anos. Se puede, por tanto, afirmar que 1a mayor
parte de nuestros probandos nacieron de padres en edad superior a la ob
servada en la poblacidn general.

La grdfica 4 refleja la distribucién de 1a edad paterna, para ma
dres de 30 afios o mds, en 1a muestra Down y en la poblacidn general.lLos
grupos de edad para los que la incidencia de nacimientos Down es mdxima
se situan entre los 30 y 34 afios y entre los 40 y 44 afios. En el prime-
ro de estos dos intervalos, el porcentaje de nacimientos enla poblacidn
general también alcanza su cota mdxima. Sin embargo entre los 40 y 44 a
fios la frecuencia de nacimientos en la muestra Down (53,85%) es muy su-
perior a la observada en la poblacién general (18,30%). Estas diferen-
cias también son apreciables para padres de 45 a 49 afios y muy patentes
en los que superan esta edad.

Segin lo dicho hasta el momento, tanto la edad materna como 1a pa
térna pueden haber influido en la aparicidn de los pacientes Down denues
tra muestra. E1 estudio de series mucho mds amplias, asi como el andli-
sis de los posibles polimorfismos existentes en los cromosomas G ae pa-
dres y pacientes (Mikkelsen y col., 1976) pondrdn de manifiesto si, en
los grupos de progenitores afiosos, el fendmeno de no disyuncion es mas
frecuente en el padre o en Ta madre. Recientemente y en un caso remiti-
do a nuestro laboratorio, hemos tenido ocasidon de comprobar el origen
paterno de esta anomalia cromosémica, mediante el estudio del polimorfis
mo del grupo G(21-22) por la técnica de bandas QFQ.

Al contrario de 1o que sucede con la trisomia 21 1ibre,parece ser
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que la edad materna no ejerce una influencia significativa en la manifes
tacion del mongolismo por translocacidn. Asi por ejemplo, Mikkelsen y
Stene (1972) observaron una elevada frecuencia de esta anomalfa cromosé
mica entre madres jovenes. A resultados similares 1legaron Giraud y Mat
tei (1975), en un estudio realizado en 4760 casos Down procedentes de 22
centros europeos de genética.

En nuestra muestra deficiente mental hemos diagnosticado dos pa-
cientes Down por translocacién, unoD/G y otro G/G. En ambos, la anomalfia
cromosdmica se ha presentado "de novo" y las edades materna y paterna al
nacimiento de los mismos fueron: 30 y 32 afios para la t(D/G)y 32vy 35
afos para la t(G/G).

Estas anomalias cromosdmicas estructurales pueden haber surgido
por mecanismos diversos:

1.- Es posible que sean consecuencia de un error meidtico ocurrido du-
rante la gametogénesis femenina o masculina e inducido por un accidente
esporadico.

2.- También.puede suceder que este mismo fendmeno se vea propiciado por
determinados factores ej: una excesiva fragilidad de la zona satelitar
y de los brazos cortos de los cromosomas acrocéntricos, satelites de ta
mafio superior al normal que determinen una intima asociacién entre di-
chos cromosomas etc.

3.- Por Gltimo, es posible que el padre o la madre posean una linea de
células germinales con la translocacidn.

De estas tres posibilidades pensamos que, en nuestros casos, po-
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demos descartar las dos Gltimas ya que

- por un lado, al realizar el andlisis citogenético de los padres de los
pacientes, no observamos ningdn tipo de polimorfismo cromosémico ni tam
poco roturas y

- por otro, los probandos Down por translocacién tienen hermanos clini-
camente normales (2 cada uno)y sus madres no han tenido abortos. Estos
sucesos serfan dificiles de explicar,si en el padre o en la madre de es
tos pacientes existiera una 1inea germinal con la translocacién o0 una

tendencia a que esta anomalia cromosdmica estructural se produjera.

Asi mismo, los trabajos de Gardner y col. (1973) y Gardner y Vea
le (1974), apoyan la teorfa de que el sindrome de Down por translocacién
"de novo", bien sea D/G 6 G/G, es consecuencia de un accidente meiético
casual, ya que el riesgo de recurrencia observado para estas anomalfas

cromosdmicas es inferior al 1%.

B) STndrome triplo X.

Jacobs y col. (1959) describieron por vez primera un caso de sin
drome triplo X, en una mujer amenorreica y sin ninguna otra caracteris-
tica clinica destacable. Desde entonces y a pesar de que son muchos los
casos 47,XXX publicados, 1os hallazgos clinicos han sido tan variables
que resulta muy dificil asociar el sindrome a unas caracteristicas feng
tipicas concretas.

Nuestras dos pacientes triplo X fueron seleccionadas para su pos

terior estudio citogenético, por presentar un retraso mental de base des



130.

conocida y ademds, una deellas (73/189), por poseer miltiples anteceden
tes familiares de interés (cuadro 10). En ambos casos y a excepcidn de
la subnormalidad mental, no hemos encontrado ninguna otra anomalia feno
tipica digna de mencidon. Los caracteres sexuales secundarios, en la ni-
fia 74/198, son prepuberales y la paciente 73/189 muestra un desarrollo
mamario normal y escaso vello axilar y pubiano. En ninguna de lasdos se
ha producido la menarquia.

E1 hecho de que estas pacientes presenten retraso mental, no quie
re decir que ese déficit intelectual sea un rasgo tipico del sindrome.
Malvaux y col. (1967) analizaron a una mujer 47,XXX, de 22 afios, con fe
notipo y desarrollo intelectual normales y que presentaba una clara psi
copatfa. Kohn y col. (1968) describieron el caso de una nifia triplo X de
2 afios y medio y con un desarrollo mental acorde a su edad. Lejeune y
col; (1969) analizaron el caso de una paciente 47,XXX, de 5 afos, feno-
tipicamente normal y con CI=108. As{ mismo, Telfer y col. (1970) descri
bieron el caso de una mujer triplo X fisicamente normal, con un CI=89 y
personalidad esquizoide.

No obstante, la incidencia de esta aberracién cromosémica en neg
natos nacidos consecutivos, es del 0,09% (combinando los datos de Bochkov
y col., 1974; Hamerton y col. 1972/1975 y Nielsen y Sillesen,1975), mien
tras que la frecuencia en Qna poblacién subnormal no seleccionada(Speed
y col., 1976), es casi cinco veces mayor: 0,41% y en nuestra muestra al
canza el 4%.

A la vista de estos resultados, cabe la posibilidad de que el sin
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drome triplo X determine un retraso intelectual, pero que en ciertas oca
siones y quizd debido a la accidn del resto del genoma y/o al medio am-
- biental que rodea al paciente, ese déficit intelectual no se manifieste.

También puede suceder que los casos descritos hasta el momento de
mujeres triplo X carentes de déficit intelectual, sean realmente mosai-
cos 46,XX/47,XXX en los que la linea ceTular normal no haya sido detec-
tada. Esta hipitesis explicarfia la existencia de CI normales en esos ca
sos y corroboraria los resultados de Speed y col. y los nuestros, sobre
la incidencia de individuos triplo X en poblaciones de subnormales cono
sin seleccibn previa.

Finalmente, cabe sefialar que el origen de esta anomalfa cromoséd-
mica, al igual que sucedia con la trisomia 21 1ibre, puede radicar.enun
fenémeno de no disyuncidn ocurrido durante la gametogénesis paternaoma
terna. En nuestro caso, los padres de la paciente 74/198 tenfan, al na-
cimiento de la misma, 36 y 35 afios (edades paterna y materna, respecti-
vamente). En cuanto a la probando 73/189 naci6 cuando su padre tenfa 29
afios y su madre 32 afios. Teniendo en cuenta estos datos, es posible que
el proceso de no disyuncién haya tenido lugar, en ambos casos, durante

la gametogénesis materna.

C) STndrome de Klinefelter.

En 1942 Klinefelter y col. describieron un sindrome caracterizado
por la presencia de ginecomastia y de una forma especifica de hipogona-

dismo que comprende testiculos pequefios con tidbulos seminiferos hialini
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zados y ausencia de espermatogénesis sin alteracidn de las células de
Leydig. Posteriormente, Jacobs y Strong (1959) asociaron estas caracte-
risticas fisicas al cariotipo 47,XXY.

No todos los pacientes de férmula cromosdmica 47,XXY presentan
las mismas anomalfas fenotipicas. Gera]d‘(1976) en un estudio realizado
sobre las manifestaciones‘c1fnicas de las distintas aneuploidias de los
cromosomas sexuales, atribuyé al sindrome de Klinefelter (XXY) dos ras-
gos fundamentales: hipogdnadismo y esterilidad. Asi mismo, afirmé que
existian otras caracteristicas fisico-psiquicas que también podian pre-
sentarse asociadas al sindrome, tales como: ginecomastia, escaso desa-
rrollo del vello corporal y retraso mental.

En 1a bibliografia revisada al respecto,el cariotipo 47,XXY apa-
rece vinculado frecuentemente a un desarrollo mental defectuoso. Por o-
tro lado, el p&rcentaje de individuos Klinefelter (XXY) entre los neona
tos nacidos consecutivos es del 0,09% (combinando los datos de Bochkov
y col., 1974; Hamerton y col., 1972/1975 y Nielsen y Sillesen, 1975),
mientras que en una poblacidn subnormal nb seleccionada (Speed y col.,
1976) esa frecuencia es del 0,70%, es decir, casi 8 veces mayor y en
nuestra muestra equivale al 2,08%. Parece pues 1dgico pensar que el ca-
riotipo 47,XXY, ademds de producir hipogonadismo y esterilidad, condi-
ciona el desarrollo inte]eétua1 del individuo.

Hamerton (1971) y Ford (1973), al margen de las caracterfisticas
ya mencionadas, apuntaron la existencia de una estatura superiorala me

dia en algunos individuos 47,XXY. Esta tendencia a la alturaelevada com
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binada con la obesidad y un desarrollo disminuido de los caracteres se-
xuales secundarios, determinan el aspecto eunucoide tipico de ciertos pa
cientes Klinefelter.

Nuestro probando 47,XXY, seleccionado en atencidn a los mdltiples
antecedentes de enfermedad mental que existfan en su familia, asi como
por la naturaleza idiopdtica de su déficit intelectual, presenta dos de
los rasgos fenotfpicos que se pueden considerar como caracteristicos del
sindrome (cuadro 10): hipogonadismo y retraso mental. La tercera, es de
cir, la esteri]idaa, por razones obvias, no ha podido ser comprobada. A
demds de estos rasgos el probando presenta otros estigmas fisicos
a) relacionados con el sindrome: discreto vello pubiano y ginecomastia
incipiente con areolas bien pigmentadas y
b) no asociados al sindrome: microcefalia, dientes mal implantados, pa-
ladar ojival, oblicuidad mongoloide de 1os ojos y pabellones auriculares
displdsicos.

En cuanto al biotipo, diremos qué el paciente no es eunucoide si
no leptosdmico y su estatura y peso son inferiores al promedio normal
(1,58 m y 40,900 Kgs frente a 1,62 m y 48,810 Kgs que son 1a alturay pe
so medios en los nifios de su edad).

As1 mismo, es de destacar que al nacimiento del probando, l1a edad
paterna y materna era de 40 y 39 afos, respectivamente. Cabe pues la po
sibilidad de que el fendmeno de no disyuncién previo a 1a formacidn del
cigoto 47,XXY, tuviera lugar durante la gametogénesis materna.

Antes de concluir con el andlisis de las aneuploidfas de los cro
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mosomas sexuales, queremos seflalar que, aunque nuestra pobiacién defi-
ciente mental es pequefha, parece apreciarse una tendencia por parte de

los individuos con este tipo de anomalfas cromosémicas, haciaCI superio
res a los observados en los probandos con aberraciones autosdmicas es-

tructurales o numéricas. Asi por ejemplo, de los 17 probandos con sin -

drome de Down, 12 muestran retraso mental moderado o severo (cuadro 9).
Sin embargo, s6lo una paciente 47,XXX presenta retraso mental moderado,
mientras que los otros dos individuos poseedores de anueploidias en los
cromosomas sexuales, muestran un déficit intelectual ligero (cuadro 10).
Esta tendencia, observada con anterioridad por Court Brown (1969)y Malka
(1971), ratifica el hecho-de que las autosomopatfas son mds lesivas que

las alteraciones en 1os cromosomas sexuales.

411.3 Varniantes cromosbmicas: Incidencia y posible nelacifn con el re-
thaso mental.

Los heteromorfismos cromosémicos son considerados como variantes
polimérficas del cariotipo humano normal. No obstante, en estos Gltimos
anos se estd discutiendo la posibilidad de que esas variantes cromosémi
cas, en determinados casos, se presenten asociadas a anomalfias fisicas o
psfquicas (Funderburk y col., 1976).

En 1a poblacidon que nos ocupa, hemos detectado aquellos polimor-
fismos cromosémicos que son de aparicidon mds frecuente en las series de
neonatos, pero con una incidencia muy superior. Estos heteromorfismos

son: Gps+, Dps+, Yg+ e Yg- (cuadro 21). Las diferencias mds acusadas co
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rresponden a la variante Yg+ con un 12,5% de subnormales afectos, mien-
tras que en las poblaciones de neonatos los porcentajes oscilan entre el
0,69% (Bochkov y col., 1974), 0,93% (Hamerton y col., 1972/1975) y 1,01%
(Nielsen y Sillesen, 1975).

Es bien conocida la existencia de una variaci6n en la Tongitud del
cromosoma Y, tanto interracial (Cohen y col., 1966) como intrarracial
(Valls, 1968a,b). Asi mismo, parece ser que en Europa existe un gradien
te norté-sur para esa longitud, de forma que los varones de origen medi
terraneo tienen un cromosoma Y mds largo que los de origen ndrdico (Lubs
y Patil, 1975).

Atendiendo a-estas caracteristicas, las series de neonatos que es
tamos considerando y que son de procedencia rusa (Bochkov y col.), cana
diense (Hamerton y col.) y danesa (Nielsen y Sillesen), no serfan compa
rables con la nuestra respecto a las variantes polimérficas del cromoso
ma Y. ‘

Bénézech y col. (1978) en una muestra de 128 delincuentes varones,
sin aberraciones cromosémicas numéricas y procedentes del suroeste fran
cés, encontraron un 3,13% de probandos Yq+. Pérez-Castillo §1978)en una
poblacidn espafiola de neonatos con malformaciones congénitas, observéd
que la incidencia de individuos Yq+ era del 6,12%. Por ultimo, Martin-
Sempere (1978) en un trabajo que estd 1levando a cabo en la actualidad,
sobre la incidencia de heteromorfismos cromosémicos en una muestra de po
blacidn espafiola con descendencia clinicamente normal, no ha detectado

ningln caso Yq+ en los 35 varones que, hasta el momento, ha analizado.
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En todos estos trabajos, el criterio que se ha utilizado para la deter-
minacién del polimorfismo Yg+, ha sido similar al nuestro (indice Y/F=1).

Como vemos, la incidencia de la variante Yq+ en la zona sur euro
pea parece, efectivamente, mayor que la correspondiente a los paises nér
dicos. Sin embargo, la frecuencia de este heteromorfismo en nuestra mues
tra deficiente mental, sigue siendo superior a todas ellas.

Es posible que este fenémeno no tenga ningin significado bioldgi
co y que simplemente sea debido al azar o al pequefio tamafio de nuestra
muestra. También puede suceder que nuestros resultados indiquen la exis
tencia, en determinados casos, de una asociacién entre el heteromorfis-
mo Yq+ y el retraso mental. Esta G1tima hipdtesis vendria a apoyar los
ha]]azgos de Bénézech y col. (1978) que, en el trabajo al que antes alu
dfamos, observaron que 1a proporcidén de individuos con un CI<70 e indi
ce Y/F=0,90, era significativamente superior al porcentaje de probandos
con ese mismo déficit intelectual e Tndicg Y/F<0,90. Aunque dichos au-
tores no eliminaron la posibilidad de que estos resultados se debieran
al azar, pensamos que su muestra es lo suficientemente amplia (128 indi
viduos) para que las conclusiones posean un grado aceptable de fiabili-
dad.

Sin embargo y aidn suponiendo que en nuestros casos existiera una
cierta relacidn entre las variantes cromosdmicas halladas y los trastor
nos neuroldgicos que padecen estos nifios, cabe preguntarse por qué esta
relacién no aparece en los individuos de la poblacién general poseedores

de esos mismos polimorfismos cromosémicos.
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Sabemos que la longitud del cromosoma Y es heredable (Genest y
Lejeune, 1972; Mckenzie y col., 1972). De acuerdo con esto, los herma-
nos varones, padres, abuelos paternos etc. de nuestros pacientes Yg+ e
Yg-, poseerdn idéntico polimorfismo cromosémico. No obstante, si anali-
zamos los antecedentes familiares de dichos pacientes (cuadro 8) vemos
que solamente tres casos, 75/018, 75/311 y 76/075, tienen algin parien-
te paterno afecto de desérdenes neuroldgicos:

E1 paciente 75/018, posee un tio paterno y un hermano psicéticos. Su pa
dré y otro hermano vardn son mentalmente sanos. ‘
E1 probando 75/311, tiene dos hermanos varones con retraso mental pero
su padre no presenta ningln trastorno psiquico.

E1 caso 76/075, es hijo Gnico y su padre es oligofrénico. Este es el i-
nico antecedente de retraso o enfermedad mental en la rama paterna.

También los heteromorfismos autosémicos se transmiten de genera-
cidn a generacidén (Ferguson-Smith, 1974)de forma que son muy pocos 10s
casos descritos en los que estas variantes han aparecido "de novo" en un
determinado individuo (Ferguson-Smith, 1974; Mckenzie y Lubs, 1975; Na-
kagome y col., 1977; Martin-Lucas y col., 1978). Segiin esto y suponien-
do que los polimorfismos Gs+ y Dp+ se pudieran asociar, en todos los ca
sos,al retraso intetectual o a otros desdrdenes neuroldgicos, nuestros
pacientes 75/310 (46,XY,Gs+) y 75/051 (46,XY,Dp+) poseerfan mayor niime-
ro de antecedentes familijares de ese tipo que los detallados en el cua-
dro 8.

Por tanto, es evidente que las variantes cromosdmicas observadas
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en nuestros probandos, no son las causantes directas de su retraso inte
lectual. De jgual forma, tampoco se las puede considerar responsablesde
las displasias y disfunciones que, al margen del déficit intelectual,pre
sentan dichos probandos.

Ahora bien, basdndonos en nﬁestros resultados y en los obtenidos
por Funderburk y col. (1976) y Bénézech y col. (1978) antes mencionados,
parece ser que determinadas variantes cromosémicas pueden influir en el
desarrollo mental del individuo, favoreciendo la posterior aparicidn de
trastornos neuroldgicos. E1 hecho de que dichos trastornos 1leguen o no
a manifestarse puede depender, entre otros factores, de las caracteris-
ticas del entorno que rodeen la infancia y adolescencia de ese indivi -
duo.

De cualquier forma, serd necesario realizar amplios estudios de
poblacidn, tanto a nivel citogenético como a nivel bioquimico, para com
probar la repercusidon de los heteromorfismos cromosomicos y las razones
que determinan que, s6lo en ciertos casos, se presenten asociados a pro
cesos patoldgicos.

Antes de terminar con la discusidn de este apartado, es de desta
car que los 9 probandos que lo integran fueron seleccionados por presen
tar antecedentes familiares de interés y/o retraso mental de etiologfia

desconocida.
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41.2 POBLACION PENAL

412.1 Etlologia de La conducta antisocial.

Todos los individuos de nuestra poblacidn penal, al ser responsa
bles de la comisidn de diversos tipos de delitos comunes: contra las per
sonas, contra la honestidad, contra la propiedad, etc. (cuadro 2), pode
mos considerarlos como personas de conducta antisocial.
Dadas las caracteristicas especiales de esta muestra, no nos ha
sido posible conseguir un nidmero demasiado amplio de datos acerca de los
probandos, varones y mujeres, que la integran. Tal y como comentabamos
con anterioridad, sélo disponemos de los historiales médico-bioldgicos
y de personalidad criminal, de aquellos individuos en los que descubri-
mos algin tipo de aberracidon o polimorfismo cromosémicos.No obstante,
sabemos
- que nuestra poblacidn penal, especialmente la masculina, ha sidoselec
cionada escogiendo a aquellos individuos que por sus caracteristicas
psiquicas y/o por la vertiente ps{copatolﬁgica de sus delitos, hacfian
aconsejable la realizacidon de su estudio citogenético y

- que tras dicho estudio se comprobd que parte de estos individuos eran
poseedores de un cariotipo normal (con o sin polimorfismo cromosémico),
mientras que otros presentaban distintos tipos de anomalfas gonosémi-
cas.

Teniendo en cuenta ambos apartados, parece probable que la distri

bucién de 1a poblacidn penal total, segin los rasgos psiquicos de los in
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dividuosrquela integran, sea similar a 1a observada en los delincuentes
con aberraciones o polimorfismo cromosémicos (cuadro 19).

La Organizacidén Mundial de la Salud (OMS, 1974), clasifica a los

desdrdenes mentales en tres categorfias:

a - Psicosis

b - Neurosis, desdrdenes de personalidad (psicopatfas) y otros trastor-
nos mentales no psicéticos.

¢ - Retraso mental.

Los trastornos psfquicos que engloban Tos apartados a y ¢,pueden
tener una base orgdnica demostrable o bien carecer de ella. Asi por ejem
plo, existen casos de psicosis asociados a lesiones cerebrales de natu-
raleza destructiva, focal o difusa (psicosis orgdnica), mientras que o-
tros estados psicGticos no tienen una base orgdnica conocida (esquizofre
nia, psicosis afectiva, estados paranoicos, etc.). De igual formael re-
traso mental puede ser consecuencia de una alteracidn orgdnica cerebral
o bien, no presentarse unido a ningin tipo de anomalia fisica.

Tanto 1a neurosis como los desdrdenes de personalidad, se consi-
deran carentes de un origen orgdnico que justifique su aparicién. Cuan-
do alguno de estos dos trastornos psiquicos se presenta asociado a una
alteracidn orgdnica cerebral, es incluido en el apartado "otros trastor
nos mentales no psicdoticos".

Pues bien, basdndonos en esta clasificacidn y seginrefleja el cua
dro 19, cabe esperar que la mayor parte de los reclusos que componen

nuestra poblacidn, considerada globalmente, muestren algin trastorno psi
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quicc con o sin base orgdnica demostrable (psicosis, neurosis, psicopa-
tfa o incluso deficiencia mental).

En nuestra opinidn, ninguno de estos desdrdenes mentales tiene ne
cesariamente que conllevar una actitud delictiva por parte del individuo
que 1o padece. No obstante, parece razonable suponer que ante idéntico
estimulo externo adverso, la norma de reaccién de una persona mentalmen
te equilibrada, serd distinta a la adoptada por un individuo psfiquicamen
te enfermo. Es posible que éste G1timo, dependiendo del tipo de trastor
no mental que padezca y de las caracteristicas del estimulo, pueda 1le-
gar a delinquir con mayor facilidad que el primero. Sobre este temay co
rroborando nuestra opinién, el Dr. L6pez Baeza, médico psiquiatra de la
Central de Observacién de la D.G.I.P., nos decia, en una comunicacifn
personal, que aproximadamente el 5% de la poblacién general (no reclusa),
padece alguna enfermedad psiquica no orgdnica y que de este 5%, el 50-60%
acaba delinquiendo.

Una vez comprobado el hecho de que las alteraciones psiquicas pue
den influir en la manifestacidén de Ta conducta antisocial, vamos a pasar
al andlisis de la posible etiologia de estos desdrdenes mentales.

Son muchos los autores que han trabajado en el esclarecimientode
la posible base genética de los trastornos mentales. Asi por ejemplo,los
estudios de Gottesman (1962), Rosenthal (1970) y Gershon y col. (1971),
realizados a nivel familiar y en gemelos monocigdticos y dicigdticos,asi
como los llevados a cabo por Penrose (1954/1963) sobre la distribucidn

del CI en una poblacidon modelo de mds de cien mil personas, sugieren la
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existencia de un componente hereditario importante para muchos de les de
sGrdenes mentales que no tienen una base orgdnica demostrable (psicopa-
tias, neurosis y algunos casos de psicosis y deficiencia mental). Lo que
hasta el momento aparece oscuro, es el tipo de determinismo genético de
cada una de estas alteraciones. |

Al margen de dicho componente genético, no cabe duda de queen la
manifestacidn de estos trastornos psiquicos influirdn, en determinada me
dida, las circunstancias adversas que puedan rodear la vida del indivi-
duo. Ahora bien, tampoco es menos cierto que "el individuo no es sélo un
producto de las vivencias de su primera infancia y de las situaciones
desfavorables de su ambiente, sino que 1leva dentro de si sus propias po
sibilidades de reaccién" (Lenz, 1963).

En cuanto a los desdrdenes mentales que, generalmente, aparecen
asociados a alteraciones orgdnicas cerebrales (psicosis y deficiencia
mental orgdnicas) son mds dificilmente atribuibles a causas genéticas;
Puede ocurrir que esas alteraciones orgdnicas del sistema nervioso cen-
tral, sean los factores causales de los trastornos psiquicos o también
puede suceder, que actuen como agentes desencadenantes de una enfermedad
mental para la que el individuo ya estaba especialmente predispuesto.Se
gin la primera hipdtesis, la psicosis y la deficiencia mental orgdnicas,
carecerian de base hereditaria ya que podrian considerarse como consé-
cuencia directa de un traumatismo, infeccién etc. Ahora bien, teniendo
en cuenta la segunda posibilidad, resulta muy arriesgado excluir la exis

tencia de un componente genético como responsable primario en la manifes
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tacidn de este tipo de enfermedades. Por tanto y sin olvidar la induda-
ble influencia que el factor ambiental tiene en la expresion de cualquier
rasgo fenotipico, tampoco debemos desestimar la posibilidad de que un re
traso mental o una psicosis de aparente causa exdgena, tenga enrealidad
una base hereditaria. Este hecho, sugerido por diversos autores (Zerbin-
Riidin, 1969a,b; Milunsky, 1975), hemos tenido ocasién de comprobarlo,re
cientemente, en dos pacientes remitidos a nuestro laboratorio para su a
nilisis citogenético. Uno de ellos habfa sido diagnosticado de oligofre
nia postmeningitica y el otro de retraso mental por trauma obstétrico.
Pues bien, tras el estudio del cariotipo se descubrié que, en ambos ca-
sos, el déficit intelectual era consecuencia de una anomalia cromosdmi-
ca (sfndrome de Klinefelter y probable trisomia 16, respectivamente).

Por otro lado y considerando al comportamiento como la respuesta
inducida por la accidn de un estimulo sobre el sistema nervioso (Childs
y col., 1976), parece 16gico pensar que los desdrdenes mentalesconysin
base orgdnica que los justifique, presuponen una alteracidn del sistema
nervioso central. Dicha alteracidn es clara en aquellos trastornosde la
mente que se presentan asociados a algin tipo de anomalfa orgdnica cere
bral. Los demds casos (psicosis y deficiencia mental no orgdnicos, asf
como neurosis y psicopatfa) los podemos considerar como resultantes de
una afeccion funcional del sistema nervioso, sin lesidn actualmente de-
mostrable.

Segln lo dicho hasta el momento, cabe la posibilidad de que Ta con

ducta antisocial de los reclusos con trastornos psiquicos y alteracidn
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organica cerebral, o con dichos trastornos y sin ese tipo de alteracidn,
tenga
- como causa proxima, la afeccidon funcional u orgdnica del sistema ner-
vioso central y
- como causa lejana, los genes o grupos de genes responsables
- de 1a aparicidon de determinados desdrdenes mentales (psicosis y de-
ficiencia mental no orgdnicos, neurosis y psicopatfa) o
- de la existencia de una predisposicifén para padecer ciertos trastor
nos psiquicos (psicosis y retraso mental orgdnicos, asf como otros
desérdenes mentales no psicéticos y asociados a una alteracidn orgd
nica cerebral).

Dentro de la poblacién que nos ocupa existe otro grupo de indivi
duos, numéricamente inferior al que acabamos de describir, constituido
por reclusos sin ninguno de los trastornos psiquicos mencionados y con/
sin alteracidn orgdnica cerebral (cuadro 19).

En estos casos resulta muy dificil averiguar la etiologia de la
conducta antisocial. Es posible que en algunos de estos probandos, la a
feccidn cerebral que padecen condicione en cierta medida su comportamien
to, de forma que en determinadas circunstancias y ante un estimulo adver
so, ese comportamiento pueda 1legar a ser punible. También puede ocurrir
que dichos reclusos, al margen de poseer o no alguna alteracidn orgdni-
ca cerebral, presenten
- aptitudes mentales medias-bajas o en el 1imite entre la normalidad y

la deficiencia mental. Estas personas, aunque no son subnormales, po-
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seen un nivel intelectual Timinar que unido, quizds, a un ambiente so
cio-cultural pobre y a unas condiciones econdmicas insuficientes, pue
de favorecer una conducta préxima al delito o claramente delictiva.

- capacidad criminal alta o muy alta. Estos individuos, si bien no po-
seen ninguno de los trastornos psiquicos alos que hemos hecho referen
cia (psicosis, neurosis, psicopatia o déficit intelectual), muestran
la totalidad o la mayor parte de los factores que determinan una capa
cidad crimindgena elevada: egocentrismo, labilidad y/o indiferencia a
fectivas, agresividad e inadaptabilidad social. Un individuo con estas
caracteristicas puede, facilmente, convertirse en delincuente.

Finalmente y dentro del grupo de reclusos que estamos analizando,
pueden existir individuos sin alteracidn orgdnica cerebral, ningdn tras

torno psiquico aparente, aptitudes mentales normales o normales-altas y

capacidad criminal media o nula. Estas personas han podido 1legar a de-

linquir por diferentes causas,

- porque, probablemente debido a una formacion moral y cultural insufi-
cientes, carezcan de un claro discernimiento entre el bien y el mal y
por tanto, su comportamiento ronde continuamente el delito. Estos in-
dividuos suelen ser delincuentes habituales (reincidentes).

- porque en un momento determinado, las circunstancias que rodean a ese

| individuo puedan ser tan sumamente gravosas, que alteren su equilibrio
emocional favoreciendo la comisidn de un delito que, en otras circuns
tancias, nunca habria cometido. Estos individuos no son delincuentes

natos, su conducta en prisidn suele ser buena y raramente son reinci- -
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dentes.

Ademds de las causas que acabamos de ennumerar, pueden existir
otras muchas que hayan influido en la manifestacién de la conducta anti
social de este grupo de reclusos. Asf mismo y en un solo individuo, pue
den coincidir dos o mds de estos factores ej: inteligencia liminar y ca
pacidad criminal el.evada, personalidad amoral y agresividad muy alta etc.,
1o que aumentaria el riesgo de un comportamiento delictivo.

Llegados a este punto, parece claro que en los reclusos que pade
cen un desorden mental (psicosis, neurosis, psicopatia o déficit intelec
tual), puede admitirse un componente genético y otro ambiental que ex-
plicarian la existencia de ese trastorno psiquicoy también de Ta conduc
ta antisocial observada en este grupo de individuos. Sin embargo y se-
gin lo comentado hasta el momento, parece ser que el comportamiento de-
lictivo de los reclusos sin esos desdrdenes mentales y con/sin altera-
cién orgdnica cerebral, puede considerarse carente de una base genética
y fruto de 1a interaccidon de una personalidad no alterada, aunque puede

estar disminuida, con un ambiente desfavorable o gravemente adverso.

412.2 Aberraciones cromosdémicas: Incidencia y posible nelacién con La

conducta antisocial.

En el cuadro 15 aparecen las aberraciones cromosémicas detecta-
das en nuestra poblacién penal. A 1a vista de estos resultados, podemos
apreciar que mientras la incidencia de cariotipos andmalos entre las mu

jeres delincuentes es nula, entre los varones existen dos casos de sin-
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drome de Klinefelter y un caso de sindrome doble Y. De acuerdo con esto
y a pesar de que la frecuencia global de anomalfias cromosémicas es del
1,46%, resulta indispensable aclarar que esa incidencia es del 2,88% en
la poblacién penal masculina, mientras que todas las mujeres delincuen-
tes responden a una formula cromosémica normal. Por esta razén y con el
fin de no desfigurar la frecuencia real de aberraciones cromosdmicas en
la poblacién analizada, hemos decidido comentar los resultados de las

muestras masculina y femenina separadamente.

Poblacidén penal masculina

Nuestra poblacidn penal, tanto masculina como femenina, estd in-

tegrada por enfermos mentales, psicépatas, deficientes mentales e indi
viduos no clasificables enninguno de estos tres grupos. En algunos de los
probandos, la enfermedad mental o la psicopatia se presenta asociada a
un déficit intelectual. Teniendo en cuenta estos rasgos psiquicos, pen-
samos que puede ser de interés comentar la incidencia de cromosomopatfias
en nuestros delincuentes varones, junto a las observadas por otros auto
res en poblaciones masculinas de
a) neonatos nacidos consecutivos (Bochkov y col., 1974; Hamerton y col.
1972/1975; Nielsen y Sillesen, 1975).
b) pacientes internados y/o que reciben asistencia médica en un Hospital
Psiquidtrico Infantil (Christensen y Nielsen, 1974). Esta poblacidn es-
td integrada por enfermos mentales, psicdpatas y deficientes mentales de
alto grado (nivel intelectual préximo a la normalidad).

c) pacientes recluidos en Servicios Psiquidtricos de Seguridad (Bénézech
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y No&l, 1972; Price v col., 1976). Los individuos de estos centros son
enfermos mentales, psicopatas o deficientes mentales que han sido inter
nados por una orden judicial (delincuentes), o por transferencia de otros
hospitales psiquidtricos donde habfan mostrado una marcada conducta an-
tisocial.

En el cuadro 22 aparecen los tipos y frecuencias de anomalfias en
los cromosomas sexuales, detectados en las poblaciones a,byc y en nues
tros delincuentes varones.

Comparando las poblaciones a, b y ¢, observamos que esas anoma-
11as son mds frecuentes en los probandos del Hospital Psiquidtrico Infan
til (0,95%) o en los pacientes de los Servicios Psiquidtricos de Seguri
dad (3,88%), que en la poblacién de neonatos nacidos consecutivos(0,25%).
Luego las aberraciones que afectan a los cromosomas sexuales, en los va
rones, pueden tener cierta influencia en la manifestacidn de una enfer-
medad mental, psicopatia o déficit intelectual.

Ahora bien, también es cierto que la incidencia de ese tipo de a
berraciones en los enfermos de alta seguridad (3,88%), es muy superior
a la observada en los pacientes psiquidtricos no delincuentes (0,95%).De
este hecho parece deducirse que las aberraciones en los cromosomas sexua
les, pueden 1legar a favorecer un comportamiento antisocial por parte de
los varones con trastornos psiquicos.

Entonces, si tenemos en cuenta
- que 1a mayor parte de los individuos que integran nuestra muestra son

enfermos mentales, psicOpatas o deficientes mentales
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~ que todos ellos tienen una probada conducta antisocial
es 16gico que el porcentaje de aberraciones cromosémicas en la poblacidn
motivo de estudio (2,88%), sea muy superioral observado en neonatos(0,25%)
y enfermos psiquidtricos no delincuentes (0,95%) y similar, aunque algo
inferior, al obtenido en los pacientes de mdxima seguridad (3,88%).

Llegados a este punto, podemos concluir que las cromosomopatias
detectadas en nuestra poblacidn penal masculina, no son la causa direcQ
ta del comportamiento delictivo que presentan los individuos afectos. Es
mds probable que esas aberraciones den Tugar a desdrdenes mentales que,
seglin comentdbamos en el apartado anterior, favorezcan la aparicién de
una conducta antisocial. Esta hipdtesis corrobora la opinidn de Miluns-
ky (1977), cuando considera que los trastornos psiquicos que presentan
Tos delincuentes XXY, pueden ser los responsables principales de su com
portamiento antisocial.

Ahora bien, cabe suponer que no todas las anomalias que afectan
a los cromosomas sexuales, tienen 1a misma influencia sobre el desarro-
110 mental del individuo. As7 por ejemplo y concretando la discusién a
los sindromes de Klinefelter y doble Y (cuadro 22), tenemos que:
1° Si comparamos las poblaciones de neonatos y de pacientes psiquidtri-
cos no delincuentes vemos que, en esta Gltima, el incremento de indivi-
duos XXY es muy superior al observado para los pacientes XYY. Luego exis
te una mayor incidencia de desdrdenes mentales entre los individuos K1i
nefelter, que entre los XYY.

2° Sin embargo, si tomamos como referencia a los pacientes XXY & XYY no
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delincuentes y con desdrdenes mentales, vemos que

- tanto en los enfermos psiquidtricos de alta seguridad

- como en nuestros reclusos,

las frecuencias de esas aberraciones cromosdmicas se incrementan desi-

gualmente, de forma que el aumento de individuos YY, en ambas poblacio-

nes, es muy superior al de probandos XXY. Este fendmeno puede admitir dos

explicaciones

- por un lado, que en un grupo de pacientes psiquidtricos XXY y XYY, el
riesgo de conducta antisocial sea mayor en los afectos de sindrome do
ble Y que en los Klinefelter

- y por otro, que el riesgo sea el mismo y que el nidmero de probandos YY
delincuentes, se haya visto incrementado por individuos de igual cario
tipo, sin trastornos psiquicos aparentes y que, en un momento determi
nado, han 1legado a delinquir.

Por el momento y hasta que no 1levemos a cabo la discusidn en pro
fundidad de los sindromes de Klinefelter y doble Y, no vamos a dar nues
tra opinidn sobre cual de estas dos hipdtesis puede ajustarse mds a la
realidad. S6lo apuntaremos que la primera de estas dos posibilidades,es
similar a la planteada por Hook (1973), tras realizar una recopilacidn
bibliogrdfica de las incidencias de individuos XXY y XYY endistintos ti
pos de poblacién y que la segunda, no contradice la relacidén causa-efec
to que hemos establecido entre anomalfa cromosémica —trastornos psiqui-

cos—conducta antisocial.
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Poblacion penal femenina

Consultando l1a bibliografia al respecto, hemos observado que, a
pesar de que son muchos los estudios citogenéticos realizados en delin-
cuentes, la casi totalidad de los mismos se han 1levado a cabo en varo-
nes. Unicamente conocemos dos trabajos realizados en reclusas y/o enfer
mas mentales peligrosas (Casey y col., 1966; Zavala y col., 1971). Aho-
ra bien, en ambos estudios s6lo se analizé el cariotipo de aquellas pro
bandos en las que, previamente, se habfan advertido alteraciones a nivel
de la cromatina sexual.

Sabemos que las 102 mujeres que integran nuestra poblacidn, res-
ponden a una formula cromosdémica normal. Pues bien, si tenemos en cuen-
ta que tanto las mujeres como los varones delincuentes, fueron seleccio
nados por presentar trastornos psiquicos y/o por la vertiente psicopato
ldgica de sus delitos, cabe preguntarse ipor qué la incidencia de abe-
rraciones cromosomicas es elevada entre los varones y nula en las muje-
res? Para contestar a esta pregunta, podemos establecer varias hipdtesis.
1° Puede ocurrir que la seleccidn haya sido menos estricta en la pobla-
cion penal femenina que en la masculina. Al describir nuestra poblacién
penal (apartado 213.2) ya apuntdbamos que la eleccién de las mujeres delin
cuentes habia sido muy costosa, al no existir centros especializados pa
ra albergar a las reclusas con rasgos psiquicos anémalos.
2° Que la poblacidn penal femenina sea escasa, es decir, que no sea re-
presentativa de la poblacidn global de mujeres que, con unas caracterfis

ticas psicopatoldgicas determinadas, se encuentran recluidas en prisién.



154.

3° Que en la poblacidon penal masculina, los trastornos psiquicos vayan
unidos mids frecuentemente a wicariotipo aberrante que en las mujeres de
Tincuentes.

La primera de estas hipotesis pensamos que, aunque posible, no se
ajusta totalmente a la realidad. Esta opinién estd basada en dos hechos
fundamentales. Por un lado, el personal que nos asesord en la seleccifn
de las reclusas, cuenta con muchos afios de experiencia en el tratoy cus
todia de las mujeres delincuentes y por tanto, su opinidn acerca de las
caracteristicas psicé]égicas de las mismas, comportamiento, adaptabili-
dad social etc., nos parecen de todo punto fiables. Por otro ladoya pe
sar del ndmero tan escaso de historiales clinicos que nos fueron facili
tados, 1os que poseemos se ajustan al criterio de seleccién que nos ha-
bfamos propuesto al iniciar este estudio. De las 8 reclusas con histo-
rial clinico completo (cuadro 16), 5 son enfermas mentales, psicdpatas
y/o deficientes mentales y las 3 restantes, aln presentando aptitudes in
telectuales medias o buenas, se encuentran en prisién por delitos contra
las personas (infanticidio, abortos o parricidio).

En cuanto a la segunda hipdtesis, en nuestra opinidn es totalmen
te errdnea. Si tenemos en cuenta
- que la poblacidn penal femenina espafiola estd constituida, Gnicamente,

por unas 500 reclusas (Gémez Pérez, 1978),
- que, por tanto, nuestra muestra abarca a la quinta parte, aproximada-
mente, de esa poblacidn global y

- que Tas 102 delincuentes motivo de estudio fueron seleccionadas en 3
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Centros Penitenciarios diferentes,

parece 16gico pensar que nuestra muestra de reclusas es representativa
de la poblacién total de mujeres que, con unos rasgos psicopatoldégicos
concretos, estdn internadas en prision.

La tercera hipitesis, es la que puede ajustarse mds a la realidad.
Es probable que la incidencia de aberraciones cromosémicas en la pobla-
cién penal, masculina y femenina, sea un fiel reflejo de 1o que sucede
en la poblacién general (no reclusa) afecta de trastornos psiquicos.
Christensen y Nielsen (1974) analizando una poblacién de 742 (527 varo?
nes y 215 mujeres) pacientes psiquidtricos no delincuentes, observaron
que mientras la incidencia de cariotipos anormales en 1os varones era
del 1,14%, en las mujeres s6lo alcanzaba el 0,47%. Si, mds concretamen-
te, nos referimos a las anomalias que afectan a los cromosomas sexuales,
esa incidencia desciende en los varones hasta el 0,95% (cuadro 22) y en
Tas mujeres se hace nula. Luego parece ser que en la poblaci6n no reclu
sa y afecta de trastornos psiquicos, esos trastornos son mds frecuente-
mente atribuibles a aberraciones cromosdmicas en los varones que en las
mujeres. De acuerdo con esto, es 10gico que la incidencia de cariotipos
anormales en nuestra poblacidn penal masculina, sea superior a la obser
vada entre las mujeres delincuentes.

Una vez comentada la frecuencia de aberraciones cromosdémicas en
nuestra poblacién penal, pasaremos a describir las caracteristicas fisi
co-psiquicas de los individuos afectos, asi como la posible relacidn e-

xistente entre los distintos sindromes, los desdrdenes mentalesy la con



156.

ducta delictiva.

A) STndrome doble Y.

La constitucidn XYY fué descubierta por Sandberg y col.(1961), en
un hombre de inteligencia normal y con descendencia afecta de diversas
anomalfas congénitas. Sin embargo, hasta 1965 no se relacioné la presen
cia de un cromosoma Y supernumerario, con un comportamiento particular-
mente agresivo. En efecto, Jacobs y col. (1965) tras cariotipar a 197 va
rones del Servicio de Seguridad de Carstairs, en Escocia, servicio espe
cializado en la vigilancia y tratamiento de enfermos mentales delincuen
tes y/o peligrosos, descubrieron 7 individuos XYY, 1 XXYY y 1 XY/XXY.
Entre 1500 varones de la poblacién general, los mismos autores no encon
traron mds que un caso de genotipo XYY. Estas incidencias,tan sumamente
diferentes, atrajeron la atencidn de los genetistas del mundo entero y
contribuyeron al establecimiento de una relacidn entre el cromosoma Y su
pernumerario y el comportamiento antisocial. Desde esa fecha hasta nues
tros dias, se han publicado numerosos trabajos sobre este tema.

Resulta dificil asociar el sindrome XYY a unas caracteristicas fi
sicas o psiquicas concretas, hasta tal extremo que algunos autores han
asegurado que el dnico rasgo comin a todos los individuos YY, es el cro
mosoma Y supernumerario (Money y col., 1975). No obstante, basdndonos en
Tos datos publicados hasta el momento y en el historial clinico de nues
tro paciente, intentaremos ennumerar las caracteristicas que mds frecuen

temente aparecen unidas al sindrome doble Y.
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En el cuadro 18, se resumen los rasgos médico-bioldgicos y de per
sonalidad criminal del recluso 47,XYY.

Su altura es algo inferior a la normal, ya que mientras la talla
media de la poblacidn masculina espafiola es de 1,698 m (Anuario Estadis
tico de Espaiia, 1977), la correspondiente a nuestro probando es de 1,650
m. Se sabe que entre los hombres altos, la incidencia de individuos YY
es muy superior a la detectada en las poblaciones de neonatos nacidos
consecutivos. Este hecho ha sido comprobado en muestras de delincuentes
(Marcus y Richmond, 1970; Asaka y col., 1971; Asaka, 1972) asf como en
poblaciones generales de distintos paises (Zeuthen y col., 1973; Dorus,
1976; Philip y col., 1976). Sin embargo, Bénézech y col.(1974), ain re-
conociendo 1la existencia de una relacidn entre el cariotipo 47,XYY y la
talla elevada, hicieron notar que no todos los individuos YY muestran
esa caracteristica. Nuestros resultados confirman esta opinidn y vienen
a probar que en las poblaciones seleccionadas por altura, 1a incidencia
de probandos YY puede ser inferior a la que se obtendria si no se hubie
ra realizado esa seleccidn.

Los individuos YY suelen poseer un morfotipo atlético o leptosé-
mico (Bénézech y col., 1974) y a veces, presentan alteraciones fisicas
tales como: acné, defectos oculares, Anomalfas oseas, etc. (Owen, 1972).
La tipologfa de nuestro recluso 47,XYY es atlética y no posee ningunaal
teracion fisica ni metabdlica.

E1 desarrollo mental de los individuos YY es muy variable.Chieri

y col. (1972) describieron a dos delincuentes afectos del sindrome, uno
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de inteligencia normal y el otro con un retraso mental iiminar. En nues
tro laboratorio, Pérez-Castillo (1978) analizé a un individuo 47,XYg+Yq+,
con facultades intelectuales normales y padre de un nifio polimalformado.
También han sido encontrados individuos YY en poblaciones de retrasados
mentales (Sutherland y col., 1976; Speed y col., 1976; Jacobs y col.,
1978) y en pacientes psiquidtricos delincuentes y no delincuentes (cua-
dro 22). Nuestro probando muestra un CI=72 (retraso mental liminar). Te
niendo en cuenta estos datos, parece 16gico pensar que la posesidnde un
cromosoma Y extra, si bien no da Tugar a una psicopatologia especifica,
puede ser responsable de una especial predisposicidn al padecimiento de
trastornos psiquicos (enfermedad mental, psicopatia o déficit intelec -
tual). Esta hipdtesis corrobora los resultados obtenidos por Bénézech y
No&1 (1975), al estudiar las caracteristicas neuroldgicas de un grupo de
individuos YY de Ta poblacidn general. Estos autores observaron que, si
bien 1a mayor parte de los probandos no sufrian ninguna perturbacidnmen
tal caracterizada, sus electroencefalogramas eran similares a los halla
dos en sujetos afectos de trastornos neurdticos o con rasgos psicoldgi-
cos tales como agresividad, inmadurez afectiva, inestabilidad, etc. No
cabe duda de que un individuo con los rasgos psiquicos mencionados e in
merso en un ambiente poco propicio para el desarrollo normal de la per-
sonalidad, puede 1legar a convertirse en un enfermo mental, psicépata o
deficiente intelectual. Sin embargo, ese mismo individuo en un entorno
faborable, es posible que nunca 1legue a mostrar su especial predisposi

cidén hacia los trastornos psiquicos.



159.

La hipdtesis que acabamos de exponer, explicaria la existencia de
individuos YY clinicamente normales, as{ como la elevada incidencia de
esta anomalia cromosdémica en pacientes psiquidtricos no delincuentes.

Ahora bien, en diferentes ocasiones hemos dicho que los trastor-
nos psiquicos, pueden favorecer la manifestacién de una conducta antiso
cial. Partiendo de esta base, es 16gico que muchos de los individuos de
cariotipo 47,XYY 1leguen a delinquir. En algunos de ellos, el origen de
ese comportamiento antisocial habrd que buscarlo en la enfermedad mental,
psicopatia o deficiencia intelectual que padezcan. En el resto, la base
de esa conducta puede radicar en la agresibidad, inmadurez afectiva, i-
nestabilidad etc. que, seglin acabamos de ver, son rasgos psicoldgicosde
los individuos YY (no enfermos mentales) de la poblacién general. En am
bos casos, el factor ambiental puede coadyuvar en la aparicidn del com-
portamiento delictivo.

Finalmente y refiriéndonos a los individuos YY recluidos en pri-
sién, podemos afirmar que su tipologia delictiva no es uniforme. De los
206 probandos que integran nuestra poblacién penal total, el delito mas
grave corresponde al recluso YY (mdltiples asesinatos). Recientemente he
mos tenido ocasidn de analizar a un individuo, no incluido en el presen
te trabajo, que cumple condena en el Sanatorio Psiquidtrico Penitencia-
rio por la comisidn de un homicidio. Su fdrmula cromosémica resultd ser
47,XYg+Yq+. Sin embargo, no todos los delincuentes YY han cometido deli
tos contra las personas. Asi por ejemplo, hace unos afos estudiamos a un

delincuente doble Y, internado en la Central de Observacién bajo la acu
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sacién de hurto (Abrisqueta y col., 1973).

Por otro lado, existen datos que parecen apoyar la existencia de
una relacion entre el cariotipo 47,XYY y 1a gravedad del delito. Nielsen
y Henriksen (1972) en una poblacién de 151 delincuentes juveniles, ob-
servaron que la incidencia de individuos YY era del 1,99%. Sin embargo
Dodson y col. (1972), en una poblacién similar de 475 probandos, no en-
contraron ningdn caso 47,XYY. La Unica diferencia existente entre ambas
muestras, es que en la primera los jovenes estaban recluidos en prisidn
y en la segunda, eran mantenidos bajo la custodia.paterna. Luego es po-
sible que la tipologia delictiva de los jovenes YY, sea lo suficiente-
mente grave para determinar su internamiento en prisién.

Ultimamente y dentro de un grupo de delincuentes YY, se ha inten
tado relacionar la altura con la gravedad del delito (Hook y Healy,1977).
De acuerdo con esta teoria, los delitos mds graves corresponderiana los
reclusos YY mds altos. En los 3 delincuentes YY analizados en nuestrola
boratorio se da, justamente, la relacidn inversa. E1 probando acusadode
hurto es mucho mds alto (1,856 m) que los detenidos por homicidio(1,750
m) o asesinatos mdltiples (1,650 m).

Como vemos, los datos publicados hasta el momento son insuficien
tes para atribuir al sindrome doble Y una sintomatologia clinica concre
ta. Es posible que en un futuro y al disponer de mayor informacidn al
respecto, se pueda establecer alguna conexidn entre el genotipo 47,XYY

y determinadas alteraciones fisicas y/o psiquicas.
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B) STndrome de Klinefelter.

En el cuadro 18 aparecen las caracteristicas médico-bioldgicas y
de personalidad criminal, de los dos reclusos 47,XXY detectados en nues
tra poblacidn.

Segin ya quedd expuesto al hablar de este sindrome en la pobla-
cién subnormal, existen una serie de rasgos fisico-psiquicos que se pue
den considerar asociados al mismo y que, entre otros, son: hipogonadis-
mo, retraso intelectual y esterilidad.

La primera de estas caracteristicas estd presente en los dos re-
clusos.

Sus aptitudes mentales son deficientes (72/263) o medias-bajas
(75/222) . Desconocemos el significado cuantitativo de estas apreciacio-
nes, aunque es prbbab]e que en ambos casos la inteligencia sea inferior
a 1a normal (retraso mental liminar).

En cuanto a la esterilidad y dado que en ninguno de los proban-
dos se ha realizado espermiograma ni biopsia testicular, carecemos de da
tos al respecto.

Teniendo en cuenta que la altura y el peso medios de la poblacidn
masculina espafiola es de 1,698 m y 65,8 Kgs, respectivamente (AnuarioEs
tadistico de Espafia, 1977) podemos afirmar que estos pardmetros, en el
caso 72/263, son inferiores a los normales, mientras que la talladel pa
ciente 75/222 supera a la media y su peso es inferior al normal. Por tan
to, ninguno de estos reclusos posee el aspecto eunucoide tipico de cier

tos individuos Klinefelter.
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Llegados a este puntc, conviene replantear la disyuntiva que de-
jamos sin aclarar en el apartado 412.2. Deciamos entonces:
a) Que existe mayor incidencia de desdrdenes mentales en los individuos
XXY que en los YY y »
b) Que, sin embargo, en los enfermos psiquidtricos de alta seguridad y
en nuestros reclusos, el incremento que experimenta el sindrome doble
Y es muy superior al observado para el sindrome de Klinefelter.
E1 punto a) puede explicarse por la accién combinada de dos fac-
tores
- uno, la intima unidn existente entre el cariotipo 47,XXY y el déficit
intelectual y
- otro, que el cromosoma Y extra, aln siendo responsable de una cierta
predisposicion al padecimiento de trastornos mentales, estos no se ma
nifiestan en todos los casos.
Para aclarar el punto b) proponiamos dos hipGtesis
- una, que en pacientes XXY y XYY con trastornos psiquicos, el riesgode
conducta antisocial sea mayor en los afectos de sindrome doble Y que
en los Klinefelter y
- otra, que el riesgo sea el mismo y que el nidmero de probandos YY delin-

cuentes se haya visto incrementado por individuos de igual cariotipo,

sin trastornos psiquicos aparentes y que, en un momento determinado,

han 1legado a delinquir.

Pensamos que esta segunda suposicidn puede ajustarse mds a la rea
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1idad que la primera. Dada la vinculacifn existente entre el cariotipo
47,XXY y el déficit intelectual, cabe pensar que la mayor parte de los
individuos con esa anomalia cromosémica, se encuentren internados o re-
ciban asistencia médica en centros especializados. Sin embargo, s61o los
individuos YY afectos de trastornos psiquicos 1legaran a dichos centros,
mientras que el resto, probablemente el grupo mds numeroso, permanecerad
integrado en la poblacidn general.

Pues bien, considerando la relacién anomalia cromosémica — tras-
torno psiquico — conducta delictiva, es probable que algunos individuos
XXY y XYY 1leguen a delinquir, pero
- 1a mayor parte de los XXY habrdn sido pacientes psiquidtricos y
- sin embargo, muchos de 1os YY procederdn de 1a poblacidén general. EIl

psiquismo de estos individuos, ain no siendo tipificable en ningin
trastorno mental concreto, tampoco podemos considerarlo normal ya que
presenta rasgos de agresividad, inestabilidad afectiva, etc., que pue
den favorecer la manifestacidon de una conducta delictiva.

De acuerdo con esto, es 1icito pensar que el riesgo de conducta
antisocial en los individuos Klinefelter es similar al de los probandos

XYY.
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412.3 Variantes cromosdmicas: Incidencia y posible relacifn con La con
ducta antisocial.

En el cuadro 23, aparecen las frecuencias de los distintos poli-
morfismos cromosomicos observados en la poblacién penal y en tres series
de neonatos nacidos consecutivos.

Segin deciamos al comentar los resultados obtenidos en.nuestra
muestra deficiente mental, los heteromorfismos cromosémicos son varian-
tes polimérficas del cariotipo normal y en principio, no se Tes puede ha
cer responsables de ninguna anomalia fisica o psiquica.

Ahora bien, también es cierto que la incidencia de esas variantes
en nuestra seleccion de reclusos (21,84%), es muy superior a la observa
da en las poblaciones de neonatos (1,44 a 1,72%) y que a dicho incremen
to contribuye, de manera fundamental, el cromosoma Yq+.

Ultimamente, se han realizado multitud de investigaciones acerca
de Ta actividad genética de la porcidén eucromdtica del cromosoma Y.Como
resul tado de las mismas, parece probable que
- los genes determinantes de la diferenciacidn testicular, estén situa-

dos en la regidén proximal de los brazos largos (Ohno, 1976)
- Tos involucrados en la maduracion de los testiculos, en l1a zona proxi
mal de los brazos cortos (Siebers y col., 1973) y
- Tos que controlan la espermatogénesis, en la porcidn distal no fluo-
rescente de los brazos largos (Tiepolo y Zuffardi, 1976).
Sin embargo, es muy poco conocida la funcidn de la heterocromati

na distal de 1a zona fluorescente del cromosoma Y.
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En un trabajo previo (Martin-Lucas y Abrisqueta, 1976}, ya probd
bamos que el cromosoma Yq+
- posee mayor cantidad de material fluorescente aueeﬂ cromosoma Y de ta

mafio normal y

- que dicho material no es genéticamente inerte.

AsT mismo, sabemos que la frecuencia de individuos Yg+ en nuestra pobla
cién penal (19,23%), supera a las halladas en neonatos de origen nérdi-
co (0,69 a 1,01%) y en diversas muestras de poblacién mediterranea:3,13%
(Bénézech y col., 1978); 6,12%(Pérez-Castillo, 1978) y 0% (Martin-Sempe
re, 1978). Teniendo en cuenta estos hechos, es 1icito pensar en la posi
ble existencia de una relacién entre la variante Yq+ y el comportamien-
to antisocial.

Harvey y col. (1970) fueron los primeros en establecer una cone-
xion entre el cromosoma Yq+ y los trastornos de conducta. Desde enton-
ces, son varios los autores que han negado esta relacién (Urdaly Brggger,
1974; Schwinger y Wild, 1974; Bénézech y col., 1976/1978;Brdgger y col.,
1977; Akesson y Wahlstrom, 1977) mientras que otros consideran que di-
cho heteromorfismo estd directamente implicadoenel desarrollo dela per
sonalidad y por tanto, en el comportamiento del individuo (Nielseny Hen
riksen, 1972; Nielsen y Friedrich, 1972; Soudek y Laraya, 1974;Christen
sen y Nielsen, 1974; Nielsen y Nordland, 1975; Nielsen y Rasmussen,1976;
Soudek, 1977)

Nielsen y Nordland (1975) observaron la existencia de una corre-

lacidon entre el nivel de actividad de un grupo de muchachos y 1a longi-
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tud del cromosoma Y: A mayor nivel de actividad, mayor longitud del cro
mosoma Y. Estos resul tados son enormemente interesantes, sf considera-
mos las implicaciones de esa caracterfstica pquuica-en el comportamien
to del individuo.

E1 nivel de actividad elevado puede ser un factor positivo o ne-
gativo para el desarrollo de la personalidad y el ajuste social de un mu
chacho. Serd positivo, siempre que el ambiente que rodea al nifio posibi
Tite Ta canalizacion de esa actividad y negativo, si el entorno es res-
trictivo, pobre en comprension y ayuda a las necesidades del muchacho.
La existencia de esta segunda realidad, explicaria el hecho de que 1a in
cidencia de individuos Yq+ sea muy elevada en pacientes psiquidtricos
(Christensen y Nielsen, 1974) e incluso en delincuentes (Nielsen y Hen
riksen, 1972; Nielsen y Friedrich, 1972; Soudek y Laraya, 1974; Soudek,
1977).

Nuestros resultados confirman esta teoria ya que, segin refleja
el cuadro 17:
1° Casi todos los delincuentes Yq+ presentan algin trastorno psiquico
(enfermedad mental, psicopatfa o déficit intelectual) y en ciertoscasos
aparecen conjuntamente dos desérdenes mentales: 73/040 ( esquizofrénico
parafrénico expansivo y aptitudes mentales gravemente deterioradas),
75/221 (psicdpata esquizoide y deficiente mental), 75/274 (psicépata y
deficiente mental) y 76/084 (neurdtico sexual y deficiente mental). Ca-
be pues la posibilidad, de que estos trastornos psiquicos se hayan pro-

ducido por la accidn conjunta de dos factores a) cromosoma Yq+ y b) con
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diciones ambientales adversas durante la infancia y adolescencia.

2° Dichos desdrdenes de la mente han podido propiciar la comisién de de

l1itos que, en la mayoria de~1os casos, son de naturaleza grave.

De acuerdo con esto, podemos concluir que ei material heterocro-
mdtico extra del cromosoma Yq+, si bien no es el responsable directo de
una conducta delictiva por parte de los individuos que 1o poseen, puede
condicionar el desarrollo mental de los mismos favoreciendo la aparicidn
de trastornos psiquicos y por consiguiente, aumentando el riesgo de un
comportamiento netamente antisocial.

No obstante y segin deciamos al iniciar el comentario del hetero
morfismo Yq+, existen algunos investigadores que niegan la existencia de
una conexidn entre esa variante cromosémica y la conducta antisocial.

Schwinger y Wild (1974) no encontraron diferencias apreciablesen
tre el indice Y/F medio de una poblacién penal y el correspondientea un
grupo de individuos control. Estos resultados pueden ser consecuencia de
dos hechos fundamentales,

- por un lado, que la seleccidn de reclusos y controles se 1levd a cabo
por altura (todos de talla superior a 1,80 m)

- por otro, que los delincuentes estaban acusados de delitos relativa-
mente triviales y al parecer, no mostraban ningin trastorno psiquico
aparente.

Teniendo en cuenta que la talla media de la poblacién masculina
espafiola es de 1,698 m (Anuario Estadistico de Espafia, 1977) yla corres

pondiente a nuestros reclusos Ygq+ es de 1,667 m, el excluir a los indi-
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viduos de estatura media o media-baja puede equivaler a prescindir de la
totalidad o de una gran parte de probandos Yqt+. Asi mismo, el hecho de
que Schwinger y Wild s6lo analizaran a reclusos sin trastornos psfquicos
y acusados de delitos poco importantes, también puede haber influido en
sus resultados.

Urdal y Brggger (1974) realizaron un estudio cuantitativo del cro
mosoma Y en pacientes psiquidtricos delincuentes y en una poblacidn tes
tigo. Este estudio fué ampliado por Brggger y col. (1977) con una terce
ra poblacidn de enfermos mentales no delincuentes. En ambos trabajos se
midi6 1a longitud a) de 1a zona fluorescente del cromosoma Y (Yf) y b)
de la totalidad de los brazos largos de dicho cromosoma (Ygq). De esta
forma, se hallaron los indices Yf/Yq de cada individuo. Este pardmetro,
en las tres poblaciones, no present§ diferencias significativas.

En nuestra opinidén, las medidas realizadas sobre proyecciones de
negativos de fluorescencia pueden, facilmente, conducir a error. La zo-
na media-distal de los brazos largos del cromosoma Y, aparecerd tefiida
con mayor o menor intensidad dependiendo
a) del tiempo de exposicién de la fotograffa y
b) del grado de tincién de la preparacién. Por experfencia sabemos que,
ain empleando el mismo tiempo de tincidn en todos los casos, no siempre
se obtiene una fluorescencia de intensidad similar.

Esa mayor o menor intensidad puede desfigurar la extensidén real
de T1a zona Yf y en consecuencia, las mediciones que sobre dicha zona se

realicen.
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Por otro lado, la cuantificacidn de la regidn Yq también plantea
problemas, ya que no siempre se puede precisar con exactitud la situa-
cidén del centrdmero.

Esta carencia de garantia en las mediciones, puede haber conduci
do a resultados errdneos.

Bénézech y col. (1976) estudiaron una poblacidn de 50 enfermos
mentales delincuentes y 50 controles. Los reclusos fueron los 50 dGlti-
mos individuos ingresados en un Servicio Psiquidtrico de Sequridady los
controles se eligieron al azar entre un grupo de donantes de sangre. La
frecuencia del heteromorfismo Yq+ en los delincuentes fué del 32% y en
la poblacidn testigo del 28%. Estos autores comprobaron que entre ambos
valores no existian diferencias significativas.

Sin embargo Bénézech y col. (1978) en una poblacidn penal de 128
enfermos mentales delincuentes, observaron que la incidencia de proban-
dos Yq+ s6lo era del 3,13%. Cabe sefalar que el origen racial de estos
reclusos es similar al de los delincuentes y controles del trabajo ante
rior (todos del sur-oeste francés) y que fueron los Gltimos 128 indivi-
duos ingresados en un Servicio Psiquidtrico de Seguridad.

Esta fluctuacidon tan inmensa en el porcentaje de individuos Yg+,
es de dificil explicacién. Es posible que los resultados obtenidosenla
poblacidn analizada en 1978, sean mds fiables que los correspondientes
a la publicacidn de 1976, ya gque en aquella ocasidn la muestra analiza-
da es cuantitativamente mds importante. Si esto es cierto, el indiceY/F

medio de los 128 reclusos no seria comparable con el correspondiente a



171.

Tos 50 controles y es precisamente esta comparacidn, la que permite con
cluir a Tos autores en su trabajo del afio 1978, que no existen diferen-
cias significativas entre los indices Y/F medios de las poblaciones pe-
nal y testigo.

Finalmente, Akesson y Wahlstrom (1977) observaron que el indice
Y/F medio de un grupo de pacientes psiquiatricos delincuentes, no pre-
sentaba diferencias significativas con respecto al obtenido en una po-
blacién control. Sin embargo, resulta curioso observar que mientras el
21,70% de esos delincuentes muestra un indice Y/F 20,96, solamente en
el 10,20% de los controles aparece un Y/F de esas caracteristicas. Es-
tos datos no parecen eliminar la posibilidad de que exista una relacidn
entre Ta longitud del cromosoma Y y 1a conducta antisocial.

En cuanto al heteromorfismo Yg-, la incidencia en nuestra pobla-
cién penal supera a la observada en las poblaciones de neonatos rusa,da
nesa y canadiense (cuadro 23). Igualmente, es mayor que la detectada en
muestras de reclusos y polimalformados de origen mediterraneo (Bénézech
y col., 1978 y Pérez-Castillo, 1978, respectivamente). Es pues posible
que tanto el exceso (Ygq+) como el defecto (Yq-) de material heterocromd
tico Y, pueda repercutir en el desarrollo mental del individuo y en su
posterior norma de conducta.

Para terminar y refiriéndonos a los heteromorfismos autosémicos,
se puede afirmar que aparecen con mayor frecuencia en los reclusos que
en la poblacidn general (cuadro 23). De todos ellos, son de destacar

por su incidencia los polimorfismos Dpss y 17ph. E1 primero aparece en
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el 0,49% de nuestros recluscs, mientras que no ha sido detectado en nin
guna de las tres pob1acfones de neonatos. La incidencia del segundo, en
nuestra poblacidn, es del 0,97%, mientras que Bochkov y col. (1974) no
encontraron ningdn caso y Hamerton y col. (1972/1975) y Nielsen y Sille
sen (1975) lo observaron en el 0,05% y 0,02% de sus poblaciones respec-
tivas. Ninguna de estas dos variantes cromosdmicas ha sido hallada en -
muestras espafolas de polimalformados (Pérez-Castillo, 1978), matrimo-
nios con abortos de repeticién (Del Mazo, 1978) y matrimonios con descen
dencia normal (Martfn-Sempere, 1978).

Nuestro probando Dpss, al margen de ese polimorfismo cromosémico,
presenta un cromosoma Y de tamafio superior al normal (cuadro 17). Segiln
comentdbamos con anterioridad, la variante Yq+ puede favorecer la apari
cidén de trastornos psiquicos y aumentar el riesgo de conducta antiso-
cial. Sin embargo, solamente conocemos un caso en el que el heteromor
fismo Dpss ha sido asociado a desdrdenes mentales (Lucianiy col., 1968).
Teniendo en cuenta estos hechos, es probable que la psicopatia sexual y
conducta delictiva del recluso 46,XYq+,Dpss, haya sido condicionada por
la presencia del cromosoma Yq+ mds que por la variante Dpss.

En cuanto al heteromorfismo 17ph ha sido descrito, al igual que
las restantes variantes cromosémicas, en individuos fenotipicamente nor
males (Sandstrom y Jenkins, 1973/1974). Sin embargo, también es cierto
- que esa variante es una de las que muestran menor incidencia en la po

blacién general y

- que casi el 1% de nuestros reclusos la poseen.
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Luego cabe la posibilidad de que el cromosoma 17ph, aumente el riesgo de

trastornos psiquicos y conducta antisocial en los individuos afectos.
Segin refleja el cuadro 16, de nuestras dos reclusas 17ph, una es

psicopata explosiva. Desconocemos los rasgos psiquicos de l1a otra ya que,

en el momento del andlisis, se encontraba en prisién preventiva.
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4.2 ANALISIS DERMATOGLIFICO

42.1 POBLACION DEFICIENTE MENTAL

Para discutir Tos resultados obtenidos en el estudio de esta mues
tra, mantenemos la clasificacidn que, atendiendo a las caracteristicas
del cariotipo, se realizé en los dindividuos que la integran. E1 motivo
por el que, en esta clasificacidon, hemos excluido del grupo de pacientes
de cariotipo normal, a los individuos con polimorfismo cromosémico, radi
ca en la carencia de seguridad acerca del significado bioldgico que pue-
den tener esas variantes. Si es cierto que determinados heteromorfismos
cromosémicos intervienen en el desarrollo mental del individuo, cabe la
posibilidad, segin veremos seguidamente, de que su actuacién también que

de reflejada en los rasgos papilares.

421.1 Individuos de carniotipo normal y s4in polimorgismo cromosdémico.

En los probandos constituyentes de esta muestra de poblacidn, se
advierten ciertas caracteristicas dermopapilares distintas a las encontra
das en los controles (tablas I a V).

Asi por ejemplo y entre los subnormales, hemos detectado 1a ausen
cia simultanea de los trirradios digitales b y ¢, en el 3,70% de sus pal
mas. Este mismo fendmeno pero referido al trirradio d, ha sido observado
en el 2,63% de las palmas. En la poblacidn testigo no existe ninguna de

estas alteraciones.
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En cuanto a las diferencias en los valores porcentuales del resto
de los caracteres analizadosshemos comprobado que eran significativas pa
ra los siguientes rasgos dermopapilares:

Poblacién masculina.

Caracteristicas digitales.

- Menor porcentaje de presillas radiales.

Caracteristicas palmares.

- Mayor frecuencia de palmas con dibujo en las dreas tenar e hipotenar,
conjuntamente; sin trirradio digital c; con anomalias a nivel dela 1]
nea principal C y con surco de flexién transversal.

- Menor incidencia de dibujo en el tercer espacio interdigital y de tri
rradio axial en posicidn t'.

Poblacién femenina.

Caracteristicas digitales.

- Mayor porcentaje de torbellinos y menor de presillas cubitales y arcos.

Caracteristicas palmares.

- Mayor frecuencia de palmas con el trirradio axial en posicidn t' y con
anomalias a nivel de la 1inea principal C.

- Menor nimero de palmas con dibujo en el cuarto espacio interdigital;
con dos o mas figuras interdigitales y sin trirradio digital c.

En consecuencia, pbdemos afirmar que los nifios deficientes menta
les de cariotipo 46,XY 6 46,XX presentan, ademds de un desarrollo incom
pleto de 1a mente, una serie de rasgos digitopalmares andémalos que los

diferencian de los controles.
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La etiologia de estas dos caracteristicas puede ser independiente.
También puede suceder que exista una relacion entre ambas, de forma que
la aparicion de una de ellas determine la existencia de la otra.

A continuacidn, pasaremos a discutir las posibles causas de estas

dos alteraciones.

Incompleto desarrollo de la mente.

Segin comentdbamos con anterioridad, el déficit intelectual de
los pacientes que integran nuestra poblacidn, considerada globalmente,
tiene un componente genético importante.

Por otro lado y refiriéndonos exclusivamente a los individuos de
cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico, sabemos que en su gran
mayorfa (91,94%) muestran un retraso mental no grave (cuadro 11). Este
tipo de retraso representa la minusvariante extrema de 1a distribucidn
normal de la inteligencia (Penrose, 1954/1963) y por tanto, al igual que
ella, vendrd determinado por un sistema poligénico.

Ahora bien, el hecho de que la potencia intelectual de estos ni-
flos no se haya desarrollado suficientemente, denota un funcionamiento in
completo del sistema nervioso central.

De acuerdo con estos datos, cabe pensar que el déficit intelec-
tual del grupo de pacientes que nos ocupa tiene,

- como causa préxima, la afeccidn del sistema nervioso central y
- como causa lejana, la alteracidn de los genes responsables del normal

desarrollo de dicho sistema.
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Rasgos dermopapilares andmalos.

Ha sido ampliamente demostrada la existencia de una base heredi-
taria determinante de los distintos caractekes dermopapilares. Este he
cho fué lanzado como teorfa por Galton en 1892 y Wilder en 1902 y 1904
y corroborado en estudios posteriores realizados a nivel familiar y en
gemelos monocigéticos y dicigéticos (Parisi y col.,1970; Nylander,1971).
Actualmente, estd fuera de duda el hecho de que los dibujos papilares es
tdn determinados por 1a herencia y se concede muy poca importancia a la
influencia que el ambiente intrauterino pueda ejercer sobre dichos carac
teres (Loeffler, 1972). Asi mismo, es bastante generalizada la opinidn
de que la heredabilidad de la mayor parte de los rasgos dermatoglificos,
se deba a un sistema poligénico integrado por genes individuales de efec
to aditivo (Schaumann y Alter, 1976).

Hasta el momento, no se conoce la localizacién y funcidn concre-
ta, de cada uno de los factores que constituyen la base genética de las
1ineas papilares. Puede ocurrir que exista un sistema poligénico especi
fico para cada rasgo digitopalmar, o bien que un mismo grupo de genes de
termine dos o mds caracteres papilares correlacionados entre s. De cual
quier forma, lo cierto es que las caracteristicas dermopapilares tienen
un componente hereditario importante y que de acuerdo con esto, podemos
considerar a las alteraciones digitopalmares del grupo de pacientes que
nos ocupa, como resultantes de la expresidn andmala de ese componentege

nético.
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Una vez comprobada 1a etiologia hereditaria del retraso intelec-
tual, asi como la importancia del factor genético en la constitucidon de
los rasgos papilares, pasaremos a estudiar la posible independenciao co
nexion de ambos determinismos genéticos.

Sistema nervioso y lineas papilares. Relaciones embrioldgicas y

de determinismo genético.

Es bien sabido que tanto el sistema nervioso central como la epi
dermis son de origen ectodérmico. En la embriogénesis humana, a partir
del ectodermo se va a constituir el tubo neural, que podriamos conside-
rar como el esbozo del encéfalo y de 1a médula espinal (sistema nervio-
so central) asf como de una parte considerable de las vfias eferentes del
sistema nervioso periférico. Por otro lado, también a partir del ectoder
mo se va a originar la epidermis, cuyo estrato gerﬁinativo es el respon
sable primario de los caracteres dermopapilares.

Bonnevie sefiald ya en 1924 y mds tarde en 1929a,b, la intima re-
lacion causal existente entre la inervacidn de la epidermis y la proli-
feracidn celular de su estrato germinativo, sin apuntar cudl es causa y
cudl efecto. As{ mismo, destacaba el importante papel de los vasos san-
guineos embrionarios en la formacidon del dibujo papilar, ya que dichos
vasos son los responsables del suministro de sangre a las eminencias di
gitales y palmares embrionarias, siendo este suministro extraordinaria-
mente importante hasta el tercer mes de vida fetal y determinandoel gra

do de curvatura de las eminencias y consecuentemente el dibujo papilar.
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E1 mencionado autor también apuntaba la posibilidad de que los vasos san
guineos, con sus ramificaciones, actuasen de gufas de las ramas nervio-
sas que se extienden hasta la epiaermis.

Los resultados obtenidos por Hirsch (1958) y Hirschy Geipel(1960),
tras realizar un amplio andlisis dermatoglifico en pacientes con afeccio
nes cerebrales de posible origen genético, corroboraron 1a antigua teo-
ria de Bonnevie sobre la estrecha relacidn existente entre el sistema
nervioso y las 1ineas papilares. Estos autores comprobaron como sus pro
bandos, ademas de presentar un retraso mental evidente, posefan. una se-
rie de rasgos papilares distintos a los encontrados en la poblacidn nor
mal.

Recientemente y gracias a los estudios que, con la ayuda del mi-
croscopio electrdnico, se han realizado sobre la embriogénesisde las 11
neas papilares (Hirsch, 1971; Schweichel, 1971; Penrose y Ohara, 1973)
se ha avanzado mucho en el conocimiento del mecanismo responsable de la
formacidon de los caracteres dermopapilares, asi como en el estudio de
los posibles disturbios de este proceso. Basados en estos conocimientos,
Hirsch y Schweichel en 1973 postularon la existencia de una estrecha co
nexién entre sistema nervioso y piel, consistente en considerara los pa
res de nervios-vasos sanguineos como inductores de la formacién de los
pliegues glandulares y por tanto, de las crestas epidérmicas. Dichos au
tores ilustraron 1a relacién entre los nervios y las crestas epidérmi-
cas, con el estudio paralelo de distintos casos patoldgicos. Asi por e-

jemplo, comprobaron que Ta aplasia de las muestras dermopapilares, se
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produce cuando falla el crecimiento de lcs neryios dentro del epitelio.
También observaron que aquellos casos que presentan un desarrollo anor
mal de las crestas, 1levan asociado un desarrollo anormal de los nervios.

Luego,rea]ménte,podemos concluir que existe una Tntima relaciodn
entre sistema nervioso y piel y en consecuencia, entre las afecciones ce
rebrales de base genética y las alteraciones de los caracteres dermopa-
pilares.

Entonces, si tenemos en cuenta:
1° La importancia del componente hereditario en Ta determinacidn del gra

do de inteligencia, asi como en la formacion de los rasgos papilares.
2° Que Tos pares de nervios-vasos sanguineos inducen Ta formacidnde los
pliegues glandulares y a su vez, dichos pliegues constituyen las cres
tas epidérmicas.
Es 1icito pensar que en la embriogénesis humana, la actuacidn de los ge
nes determinantes del normal desarrollo del sistema nervioso, es ante-
rior a la intervencidn del conjunto de factores hereditarios responsable
de 1a formacidn de las crestas papilares.

Segln esto, las anomalias digitopalmares que presentan nuestros
nifos retrasados de cariotipo 46,XY 0 46,XX se pueden haber producido de
la siguiente manera (esquema 1):

Durante el desarrollo embrionario de estos nifios, la base genéti
ca responsabie de la aparicidn de un retraso mental no grave, puede mo-
dificar la expresién del conjunto de genes que interviene en la consti-

tucién del sistema nervioso, dando lugar
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- por un lado, a afecciones cerebrales (alteraciones funcionales u orgd
nicas del sistema nervioso central) y en consecuencia, a coeficientes
de inteligencia bajos y

- por otro, a anomalias en el sistema nervioso periférico.

Una parte de este sistema nervioso periférico, constituye el sus
trato sobre el que actuardn los genes responsables de las lineas papila
res. Al estar dicho sustrato alterado, es 16gico que la expresién de esos
genes sea andmala y los rasgos digitopalmares resultantes no se corres-
pondan con el patrdn normal.

Si esta hipdtesis es cierta, la aparicidn simultanea de retraso
mental y de aberraciones dermopapilares en este grupo de pacientes,no im
plica una identidad entre los determinismos genéticos de ambos caracte-

res, sino una dependencia entre ellos.

421.2 Individuos con algin tipo de alteracidn, bien Aea numérica o es-
wetuwal, en su carnlotipo.

De los 20 pacientes (9 varones y 11 mujeres) que componen esta
muestra de poblacidn, el 80% poseen retraso mental ligero o moderado, el
20% retraso mental severo y no existe ningin caso de retraso mental 1i-
minar ni profundo (cuadro 11).

A la vista de estos porcentajes, podemos afirmar que los pacien-
tes con alteraciones cromosémicas muestran una tendencia generalizada ha

cia valores del CI inferiores a los obtenidos en los probandos de cario
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tipo normal y sin polimorfismo cromosémico.

Por otro lado, el grupo de individuos que nos ocupa presenta ma-
yor nimero de rasgos dermopapilares andmalos (tablas VI a XI) que los pa
cientes de fdérmula cromosémica 46,XY 6 46,XX.

Siguiendo un razonamiento similar al adoptado en el apartado an-
terior, podemos establecer varias hipdtesis para intentar explicar este
fendmeno.

Si partimos de la base de que todas las aberraciones cromosémi-
cas halladas, estructurales y numéricas, suponen un aumento de material
cromosémico por célula y por tanto, un desequilibrio en la actividad del
genoma, cabe pensar:

a) Que ese desajuste en la actividad del genoma, pueda concretarse en
una manifestacidn anémala del conjunto de genes que interviene en el de
sarrollo normal del sistema nervioso (esquema 2). Es de suponer que esta
expresidén génica alterada, serd bastante mds grave en los individuos con
algln tipo de anomalia cromosémica, que en los pacientes de cariotipo
46,XY 6 46,XX. Por ello, tanto las afecciones cerebrales como los carac
teres dermopapilares andmalos, serdn mds acusados en el primer grupo de
probandos que en el segundo.

b) También puede ocurrir que el deseqUi]ibrio en la actividad del geno-
ma repercuta, no sélo en el grupo de genes responsable de la embriogéne
sis del sistema nervioso, sino también en el conjunto de factores here-
ditarios que interviene en la formacidn de las crestas papilares (esque

ma 3). La expresign anémala del primer grupo de genes, dard lugara afec
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ciones cerebraies mds graves que las producidas en los individuos de ca
riotipo 46,XY 6 46,XX. AsT mismo, la alteracidn del sistema genético de
terminante de las 1ineas papilares y su posterior actuacidn sobre un sus
trato igualmente andémalo, dard lugar a mayor nimero de rasgos dermato-
glificos aberrantes que los encontrados en la poblacidn cromosémicamen-
te normal.

En cualquier caso, parece claro que cada cromosomopatia tendrd
una repercusidon especifica, en el desarrollo mental y en los rasgos pa-

pilares de los individuos afectos.

A) STndrome de Down.

La mayor parte de estos probandos presentan trisomia primaria del
cromosoma 21 y solamente en dos pacientes el sindrome se ha producido
por translocacidon. No obstante, en nuestro estudio defmatog1ffico hemos
considerado a la totalidad de 1a poblacidon Down como un grupo homogeneo,
ya que ambos tipos de mongolismo tienen caracteristicas papilares seme-
jantes (Dallapiccola y Ricci, 1967; Rosner y Ong, 1967). Este hecho tie
ne una base citogenética ya que, segln vimos anteriormente, 1a mayorfa
de los sintomas clinicos del sindrome, vienen determinados por la regién
distal de los brazos largos del cromosoma 21 (Lafourcadey Rethore,1976;
Chen y col., 1976).

A la vista de los resultados obtenidos (tablas VI a IX) puede a-
preciarse la existencia de una serie de rasgos digitopalmares, que dife

rencian a los nifos Down de los controles. Vamos a proceder al analisis
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de estos rasgos y a su comparacion con los hallados por -otros investiga
dores en trabajos andlogos al nuestro.

En cuanto a las caracteristicas digitales, el rasgo mds destaca-
ble y que es comin a la serie masculina y femenina de nuestra poblacidn
Down, es el alto porcentaje de presillas cubitales encontrado en Tos pa
cientes con este sindrome. Son muchos los autores que 1legaron a idénti
co resultado, incluso en probandos de diverso origen étnico y racial
(Beckman y col., 1962; Holt, 1964; Bryant y col., 1970). En nuestro ca-
so, el incremento de este tipo de figuras va unido, en ambos sexos, a
una disminucidn en el porcentaje de torbellinos y de arcos. Como conse-
cuencia de este fenémeno, el dimorfismo sexual que, para los tipos e in
cidencia de figuras digitales, existe en los controles, se ve notable-
mente disminuido en la poblacién Down. Este mismo fenémeno fué observa-
do por Holt (1963a) quien, tras analizar las caracterfisticas dermopapi-
lares de 270 (148 varones y 122 mujeres) pacientes mongdlicos, concluyé
que la diferencia entre sexos, para el TRC, era menor enlos probandos
Down que en la poblacidn testigo (5,85 crestas en el primer'casoy'l8,21
crestas en el segundo).

En cuanto a Tas caracteristicas palmares y como cabfa esperar, he
mos encontrado un porcentaje muy elevado de casos, tanto en varones co-
mo en mujeres, con trirradio axial t". Pafecidos resul tados obtuvieron
Bryant y col. (1970). Ahora bien, en nuestra poblacién Down y de manera
paralela, también hemos hallado un nimero considerable de palmas con do

ble trirradio axial. Este hecho nos permite suponer,
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- que el trirradio t" no es el resultado de un desplazamiento distal del
trirradio t, sino un trirradio axial accesorio y

- por otro lado, que ante la imposibilidad de que aparezca, simultanea-
mente doble trirradio axial y campo abierto en el &rea hipotenér, los
pacientes Down deberdn poseer una elevada frecuencia de dibujo en ese
drea. Este hecho ha quedado confirmado en nuestra muestra de poblacién
masculina y femenina, as{ como en trabajos realizados por otros auto-
res (Beckman y col., 1962; Plato y col., 1973).

Igualmente cabe sefialar, que el responsable de Ta elevada gradua
cién del dngulo atd mdximo en los individuos Down (Penrose, 1954) va a
ser precisamente el trirradio axial t".

Si ahora nos referimos a la regidn tenar, Plato y col. (1973) ob
servaron que la frecuencia de dibujo en ese drea, era inferior enlos pa
cientes mongélicos que en los controles. En nuestro caso, ningunode Tos
probandos, vardn o mujer, presenta figura en la eminencia tenar.

Existe otra caracteristica palmar que, como las antescitadas, es
bastante comin en los individuos afectos de sindrome de Down. Es la que
hace referencia a la aparicién de dibujo en el tercer espacio interdigi
tal (Bryant y col., 1970; Plato y col., 1973). En nuestra muestra de po
bfacidn y en ambos sexos, el porcentaje de palmas con este rasgo papi-
lar es superior al obtenido en los controles. Sin embargo, estas dife-
rencias no son estadisticamente vdlidas.

En cuanto a Tos distintos tipos de anomalfas que pueden presentar

se a nivel de la 1inea principal C, son mds frecuentes en los varones y
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mujeres Down que en la poblacidn testigo. Resultados semejgntes obtuvie
ron Bryant y col. (1970). |

Por Gl1timo, es de todos conocida la relacidn existente entre es-
te sindrome y la presencia de surco de flexidn transversal o simiesco en
las palmas de Tos individuos que 1o padecen (Beckman y col.,1962;Bryant
y col. 1970; Plato y col., 1973). Tanto los nifios como las nifias mongé4-
licas de nuestra muestra de poblacidn, presentan esta caracteristica en

un elevado porcentaje de sus palmas.

B) Sindrome triplo X.

Uchida y Soltan (1963), en un estudio realizado en 7 pacientes de
cariotipo 47,XXX, no observaron ningin rasgo dermatoglifico destacable
y que pudiera considerarse como especifico del sindrome.

Alter (1965), planted la posibilidad de que un aumento en la can
tidad de material cromosémico X, en varones y mujeres, podria conllevar
una disminucién del valor dactilar £ota1. Esta teorfa fué plenamente con
firmada por Penrose (1967).

Actualmente se considera que las mujeres triplo X, sdlo muestran
pequefias desviaciones del cuadro normal de crestas papilares, siendo el
rasgo mds destacable el que hace referencia a la reduccidn del TRC
(Loeffler, 1972; Schaumann y Alter, 1976)l Sin embargo, en nuestro caso,
una sola de las pacientes presenta un TRC bajo mientras que en la otra,

el valor de este pardmetro supera al de la poblacidn control, nosolo fe

menina sino también masculina (tabla X).
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Como vemos, las mismas dificultades que encontrdbamos al inten-
tar buscaf una sintomatologfa clinica tipica del sindrome 4Z,XXX, se
vuelven a plantear a nivel de huellas. Serd necesario realizar amplios
estudios de poblacidn, tanto a nivel citogenético como dermatoglifico,
para poder 1legar a conlusiones definitivas acerca de la repercusion del

sindrome en el fenotipo de las mujeres afectas.

C) STndrome de Klinefelter.

Cushman y Soltan (1969), realizaron un amplio andlisis dermato-
glfico en una muestra de poblacidn constituida por 55 individuos Kline
felter (47,XXY). Los resultados obtenidos les permitieron relacionar es
te sTndrome, con una serie de caracteristicas dermopapilares andmalas.

En nuestra poblacidn deficiente mental solamente encontramos un
individuo de férmula cromosdmica 47,XXY. Una vez estudiados sus rasgos
digitopalmares (tabla XI) pudimos comprobar que, en su mayor parte,coin
ciden con los descritos por estos autores.

En primer lugar nos referiremos a aquellas caracteristicas, para
las cuales Cushman y Soltan observaron diferencias significativas con
respecto a su poblacidn control y que también estdn presentes en nuestro
probando. Estos rasgos son:

- Escaso valor dactilar total, que en nuestro paciente es de 46. Estere
sultado estd de acuerdo, asi mismo, con la teorfa de Alter (1965) y

Penrose (1967), sobre la relacidn existente entre la hiperploidia de
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los cromosomas sexuales y la reduccién del TRC.

- Trirradio ulnar (tb) asociado con dibujo enel drea hipotenar. Nuestro
probando presenta este rasgo papilar en su mano derecha.

- Ausencia de figuras en el area tenar y primer espacio interdigital.

- Trirradio accesorio en el cuarto espacio interdigital. En nuestro ca-
so, esta caracteristica aparece en la palma izquierda.

Existen otros rasgos dermopapilares que estdn presentes en nues-

tro paciente y paralos cuales Cushman y Soltan (1963) no encontraron di

ferencias estadisticamente vdlidas con respecto a su poblacidn testigo.

Estos rasgos son:

- Ndmero de crestas a-b discretamente inferior al normal. Para nuestro
paciente es de 73.

~ Dibujo en el cuarto espacio interdigital. En nuestro caso apareceenla
palma izquierda.

- Anomalias a nivel del trirradio digitalcy de 1a 1inea principal C.La
mano derecha de nuestro probando muestra ausencia del trirradio digi-
tal c. En la izquierda dicho trirradio existe, pero la 1inea principal
que de é1 parte sélo se prolonga durante un corto tramo.

.~ Ausencia de surco de flexidn transversal.
En cuanto al dngulo atd maximo el valor observado por Cushman y

Soltan en los individuos Klinefelter, es muy similar al obtenido en su

poblacién control. A resultados semejantes ya habfa 1legado Holt (1963b)

y recientemente Schaumann y Alter (1976). Nuestro paciente, sin embargo,

muestra un dngulo atd sensiblemente inferior al observado en la pobla-
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cién testigo (70° frente a 85,32+1,18 que es el yvalor medio de la po-
blacidn control).

Por Gltimo y refiriéndonos al Tndice de l1as 1ineas principales,el
valor de este parametro en nuestro probando es enteramente normal. Cush

man y Soltan no analizaron el MLI en sus pacientes.

421.3 Individuos de cariotipo normal y con polimorngismo cromosdmico.

Dado que esta muestra de poblacidn estd constituida por 9 proban
dos, de los cuales s6lo 6 responden a la misma fogrmula cromosémica:
46,XYg+, resulta aventurado establecer cualquier tipo de relacidn entre
los rasgos dermopapilares de estos pacientes (tablas XII y XIII) y Tlas
variantes cromosdmicas detectadas en los mismos.

No obstante y basdndonos en los comentarios que hemos realizado
sobre el polimorfismo Yq+ y su posible repercusién en el desarrollo men
tal del individuo, creemos que puede ser interesante realizar algunas
puntualizacidnes.

Parece ser que el material heterocromatico extra del cromosoma
Yg+, influye en el desarrollo psiquico del individuo de forma que, de-
pendiendo del entorno que posteriormente rodee al mismo, puede favore-
cer la aparicidn de trastornos neuroldgicos (enfermedad mental, psicopa
tfa o incluso deficiencia mental).

Entonces, si esa varjante cromosémica muestra una cierta inter-

vencion en la embriogénesis del sistema nervioso, cabe esperar que su
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accion tenga un reflejo no solo en el psiquismo del individuo, sino tam
bién en sus rasgos papilares. Esta intervencidn podria 1levarse a cabo
de la siguiente manera (esquema 4):
Puede ocurrir que durante el desarrollo embrionario de los indi-
viduos Yq+, esta variante cromosémica modifique la expresidn del conjun
to de genes responsable del normal desarrollo del sistema nervioso, dan
do Tugar
- por un lado, a un sistema nervioso central especiatmente predispuesto
al padecimiento de trastornos neuroldgicos y

- por otro, a un sistema nervioso periférico andmalo, que determinardla
formacién de rasgos papilares aberrantes. Es posible que estas anoma-
1ias papilares, no sean tan numerosas como las observadas en los pa-
cientes de cariotipo anormal.

En un trabajo anterior (Martin-Lucas y Abrisqueta, 1976) observa
mos en los individuos Yg+, junto al aumento de material cromosémico Y,
una tendencia generalizada hacia valores dactilares totales bajos. Esta
ha sido 1a causa de que en 1a muestra deficiente mental con polimorfis-
mo en ese cromosoma, estudidramos fundamentalmente las caracteristicas
digitales.

Como resultado de ese estudio (tabla XIII) detectamos, en los pa
cientes Yg+, una elevada incidencia de presillas cubitales y un decreci
miento en el nidmero de arcos. En cuanto a los torbellinos, su frecuencia

es también inferior, aunque no significativamente, a la correspondiente
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a los controles. En cuanto al probando Yg-, su porcentaje de torbellinos
es muy superior al observado en la poblacién testigo y no posee ningln
arco. De acuerdo con estos datos y teniendo en cuenta la relacién exis-
tente entre el nimero de trirradios digitales y el valor dactilar total
(Pons, 1958), podria pensarse en la posibilidad de que el TRC de los in
dividuos Yg+ fuera inferior al normal, mientras que en el paciente Yg-
se daria el fen6meno contrario.

Si consideramos como valor normal de este pardmetro, el obtenido
por Pons (1958), podemos éonfirmar nuestra impresidn con respecto al in
dividuo Ygq-. E1 TRC de este paciente supera a la media (TRC=158).

Para los probandos Yq+ la cuestibn se p]antea mas complicada. Aun
que su TRC medio es inferior al que hemos tomado como patrdn, la desvia
cion tipica de 1a media es muy elevada. Este hecho nos habla de la fal-
ta de homogeneidad del TRC en estos pacientes. Dicho pardmetro es infe-
rior al valor medio, en cuatro de los seis individuos Ygq+, siendo el mds
bajo de 56. Los dos probandos restantes muestran un TRC alto (170 y 186).

Como vemos el nimero de datos disponible es insuficiente para es
tablecer algin tipo de relacidn entre el mayor o menor contenido de ma-
terial cromosémico Y por célula y el valor dactilar total. Dado que la
incidencia de la variante Yq+ en la poblacidn penal, supera a la obser-
vada en los retrasados mentales, pasaremos a discutir la posible reper-
cusion de ese polimorfismo en las huellas, al hablar de nuestra pobla-

cién de reclusos.
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421.4 Estudio demwmatoglifico, a nivel familiar, en dos casos de mongo-
Lismo de translocacibn.

Paralelamente al andlisis dermatoglifico de los pacientes Down,
hemos 1levado a cabo un estudio, a nivel familiar, de los pardmetros di
gitopalmares en nuestros dos casos de mongolismo de translocacidn. Los
resul tados aparecen en la tabla XIV.

Tanto la translocacién D/G como la G/G, se presentan "de novo" en
nuestros pacientes. Segin esto, cabe esperar que los caracteres papila-
res de los familiares de estos nifios, se corresponden con el patrén der
matoglifico normal.

No obstante, son varios los autores que han observado anomalfas
digitopalmares, en los padres, madres y hermanos de pacientes Down (Fang,
1950; Penrose, 1954; Holt, 1963a). Dichos pacientes, aunque no habfan si
do cariotipados, es muy posible que en su mayor parte fueran mongdlicos
por trisomia 21 libre, ya que la frecuencia de aparicidn de este tipo de
mongolismo, es muy superior a la observada para las translocaciones D/G
y G/G. Partiendo de esta base, es 16gico pensar que la mayorfa de los pa
dres, madres y hermanos de estos nifios, no fueran portadores de aberra-
ciones cromosémicas. |

Son precisamente estos hallazgos, 1os que nos han inducido a rea
Tizar no s6lo un estudio citogenético sino también dermatoglifico,de los
familiares de nuestros pacientes mongélicos de translocacidn. Dicho es-

tudio, a nivel familiar, no se ha hecho extensivo a los probandos Down
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por trisomfa primaria debido a que, en nuestro trabajo, siempre hemos
considerado el anlisis dermatoglifico como complementario del citogeﬁ§
tico y por tanto, sdlo 1o hemos 1levado a cabo en aquellos individuos
que previamente habiamos cariotipado.

Holt (1963a) en un amplio estudio realizado en individuos mongé-
licos observd, en los familiares de los enfermos, TRC inferiores a 1los
hallados en los controles. En general, podemos decir que esta misma ca-
racteristica aparece en los parientes sanos de nuestros nifios Down D/G
y G/G, con la dnica excepcién de la madre del mongolismo de transloca-
cion D/G, cuyo TRC es superior al normal.

En cuanto al nidmero de crestas a-b, Fang (1950) encontrd en los
padres, madres y hermanos de sus pacientes Down, valores significativa-
mente inferiores a los hallados en los controles. E1 padre y 1a madre de
nuestro probando Down D/G, asi como el padre, madre y hermana de la pa-
ciente G/G, presentan, igualmente, valores muy bajos para este pardmetro.

Con respecto al MLI, no hemos encontrado ning(n estudio realiza-
do a nivel de poblacidn en familiares de pacientes Down. En nuestro ca-
so, tanto los padres como la hermana de la translocacidn G/G, presentan
MLI superiores a los normales, mientras que en los padres del probando
D/G este pardmetro es similar a la media.

Por d1timo, si atendemos al dngulo atd mdximo, Penrose (1954) ob
servd en las madres y hermanos de sus probandos mongélicos, una 1igera

pero significativa desviacidn hacia graduaciones superiores a las norma
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les. Los padres, sin embargo, no presentaban ninguna peculiaridad digna
de mencidén con respecto a este rasgo. Nuestros resultados no apoyan es-
ta teoria, ya que en ellos se descubre una tendencia éénera]izada, hacia
valores del angulo atd inferiores a los obtenidos en la poblacidén con-
trol. De esta norma sdlo quedaria excluido el padre del mongolismo de

translocacién D/G.

47.7 POBLACTON PENAL

Antes de comenzar con la discusidn de los resultados obtenidos,
conviene puntualizar que las distribuciones de frecuencias de las pobla
ciones control, no se ajustan a la normal para ninguno de los parametros
analizados (tablas XV, XVI, XVII y XVIII). Por esta razén, no hasido po
sible utilizar la prueba t como criterio comparativo entre las distin-
tas muestras de poblacion penal y los controles. Dichas comparaciones se

han establecido entre distribuciones de frecuencias, mediante el test del

X

422.1 Poblacibn penal de cariotipo normal y sin polimorgismo cromosdm

co.

Teniendo en cuenta los resultados de Tos tests comparativos esta
blecidos entre esta muestra de poblacidn y los controles (tabla XXI) po
demos observar que, para la mayor parte de los pardmetros digitopalmares

analizados, existen diferencias estadisticamente vdlidas entre ambas po
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blaciones. Estas diferencias hacen relacién a los pardmetros: nimero de
crestas a-b, MLI y dngulo atd mdximo, en la serie masculina y al TRC,
MLI y dngulo atd mdximo en la serie femenina.

Ademds de los hallazgos encontrados en el estudio de estoscuatro
pardmetros, existe otro rasgo importante que diferencia a los reclusos
46,XY 6 46,XX de los controles. Es el que hace referencia al comporta-
miento antisocial.

E1 origen de estas dos caracteristicas,

- conducta antisocial y

- rasgos dermopapilares anémalos,

puede ser independiente. No obstante, también puede suceder que la exis
tencia de una de ellas determine, de alguna manera, la presencia de la
otra. Con el fin de conocer cual de estas opciones es la verdadera, va-
mos a analizar la posfb]e relacidén o independencia entre las etiologias
de ambas alteraciones.

Cabe esperar que los rasgos psiquicos de los reclusos de carioti
po 46,XY 0 46,XX, sean similares a los observados en los delincuentes
con algln tipo de aberracién o heteromorfismo cromosémicos (cuadro 19).
Segin esto, la muestra de poblacién que nos ocupa estard constituida por
- individuos con desdrdenes mentales y con/sin alteracién orgdnica cere

bral e
- individuos sin trastornos psiquicos aparentes y con/sin alteraci6n or

gdnica cerebral.
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E1 primero de estos colectivos, segln refleja el cuadro 19, sera
mds numeroso que el segundo.

E1 hecho de que 1a muestra de poblacidn, considerada globalmente,
presente rasgos dermopapilares andmalos, no implica que cada uno de los
grupos en los que hemos desglosado la misma, deba poseer esas anomalfas
digitopalmares. Unicamente quiere decir que la mayor parte de los delin
cuentes de cariotipo 46,XY 6 46,XX, presenta alteraciones a nivel de hue
1las.

Teniendo en cuenta esta observacidn, vamos a ver cuales son los,
individuos que muestran aberraciones papilares y el posible mecanismo de
formacion de las mismas.

Individuos con trastornos psiquicos y con/sin alteracidén orgdni-

ca cerebral.

Sabemos que el comportamiento antisocial de este grupo de reclu-
sos (ver apartado 412.1), puede tener, como causa préxima, la afeccidn
funcional u orgdnica del sistema nervioso central y como causa lejana,
genes 0 grupos de genes responsables de
a) la aparicidn de determinados desérdenes mentales o
b) de la existencia de una predisposicion especial para padecerlos.

De acue}do con este hecho, los des6rdenes mentales que carecen de
base organica demostrable, pueden haberse producido de la siguiente ma-
nera (esquema 5):

Es posible que en el desarrollo embrionario de estos probandos,



201.

SOTIVWONY

S093VY

SIYVIIdVdOUNIq |=

(eotupbio ou) TYINAW °J4d
~ AMO.WCWQ.HO OCV WHMOUHWQVHGCOHOGSM uQTOdDaJEe
vawvyydod svauYy yvy 29p VOYYPIUIb 29VY . mHaﬁoonm“ ’ 7
SISOINEN
f 00L494143d O0SOLAUBU PRUBYSLS TVYLIN3D OSOIAY3N YWILSIS

0SOLAJSU eWa)SLS |3p edoL3guab aseg

318VYLSOW3E VOINVIYO YVSNVD
NIS IVLIN3IW N3IQYO0S3C

N 3¢ VOIL3IN3ID 15veg

G VW3NDS3



202.

la base genética de un trastorno psiquico no orgdnico, modifique la ex-
presién del conjunto de genes responsable del normal desarrollo del sis
tema nervioso, favoreciendo, de este modo, la formacidn de:

1° Alteraciones a nivel del sistema nervioso central. Estas alteracio-
nes, dependiendo de la naturaleza de la base genética que las ha produ-
cido, se concretardn en una afeccién funcional determinada.

2° Alteraciones a nivel del sistema nervioso periférico. Una parte de es
te sistema nervioso, constituye el sustrato de actuacidn delos genes de
terminantes de los rasgos papilares. Entonces, al estar dicho sustrato
alterado, la expresion de esos genes serd andmala y por tanto, los ca-
racteres digitopalmares resultantes no se corresponderdn con el patrdn
dermatoglifico normal.

En cuanto a Tos trastornos psiquicos orgdnicos, su origen puede
haber sido el siguiente (esquema 6):

Es probable que en la embriogénesis de estos individuos, la base
genética de un desorden mental orgdnico, altere la expresidén del conjun
to de genes que interviene en la formacion del sistema nervioso. De es-
ta forma se constituira:
1° Un sistema nervioso central lesionado o especialmente predispuesto a
desencadenar ciertos desdrdenes mentales. En el primer caso, la lesién
cerebral ird asociada a una enfermedad mental o a un déficit intelectual.
En el segundo, el probando no presentard ningin desorden mental aparen-

te, si bien, la accidn posterior de un agente lesivo (traumatismo,infeg
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cién, etc.) podrd propiciar la manifestacidn de esa enfermedad o defi-
ciencia mental.

2° Un sistema nervioso periférico alterado, que determinard la forma-
cion de caracteres dermopapilares anémalos en estos individuos.

Individuos sin trastornos psiquicos aparentes y con/sin altera-

cidn orgdnica cerebral.

Seglin comentdbamos con anterioridad (ver apartado 412.1), la con
ducta antisocial de estos reclusos puede considerarse carente de una ba
§e genética y fruto de la interaccidn de una personalidad no alterada,
aunque puede estar disminuida, con un ambiente desfavorable o gravemen-
te adverso.

Por otro lado, 1a lesion cerebral que presentan algunos de estos
probandos, no ha podido surgir en un estadio muy precoz de sudesarrollo
embrionario. Si hubiera sido asf, su sistema nervioso central mostraria
alteraciones mucho mds graves que las detectadas. En consecuencia, es 17
cito pensar que, en estos casos, la base genética del sistema nervioso
no ha sido modificada y por tanto, que los rasgos papilares se ajustan
al patron dermatoglifico normal.

Siguiendo este mismo razonamiento, es probable que los delincuen
tes sin alteracidn orgdnica cerebral, muestren caracteres digitopalma-
res normales.

Suponiendo que estas hipdtesis sean ciertas:

1.- Es 16gico que la poblacidén penal de cariotipo normal y sin polimor-
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fismo cromosdmico, muestre rasgos papilares aberrantes. Esta carac-
teristica viene determinada por el grupo de individuos cuantitativa
mente mds importante (individuos con trastornos psfquicos y con/sin
alteracidn orgdnica cerebral).

2.- Queda probada la existencia de una estrecha relacidn entre las ano-
malfas a nivel de huellas y los desdrdenes mentales y por tanto, en
tre aquellas y la conducta antisocial que se presenta asociada a tras

tornos psiquicos.

422.2 Poblacibn penal con algin tipo de anomalia o heteromorgismo cro-

mosémicos: Serndie masculina.

Los resultados de los tests establecidos entre esta muestrade de
lincuentes y los controles, difieren bastante de los hallados al compa-
rar las poblaciones testigo y penal de cariotipo 46,XY (tabla XXI). Se-
gin esto, es 1icito pensar que las variantes cromosdmicas presentés en
nuestros reclusos y/o los cariotipos 47,XXY y 47,XYY, tienen una clara
repercusion en el desarrollo de las lineas papilares. Vamos a tratar de
analizar la naturaleza de esta influencia, para cada una de las fdrmu-

las cromosomicas halladas.

A) Polimorfismo del cromosoma Y.

Si consideramos los resultados que recoge la tabla XXI, en el a-

partado correspondiente al TRC de la serie masculina, tenemos que: *
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1° Las poblaciones testigo y penal total difieren significativamente.

2° Las poblaciones testigo y penal de cariotipo 46,XY, no presentan di-

ferencias significativas.

3° Las poblaciones testigo y penal con algin tipo de anomalfa o hetero-

morfismo cromosémicos, son significativamente distintas.

De estos tres puntos se puede concluir que la disparidad existen
te entre las poblaciones testigo y penal total, es debida a los indivi-
duos con algln tipo de alteracidn o heteromorfismo cromosdémicos.

Pero si ademds de esto, tenemos en cuenta
- que 20, de los 28 individuos con anomalias o variantes cromosdmicas,

poseen idéntico heteromorfismo (Yg+) y

- que las poblaciones testigo e Yg+ son significativamente distintas,

podemos considerar a los individuos Yq+, como responsables principales

de las diferencias existentes entre las poblaciones testigo y penal to-
tal.

Por otro lado, si analizamos los términos de]')f correspondien-
tes a los diversos tests establecidos entre la poblacion penal masculi-
na y los controles (tabla XXII), tenemos que:

1.- En Ta comparacién 1levada a cabo entre las poblaciones testigo y pe
nal total, el término que mas aporta al valor del'xl es el corres-
pondiente a 1a clase 0-69. A un 'Xz=27,013, la clase 0-69 contribuye
con un valor de 11,70.

2.- Algo similar ocurre en el test: P. testigo/P. penal con algin tipo
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de aberracidn o heteromorfismo cromosémico, en el que la clase 0-69
aporta un valor de 15,11 a un’)c=26,688.

3.- Sucede igual en la comparacion realizada entre las poblaciones tes-
tigo e Yg+, en donde la clase 0-69 contribuye a un 0(218,985,c0n un
valor de 9.

Luego los reclusos con algln tipo de aberracién o heteromorfismo
cromosdémico tienen, en general, TRC bajos y dentro de dicha muestra es
la variante Yg+ la que mds contribuye a disminuir ese valor.

Estos resultados estdn de acuerdo con la teoria que relaciona el
incremento de material cromosémico Y, con la reduccidn del TRC (Alter,
1965; Penrose, 1967). Iguaimente apoyan la hipGtesis planteadaen un tra
bajo anterior (Martin-Lucas y Abrisqueta, 1976), acerca de 1a conexidn
entre la variante estructural Yg+ y el bajo TRC. As{ mismo y reciente-
mente, se han visto corroborados por la teorfa de Barbarinoy col. (1978),
sobre 1a posible intervencidn de la zona heterocromdtica del Y en la re
gulacién de determinados procesos metabdlicos. Segiln estos Gltimos auto
res, es probable que el mayor o menor contenido de material heterocromd
tico Y por célula, de Tugar a diferencias cuantitativas en los productos
dependientes de su actividad (ej:diferencias enlos niveles de esteroides).

Una vez demostrada la influencia del heteromorfismo Yg+ en el TRC,
pasaremos a discutir su posible repercusidn sobre el resto de los rasgos
papilares estudiados.

Siguiendo con el andlisis de la tabla XXI, observamos que para
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los pardmetros: nimero de crestas a-b, MLI y dngulo atd mdximo, no exis-
ten diferencias significativas entre la poblacidn penal con algln tipo
de anomalfa o heteromorfismo cromosémicos y los controles. Resultados si
milares se obtuvieron al comparar las poblaciones testigo e Ygq+. Si con
sideramos los niveles de significacion obtenidos en estos tests, dnica-
mente en el caso del nlmero de crestas a-b (0,10<P<0,20), podrfa admi
tirse 1a posibilidad de que los individuos Ygt+ poseyeran caracteristi-
cas distintas a las observadas en los controles.

Partiendo de estas observaciones, parece claro que la variante es
tructural Yq+, o bien no tiene ningin reflejo sobre los pardmetros pal-
mares o si 10 tiene, no es de la misma importancia que el observado en
el TRC.

En los pacientes Yq+ afectos de déficit intelectual, también se
advertfa una cierta tendencia hacia valores inferiores a los normales pa
ra los pardmetros TRC y nidmero de crestas a-b (tabla XIII). No obstante
y en aquella ocasidn, nos fué imposible 1legar a conclusiones definiti-
vas debido al escaso nimero de probandos Ygq+ de que disponiamos. E1 he-
cho de que en nuestra poblacidn penal exista un mayor porcentaje de in-
dividuos con esa variante polimdrfica, nos ha permitido constatar la e-
xistencia de una relacidn entre el cromosoma Yq+ y el bajo TRC. Sin em-
bargo y como acabamos de ver, no hemos podido demostrar la influenciade
dicho cromosoma polimérfico sobre el nimero de crestas a-b. Los resulta

dos obtenidos para este pardmetro en nuestra poblacidn penal, si bienno
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excluyenla posibilidad de que la variante Yq+ determine alteraciones en
ese rasgo palmar, tampoco apoyan esta hipdtesis. Por otro lado, los va-
Tores medios del mencionado pardmetro en la poblacién Ygq+ (81,70 % 2,60)
y en los controles (82,59%0,79), no parecen ser tan diversos como para
poder suponer que en los pacientes Yq+, el valor de ese rasgo palmar es
inferior al normal.

En cuanto al heteromorfismo Yq-, los TRC de los dos reclusos afec
tos estdn por encima de la media (tabla XIX) siendo uno de ellos consi-
derablemente alto (TRC=228). También hemos observado esta caracterfisti-
ca en el Unico paciente Yq- de nuestra poblacién deficiente mental (ta
bla XIII).

Siguiendo el razonamiento empleado para la variante Yg+ y tenien
do eh cuenta que el heteromorfismo Yg- supone una disminucién de conte-
nido cromosémico Y por célula, cabe pensar que este cromosoma polimérfi

co sea responsable de la aparicion de TRC altos.

B) Sindrome doble Y.

En el probando de cariotipo 47,XYY, el TRC es la caracteristica
que mds se separa del patrén dermatoglifico normal, TRC=33 (tabla XIX).
Si consideramos:
1° Que tanto el heteromorfismo Yq+ como la aberracion cromosémica YY, su
ponen un aumento de material gonosémico Y por célula.

2° Que la variante estructural Yg+ determina TRC inferiores a los norma
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les, mientras que su influencia sobre los pardmetros palmares, en el
caso de que exista, es de menor intensidad.

Es muy probable que el cariotipo 47,XYY conlleve también una dis
minucion en el TRC y que su repercusidon en el nimero de crestas a-b,MLI
y dngulo atd mdximo, sea pequefia o incluso nula.

Borgaonkar y Mules (1970) observaron un TRC medio de 110 en 28 pa
cientes XYY. Este valor resultd ser significativamente inferior al obte
nido en los controles. Saldafia-Garcfa (1973), en el andlisis dermatogli
fico de 64 individuos YY, observé un TRC medio 10,58 crestas mds bajo
que el correspondiente a la poblacidn testigo. Para los pardmetros a-by
angulo atd maximo, también encontrd valores menores a los obtenidos en
los controles, pero las diferencias fueron menos acusadas (2,6 crestas
y 1,6 grados, respectivamente). Abrisqueta y col. (1973), observaron co
mo caracteristica papilar mds destacable en un paciente YY, el bajo TRC
(TRC=118).

En conseEuencia, cabe la posibilidad de que exista una relacidn
entre 1a zona media-distal de los brazos largos del cromosoma Y y el TRC,
ya que
- en el heteromorfismo Yq+, esa zona es de tamafio superior al normal vy

como hemos demostrado en el apartado anterior, el TRC es bajo.
- en la variante Yq-, dicha zona no existe o estd disminuida y el TRC pa
rece sufrir un incremento.

- en el complemento gonosdémico XYY, se encuentra duplicada y es muy pro
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bable que el TRC sea inferior al normal.

Por otro lado, sabemos que esa regidén heterocromdtica del cromo-
soma Y tiene una cierta intervencidn en el desarrollo psiquico dé] indi
viduo, ya que
- el heteromorfismo Yq+, si bien no es responsable directo de una con-

ducta delictiva por parte de los individuos afectos, puede condicio-
nar el desarrollo mental de los mismos favoreciendo la aparicidn de
trastornos psiquicos y por consiguiente, aumentando el riesgo de una
conducta netamente antisocial.

- cabe la posibilidad de que Ta variante Yq- tenga una repercusidn simi
lar en el psiquismo del individuo.

- la posesidn de un cromosoma Y extra, si bien no da Tugar a una psico-
patb]ogfa especifica, puede ser responsable de una especial predispo-
sicidn al padecimiento de desdrdenes mentales (enfermedad mental, psi
copatia o déficit intelectual).

Teniendo en cuenta estos hechos y con el fin de explicar la apa-
ricidon conjunta de trastornos psiquicos y anomalias a nivel del TRC en
los reclusos Yq+, Yq- e YY, podemos plantear la siguiente hipdtesis (es
quema 7):

En la embriogénesis de estos probandos, el mayor (Yq+ 6 YY) o me
nor (Ygq-) contenido de material heterocromdtico Y por célula, puede mo-
dificar la expresidon del conjunto de genes que interviene en la consti-

tucidén del sistema nervioso, dando lugar -
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- por un lado, a un sistema nervioso central especialmente predispuesto
al padecimiento de trastornos neuroldgicos y
- por otro, a anomalias en el sistema nervioso periférico que determina
rdan alteraciones a nivel del TRC.
La primera de estas caracteristicas, unida a la existencia de un
entorno desfavorable durante la infancia y adolescencia del probando Yqg+,
Yg- 6 YY, puede determinar la aparicién de desdrdenes neuroldgicos ta

les como enfermedad mental, psicopatia o incluso deficiencia mental.

C) STndrome de Klinefelter.

Con anterioridad hemos hablado de Ta ntima relacifn existente en
tre el cariotipo 47,XXY y el retraso intelectual. Asi mismo deciamos que
en nuestros dos reclusos Klinefelter, si bien no se habfa cuantificado
su nivel intelectual, era muy probable que mostraran un retraso mental
Timinar.

Por otro lado y como resultado del estudio dermatoglifico de los
mismos (tabla XIX), hemos podido observar que la caracteristica mas des
tacable y que es comin a ambos casos, hace referencia al bajo TRC. EI
resto de los pardmetros estudiados presentan valores similares a los ob
tenidos en los controles. De igual forma y en el Gnico probando 47,XXY
encontrado en nuestra poblacion deficiente mental, el parametro que mds
acusadamente se separa del patrdn dermatoglifico normal es, precisamen-

te, el TRC, TRC=46 (tabla XI).
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De acuerdo con estos datos, parece 1dgico pensar que la anomaifa
XXY determina la aparicion de TRC inferiores a los norma]eé,nﬁentras que
su influencia sobre el resto de los pardmetros papilares es de menor im
portancia.

Para explicar el mecanismo por el cual un cromosoma X extra puede
determinar retraso intelectual y simultaneamente, TRC inferiores a 1los
normales, nos pueden servir las hipdtesis reflejadas en los esquemas 2
y 3.

Seglin 1o expuesto hasta el momento, no es de extrafiar que en los
distintos tests establecidos entre la poblacidn de reclusos con algin ti
po de alteracién o heteromorfismo cromosémicos y los controles, solamen
te encontrdramos diferencias significativas para el pardmetro TRC (tabla
XXI). E1 responsable primario de estos resultados es el heteromorfismo
Yg+, ya que los individuos afectos constituyen el grupo cuantitativamen
te mds importante. No obstante, la variante Yq- asi como la totalidad de
las aberraciones cromosémicas halladas, también contribuyen a la apari-

cién de dichos resultados.

422.3 Poblacién penal con heteromorgismo cromosémico: Serie femenina.

Al contrario de 1o que sucede con los delincuentes varones, en la
serie femenina existe un cierto paralelismo entre los niveles de signi-
ficacidn obtenidos en las comparaciones: P. testigo/P. penal con hetero

morfismo cromosémico y las resultantes de los tests: P. testigo/P. penal
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de cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico (tabla XXI). As{ por

ejemplo:

- En nuestras reclusas de cariotipo 46,XX, los pardmetros TRC, MLI y an
gulo atd maximo, difieren significativamente del patrdn dermatoglifi-
co normal. En las delincuentes con polimorfismo cromosémico, si bien
esas caracteristicas papilares no son significativamente distintas de
las observadas en los controles, también es cierto que los niveles de
significacidn obtenidos no estdn demasiado alejados del 5% (0,10<P<0,20,
en los tres casos).

- En nuestras reclusas de cariotipo 46,XX, el pardmetro a-b no es signi
ficativamente distinto del correspondiente a la poblacidn testigo. En
las delincuentes con heteromorfismo cromosémico, el nivel de'signifi-
cacion obtenido para ese rasgo palmar se encuentra bastante alejado
del 5% (0,50<P<0,70).

A la vista de estos hechos, cabe la posibilidad de que la falta
de significaﬁién de los resultados obtenidos en las reclusas con poli-
morfismo cromosémico, sea debida al pequefio tamafio de la muestra (14 pro
bandos). Esta posibilidad supone que los niveles de significacién que
ahora no estdn alejados del 5%, podrian 1legar a ser estadisticamentevd
1idos si aumentdramos el nimero de pacientes de la muestra, manteniendo
constantes los tipos de variantes cromosdmicas halladas.

En el caso de que este supuesto se ajustara a la realidad, los

tests: P. testigo/P. penal con polimorfismo cromosémico, darfan lugar a
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resul tados similares alos obtenidos en las comparaciones: P. testigo/P.
penal de cariotipo normal y sin polimorfismo cromosémico. En ambos casos
se encontrarian diferencias significativas para los parametros: TRC,MLI
y angulo atd madximo.

Como ya vimos anteriormente (apartado 422.1), la aparicidn de es
tas anomalfias digitopalmares en nuestra poblacién penal de cariotipo 46,XX
puede estar intimamente relacionada con la presencia de des6rdenes men-
tales en una gran mayoria de las reclusas que la integran. Ahora bien,
teniendo en cuenta que estos trastornos psfquicos existen igualmente en
las mujeres de la poblacidn penal con variantes cromosdmicas, podria pen
sarse que las anomalfias papilares que presentan estas pacientes se deben
a la actuacidén de la base genética de un desdrden mental determinado y
por tanto, que los heteromorfismos autosémicos diagnosticados en lasmis
mas carecen de repercusion o tienen muy poca influencia en el desarrollo
de sus rasgos digitopalmares. |

En Ta discusidon de los tipos, incidencia y posible intervencidn
de las variantes cromosdmicas en el psiquismo del individuo (ver aparta
do 412.3), habldbamos de 1a posibilidad de que el heteromorfismo 17ph
aumentara el riesgo de trastornos mentales y conducta antisocial en los
individuos afectos. Sin embargo, las dos reclusas 46,XX,17ph, poseen una
acusada variabilidad para los valores de los parametros papilares estu-
diados (tabla XX). Esta caracteristica unida al hecho de que sélo dispo
nemos de dos casos con esa formula cromosémica, nos impide establecer
conclusiones definitivas acerca de 1a posible conexidn del cromosoma 17ph

con unos rasgos digitopalmares concretos.
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5.- RESUMEN Y CONCLUSIONES

5.1 RESUMEN

Se ha 1levado a cabo el estudio citogenéticoy dermatoglifico de
un colectivo de 304 individuos distribuido en dos muestras de poblacidn
1) deficiente mental (n=98) y 2) penal (n=206).

Los individuos afectos de retraso intelectual proceden del Ins-
tituto Médico-Pedagégico "Fray Bernardino Alvarez" de Madrid y fueron
seleccionados por presentar antecedentes familiares de interés y/o un
retardo mental de posible etiologia genética.

La poblacién penal, estd integrada por reclusos que, en el momen
to del andlisis, se encontraban internados en la Central de Observacidn
y en otras Instituciones Penitenciarias de Madrid y su provincia. La se
leccion de estos delincuentes se realizé atendiendo a sus caracteristi
cas psiquicas y/o a la vertiente psicopatoldgica de sus delitos.

E1 andlisis del cariotipo se efectué previo cultivo de leucoci-
tos de sangre periférica segln la técnica convencional. En algunos ca
sos y con el fin de realizar una identificacidn mds precisa de determi
nadas estructuras cromosdémicas, se procedié a 1a obtencidn de bandas Q
siguiendo el método de Caspersson y col. (1970).

En aquellos probandos que mostraban un ndmero aneuploide de cro
mosomas X, se 1levé a cabo el andlisis de la cromatina sexual corres-
pondiente. Este estudio se realizé a partir de frotis de mucosa bucal,

segln la técnica comunmente usada en el laboratorio.
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E1 criterio adoptado para la determinacidn de las variantes cro-
mosémicas, ha sido de tipo cualitativo en los casos de heteromorfismo au
tosémico y de tipo cuantitativo para el polimorfismo del cromosoma Y (in
dices Y/F). Se ha considerado que un cromosomﬁ heteromorfo estaba presen
te en el cariotipo de un individuo, cuando, tras la tincién con Giemsa,
podia identificarse con facilidad en todas las metafases.

Paralelamente al examen cromosémico se ha efectuado el estudio
dermatoglifico de todos y cada uno de los individuos que componen las po
blaciones deficiente mental y penal. Este andlisis ha sido fundamental-
mente cualitativo en la primera muestra y cuantitativo en 1a segunda.
Los resultados se compararon con los obtenidos en dos poblaciones con-
trol, una de las cuales (n=206) ha sido analizada para el presente estu
dio. Los criterios utilizados en la determinacién de los distintos pard
métros dermopapiTares, han sido los de Cummins y Midlo (1943/1961),Fang
(1950) y Penrose (1954).

En nuestro trabajo, se valora la importancia del factor genético,
particularmente citogenético, en la etiologia de determinados desdrdenes
mentales, bien sea el déficit intelectual de supuesta base hereditaria,
bien sea la enfermedad mental, psicopatia, retraso intelectual uotros es
tados psfquicos no tipificables y que se presentan asociados a un compor
tamiento netamente antisocial. Asi mismo, se dicuten los resul tados de los
tests comparativos que, para los distintos pardmetros digitopalmares, se
establecieron entre nuestras muestras de poblacidén y los controles.

Con los resultados obtenidos se ha 1legado a las siguientes con-

clusiones.
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5.2 CONCLUSIONES

1° Las cromosomopatias constituyen un factor importante en 1a génesis
del déficit intelectual de supuesta base hereditaria.

2° Los estados psico-patoldgicos y la conducta antisocial, en las muje
res, no se presentan generalmente asociados a férmulas cromosémicas anor
males.

3° Por el contrario, los trastornos mentales y el comportamiento delic
tivo, en los varones, tienen un componente cromosémico destacable.

4° Las anomalfias del cariotipo no son causa directa de las desviacio-
nes de conducta. Es mds probable que dichas cromosomopatfas den lugar a
desdrdenes mentales que favorezcan la aparicién de esa conducta antiso-
cial. '

5° E1 retraso mental de supuesta etiologfa enddgena y carente de base
cromosémica, tiene una expresidn fenotipica a nivel de huellas. Este he
cho parece probar la existencia de un origen genético para ese retardo
intelectual.

6° Asi mismo, los trastornos psiquicos sin base cromosdmica y asocia-
dos a una conducta delictiva, estdn intimamente relacionados con carac-
teres dermopapilares andmalos. Es pues posible que el factor genético
tenga un papel decisivo en la manifestacidon de dichos trastornos.

7° Aunque el sindrome de Klinefelter aparece mds comunmente ligado a cua
dros psico-patolégicos que el cariotipo 47,XYY, el riesgo de comporta-

miento delictivo es similar para ambas aneuploidias cromosdmicas.
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8° Se confirma la existencia de rasgos digitopalmares tipicos para los
sindromes de Down y Klinefelter, mientras que las mujeres triplo X pare
cen no presentar una sintomatologia especifica a ese nivel.

9° Los subnormales con aberraciones cromosdmicas muestran cocientes in
telectuales inferiores y mayor nimero de anomalias dermopapilares, que
los retrasados mentales de cariotipo normal.

10° Los individuos con aneuploidias en los cromosomas sexuales presen-
tan cocientes intelectuales superiores a los observados en los probandos
con aberraciones autosémicas estructurales o numéricas. Este hecho rati
fica la tesis de que las autosomopatias son mas lesivas que las altera-
ciones en los cromosomas sexuales.

11° ET1 cromosoma Yq+, si bieﬁ no es responsable primario de una conduc
ta antisocial, puede favorecer la manifestacidn de trastornos neurolfgi
cos y por consiguiente, aumentar el riesgo de un comportamiento crimi-
nal. Es probable que el sindrome doble Y y la variante Yq-, conlleven fe
ndmenos similares.

12° ET1 cromosoma Yq+ determina en sus portadores un valor dactilar to-
tal (TRC) inferior al asignado a la poblacifn masculina normal.

13° Es probable que la variante Yg- de lugar a un valor dactilar total
eleyado y que dicho parémetro; para el sindrome doble Y sea inferior al
normal .

14° En consecuencia, cabe la posibilidad de que exista una relacidn en

tre 1a zona heterocromatica del cromosoma Y y el valor dactilar total.
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15° Es probable que los heteromorfismos autosdmicos carezcan de reper-
cusidn o tengan muy poca influencia en el desarrollo de los caracteres

dermopapilares.
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Sindrome dé Down

Fig. 1.- Cariotipo de una translocacidn Dq/Gq

Fig. 2.- Cariotipo de una translocacion Gg/Gq
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Sindrome XXX

Fig. 3.~ Fenotipo

Fig. 4.~ Cromatina X

Fig. 5.- Cariotipo: 47,XXX
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Sindrome de Klinefelter

Fig. 6.- Fenotipo
Fig. 7.- Cromatina X

Fig. 8.- Cariotipo: 47,XXY
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Fig. 9.- Heteromorfismo del cromosoma Y.

Fig. 10.- Cariotipo: 47,XYY
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Fig. 11.- Polimorfismo 17ph.
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Fig. 12.- Variantes morfoldgicas de los eutosomas.
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