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Se exponen los resultados del estudio citogenético y de los dermatoglifos de 8 pacientes con aplasia germinal. Se
hallaron alteraciones cromatinicas y cromosémicas en 3 pacientes, por lo que se recomienda realizar estos estudios
cuando se comprueba la existencia de esta lesion testicular. En el estudio de los dermatoglifos se plantea haber
encontrado patrones digitales similares a los de hombres normales, mientras que los patrones palmares fueron
significativamente mas frecuentes en las regiones tenares y menos frecuentes en las areas interdigitales 13 (p <
0,05). El conteo total de crestas digitales, el conteo de crestas en la linea a-b y la suma de los angulos atd, fueron
normales en 5 casos y sé6lo en 1 paciente se hallaron alteradas estas tres medidas. Se indica que casi en la totalidad
delos casos (7/8) se hallaron alteraciones en los dermatoglifos, lo que obliga aincluir este examen entre las investiga-
ciones que deben realizar en estos pacientes. Estos resultados apoyan la hipétesis de que esta enfermedad tiene a
veces un origen genético, y en ocasiones puede formar parte del sindrome de Klinefelter.

Cuando la aplasia germinal fue descrita por
primera vez en 1947, los autores sugirieron un
origen genético.! Posteriormente han sido
publicados casos con esta imagen histolégica
y con antecedentes de exposicion a distintos
agentes fisicos, quimicos o infecciones ca-
paces de ocasionar dafio testicular.?®
También en otros casos se han comprobado
distintos tipos de anomalias cromosémicas.”™®
Sin embargo, en otros pacientes con aplasia
germinal no aparece ningin posible factor
causal.

El estudio cromatinico y cromosémico
permite detectar anomalias que en ocasiones
pasan inadvertidas por los pocos sintomas y
signos que producen. Igualmente, sabemos
que muchas de las caracteristicas de los
dermatoglifos son genéticamente
determinadas." *

Por las razones antes expuestas, deci-
dimos hacer un estudio citogenético y
dermatoglifico de una serie de pacientes
portadores de aplasia germinal, con el
objetivo de buscar algunos indices que
afirmen su origen genético.
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MATERIAL Y METODO

Esta serie consta de 8 pacientes atendidos
en la consulta de endocrinologia de la
reproduccion del Instituto de Endocrinologia y
Enfermedades Metabdlicas. El diagnéstico se
bas6é en el estudio histico testicular,®
realizado en una muestra de tejido obtenido
por biopsia bilateral.*4-15

Se investigé la cromatina sexual en la
mucosa del carrillo!® y en la sangre
periférica.l’” El estudio cromosémico se
realizd en sangre periférica, segun la técnica
de Moorhead modificada.*® Los dermatoglifos
se estudiaron por el método clasico de papel
y tinta.

En los dedos se estudid la frecuencia de
patrones y el conteo total de crestas. En las
palmas se estudiaron cuantitativamente la
suma de las crestas en la linea a-b y angulos
atd y, cualitativamente la frecuencia de
patrones en las regiones hipotenares, tenares
y areas interdigitales; asi como posicién del
trirradio axial y presencia de surco simiano.
Las siglas utilizadas fueron las siguientes: A:
Arco; UL: Asa cubital; RL: asa radial; DL: asa
distal; CL: asa carpal; W: rizo.

Los hallazgos en los dermatoglifos de cada
caso, se compararon con los resultados de un
grupo control de 200 hombres normales
estudiados en nuestro laboratorio y con otros
resultados descritos en la literatura.®'-2

RESULTADOS

La cromatina sexual, en la mucosa oral y
sangre periférica, fue negativa en 6 casos y
positiva en los otros 2. El cariotipo fue 46,XY
normal en 5 pacientes; en otros 2 se hall6 un
mosaicismo 46.XY/47.XXY y en el caso
restante una formula 47.XXY (cuadro ).

Los hallazgos de los dermatoglifos fueron
similares a los observados en el sindrome de
Klinefelter en 4 casos; otro caso sugirié la
existencia de un cromosoma Y extra, en otros
2 se presentaron otras alteraciones no
patogno- ménicas de ninguna enfermedad y
en el Ultimo caso, el dermatoglifo no sugirio
enfermedad alguna (cuadro ).

En el cuadro Il se muestran los patrones
digitales en cada paciente. Se hallé que la
frecuencia de cada patron fue similar a la
observada en hombres normales (cudros Il y

1}

En el cuadro IV mostramos los patrones
palmares hallados en cada casoy

CUADRO |

ESTUDIO CITOGENETICO DE LA APLASIA GERMINAL

€25 Cromatina sexual Mucosa Cariotipo CHYTES

No. bucal Sangre

1 Neg. Neg. 45 XY Sind. de Kilinefelter

2 Neg. Neg. 46,XY Sind. de Klinefelter

3 Neg. Neg. 46,XY/47,XXY Compatible con sind. YY

4 Neg. Neg. 46,XY No sugestivo de enfermedad
5 Neg. 1/500 46,XY Alt. no patognomonicas

6 Neg. Neg. 46,XY Alt. no patognomonicas

7 25% — 47 XXY Sind. de Klinefelter

8 26% 10/500 46,XY/47 XXY Sind. de Klinefelter
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la posicién del trirradio axial. En la aplasia
germinal la frecuencia de patrones con
respecto a hombres normales fue
significativamente mayor en las regiones
tenares y significativamente menor en el area
interdigital 13 (p < 0,5) (cuadro V).

El conteo total de crestas digitales, el

conteo de crestas en la linea a-b y la suma de
los angulos atd fueron normales en 5 casos.
Un paciente present6 los valores de estas tres
medidas mayor que el normal, y otros 2
presentaron alteraciones en una de ellas
(cuadro VI).

CUADRO 111
FRECUENCIA DE CADA PATRON DIGITAL EN LA APLASIA GERMINAL Y EN NORMALES
I;zia;;)ar;ee: Aplasia germinal Normales (%)
No. patrén % IEEM Holt y Lindsten Saldafa-
Garcia
A 3 3,75 6,0 3,3 4,3
RL 5 6,25 31 6,4 5,9
UL 56 70,0 59,4 63,3 61,5
W 16 20,0 30,0 26,9 28,3
CUADRO Il PATRONES DIGITALES EN LA APLASIA GERMINAL
Caso Mano derecha Mano izquierda
No.
1 2 3 4 5 1 2 3 4 5
1 W R UL UL UL UL RL A UL UL
L
2 UL U UL UL UL UL A UL UL UL
1
3 UL W UL UL UL UL W UL W UL
4 UL A UL UL UL UL RL UL UL UL
5 W W UL UL UL W UL UL UL UL
6 UL 0] UL UL UL w UL UL UL UL
1
7 UL U UL UL UL w RL UL UL UL
1
8 W RL W W UL w UL W W UL
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CUADRO IV

PATRONES PALMARES Y TRIRRADIO AXIAL EN LA APLASIA GERMINAL

CUADRO V

FRECUENCIA DE PATRONES PALMARES, TRIRRADIO AXIAL Y SURCO SIMIANO EN PACIENTES CON APLASIA
GERMINAL Y EN NORMALES
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COMENTARIOS

Se ha sugerido que los pacientes
portadores de aplasia germinal son ge-
neralmente cromatin-negativos y tienen
cariotipo 46,XY,*2! pero los estudios hechos
sobre estos hallazgos son pocos. La imagen
histoldgica tipica de la aplasia germinal se ha
hallado ocasionalmente en pacientes con
distintos tipos de anomalias cromos6micas,”®
y es posible que exista un nimero mayor de
casos con mosaicismo no diagnosticado.

Aunque en una gran parte de nuestros

casos se constatdé cromatina negativa,
observamos que 2 de ellos eran cromatin-
negativos. Igualmente, se comprobaron
anomalias cromos6micas del tipo del
sindrome de Klinefelter en 3 casos,
1 con la férmula clasica 47.XXY y los otros 2
con mosaicos 46,XY/47,XXY. Segun estos
resultados, es recomendable realizar estas
dos investigaciones en todo paciente portador
de aplasia germinal, pues la posibilidad de
encontrar alteraciones no es tan improbable
como se ha sugerido.

R.C. M.
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El hallazgo de cromatina negativa y cariotipo
46,XY tampoco descarta la existencia de
alteraciones genéticas, que pueden estar
presentes y no ser detectadas por nuestros
métodos actuales de investigacion. El estudio
de los dermatoglifos en nuestros pacientes no
mostré diferencias en los patrones digitales
con respecto al grupo control. Sin embargo, la
frecuencia de patrones palmares en las
regiones tenares y areas interdigitales 13
vari6 significativamente en la aplasia
germinal.

El estudio cuantitativo de los dermatoglifos
s6lo demostr6 alteraciones en casos aislados
en el conteo de crestas total, de la linea a-b y
angulo atd.

La interpretaciéon global de los hallazgos
dermatoglificos en los casos con aplasia
germinal, resultdé interesante; pues se
comprobaron cambios que sugirieron una
anomalia cromosomica en 5 de los 8
pacientes y en otros 2 se constataron
alteraciones, aunque no patognomonicas de
afeccion determinada; es decir, casi la
totalidad de los casos presento algun tipo de
patrén anormal.
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Segun nuestros resultados no podemos
afirmar que los dermatoglifos de la aplasia
germinal presentan un patrdn tipico de esta
enfermedad, pero si  parece que
frecuentemente existen algunas alteraciones,
gue muchas veces sugieren la presencia de
anomalias cromosémicas.

La presencia de algunas alteraciones
dermatoglificas en casos con cromatina,
cariotipo o ambos normales sugiere también
el uso de este procedimiento como un arma
mas para el diagnéstico del origen genético de
la aplasia germinal, al igual ocurre en otras

SUMMARY

enfermedades cromosémicas y genéticas.™*?

Los resultados del estudio citogenéti- co y
dermatoglifico de los pacientes de esta serie,
apoyan el criterio de que este sindrome puede
tener un origen genético, y en ocasiones es
posible detectar una alteracion cromosémica
definida como es el sindrome de Klinefelter.
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Padrén Durén, R. S. et al. Cytogenetic study and dermatoglyphics in germinal aplasia. Rev Cub Med 17: 3, 1978.

Results of the cytogenetic study and dermatoglyphics in 8 patients with germinal aplasia are exposed. Chromatin and
chromosomal changes were found in 3 patients so we sug- gest the performance of these studies when the existence
of such testicular lesién is proved. Dermatoglyphics suggests the presence of digital patterns similar to those of normal
men. Palmar patterns were significatively more frequent in the thenar regions and less frequent in interdigital areas 13
(< 0,05). The total count of digital ridges, the count of a-b line ridges and the summation of atd angles yielded normal
vallies in 5 patients and only in 1 patient these three measures yielded altered valles. According to dermatoglyphics,
almost all patients (7 out of the 8) had changes so such study must be included among the investigations of these
patients. These results support the hypo- thesis which suggest that this disease sometimes has a genetic origin and

occasionally may be a part of the Klinefelter's syndrome.

RESUME

Padrén Duran, R. S. et al. Etude cytogénétique et des dermatoglyphes de !"aplaste ger- minale. Rev Cub Med 17: 3, 1978.

Les résultats de | etude cytogénétique et des dermatoglyphes de 8 patients avec aplasie germinale sont exposés. Des
altérations chromosomiques et chromatiniennes ont été trouvées chez 3 patients, c’est pourquoi ces études sont
recommandées lorsque I'exis- tence de cette Iésion testiculaire a été constatée. Dans I’étude des dermatoglyphes, des
patrons digitaux similaires & ceux des hommes normaux ont été trouvés, tandis que les patrons palmaires ont été
significativement plus fréquents & larégion thénar et moins fréquents ala région interdigitale 13 (p < 0,05). Le comptage
total de crétes digitales, le comptage de crétes sur la droite a-b et la somme des angles atd ont été normaux chez

5 patients et seulement chez 1 patient ces trois mesures étaient altérées. Dans la plu- part des cas (7/8) des altérations
ont été trouvées dans les dermatoglyphes, ce qui oblige a indure cet examen parmi les recherches qu’il faut réaliser a
ces patients. Ces résultats appuient I’hypothése qui signale que cette maladie a parfois une origine géné- tique, et

d'autres fois elle peut faire partie du syndrome de Klinefelter.

PESME

IlajjpoH uypaH, P.C. a *p.

LlaToreHeTagecKoe accjieaOBaHae a-

iiccjiejioBaHiie nepMaTOryia$0B 3aqaTo*iHoft anjia3Htui. Rev Cub Ked 17»

3, 1978

upercTaBJiHioTCH pe3yjibTaTH uaToreHeTanecKoro acc”eitOBaHaH a accjie
HOBaHae BOCBMa nauaeHTOB c 3a”axOHHOU aiuia3aeii. Ehjih oCHapyxeHH
xpoMaTugecKHe xpoMacoMHue ajiBTepamia y Tpéx nauaeHTOB, b cjiejicT bm gero
peROMeanyeTCH peajia30BaTB ara accjieiOBafuui, Korjia no,n- TBepjfmaeTCH
Hanaqae nojioCHoro HapyraeHas HaMKa. yKa3HBaeTCH, mio npa accjienoBaaaa
,n;epMaTOivia(|)0B 6hjlh oCHapyxeHH jwruTajiLHue 06 . pa3m¢ cxoxae c
odpa3iiaMH HopMaJiBHtix MysraaH, ojjHaKO nantMapHBie - 06pa3iiu Oujia
3HanaTejiBHo “acTH b oOJiacTH jianoHa a MeHee qacTH - o]
BHyTpannrHTaJiBHoii o6JiacTa 13 (p<0,05). 06mee coflep*aHne jua- ruTaJiBHHX
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rpedHefl a co,nep«aHae rpedHea b JiaHaa a - b a cyMna yr jiob ata , cujui

HopMaJiBHu Yy

iiHTa naiiaeHTOB a t0jibko y o”Horo na- uaeHTa o&buia

otiHapyjfteHu ajiBTepauaa 3Tax Tpéx BejiariaH, yKa3UBaeTCH “to noMTn bo Bcex
cjiy~aHx (7/8) 6hjw obéHapyseHu ajitTepailH b jief MaTorjiaiifiax, mto .nejiae®
Heodxo”aMUM BKJimeHae aToro odcjietiOBaHaa b accjienoBaHae, KOTopoe
Heo6xo”aMO npoBecTa Ha 3Tax nauaeHTax.- 3th pe3yjiiO)aTu no"TBepsuaioT
ranoTe3y, o 3To 3adojieBaHae aHor- na :iweeT reHeTa”ecRoe npoacxoxaeaae a,
mto b OTjiejiBHux cjiyMaax- MoxceT OHTB cocTaBHoM h2ctbk) caHflpoMa

KjuiHei|)ejiBTepa.
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