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Se presentan dos pacientes en los que se descubrió un 
cromosoma Y extra en su cariotipo; el paciente que tiene 
además un cromosoma X extra, exhibe un cuadro clínico 
en el que se mezclan el síndrome de Klinefeltcr y el 
síndrome YY, constituyendo el cuarto caso con tal 
mosaicismo, informado en la literatura hasta donde 
sabemos. Se hace una revisión del estado actual de los 
conocimientos acerca del llamado síndrome YY. Se 
describen dos alteraciones observadas por primera vez: 
braquifalangia de todos los dedos de las manos y 
tartamudez. Se estima que la conducta social de estos 
individuos está determinada principalmente por el medio 
ambiente en que, se desenvuelven y creemos que las 
características descritas hasta el presente representan 
manifestaciones de alteraciones genéticas que necesitan 
estudios longitudinales, con técnicas de muestreo 
adecuado que determinen su verdadera significación. 

El primer paciente portador de un 

cromosoma Y supernumerario fue descrito 

por M¡tidal y Ockey en 196081’82; éste 

presentalla un Cariotipo 48, XXYY; más 

tarde, Sandberg y cois, en 1961106 dan a 

conocer el primer caso con una fórmula 

cromosómica 47, XYY. 

En el tiempo transcurrido hasta el 

presente, el estudio del llamado Síndrome 

YY, ha pasado por tres etapas23. En la 

primera etapa el descubrimiento de estos 

casos se hacía entre pacientes con anomalías 

físicas y/o del desarrollo, o al egtudiar 

individuos relacionados con otros que se 

sabía tenían anomalías cromosómicas48’133; 

esta etapa termina en 1965 cuando Jacobs y 

cois.60 dan a conocer la asociación de este 

síndrome con una talla elevada (uno de cada 

dos sujetos con 72 pulgadas o más de talla), 

lo que fue confirmado por Casey y cois.13’14. 

Casi inmediatamente comienza la tercera 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 etapa donde se relaciona la presencia de 

un cromosoma Y extra o más45,130 con 

distintas características de la conducta, 

sobre todo agresividad y conducta 

antisocial2’13’43’80’73’77’ 8íl’87, asociación que 

también se ha observado en otras anomalías 

cromosómicas.5,o,18,21,37,54,57,79,83,128 pOr. 

otra parte 

no se ha observado mayor frecuencia del 

síndrome YY entre deficientes mentales sin 

conducta agresiva.15’70 

La frecuencia atribuida al Síndrome YY 

en la población ha sido muy varia- 

ble,3,50’62’69’72’109’116 lo que posiblemente está 

en relación con las técnicas de muestreo 

empleadas.115 Recientemente Ratcliffe y 

cois.100 determinaron el cariotipo de 3 500 

varones, nacidos consecutivamente y 

hallaron una frecuencia de cariotipo 47, 

XYY de 1/700, por lo que plantean que 

apenas comenzamos a conocer este 

síndrome, y que existe gran número de ellos 

siendo difícil su identificación según 

estiman algunos autores, ya que la 

presencia de un cromosoma Y extra no 

determina características fenotípicas 

definidas.23’44’06’95’124 

El objetivo de este trabajo es informar 

de los dos primeros casos estudiados en 

nuestro país que poseen un cromosoma y 

supernumerario en su cariotipo, uno de ellos 
con caracteres del Síndrome de Klinefelter y 
una fórmula cromosómica muy poco 
frecuente.7’104
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PRESENTACION DE LOS CASOS 

CASO I: J.R.B. (H.C. No. 5C9-109). 

Varón de raza blanca, consultó por primera vez (marzc 

1965) a los 23 años de edad (Fig. 1), por estatura 

exagerada y poco' desarrollo de los genitales externos, 

refiriendo erección deficiente y ausencia de eyaculación. 

Antecedentes: Peso al nacer: 8 libras. Desarrollo 

psicomotor normal. Escolaridad de 2do. grado (concurrió 

a la escuela de 8 a 12 años de edad). No convulsiones. 

Padre padece de “artrosis” madre y 8 hermanos sanos, 

abuela y dos tíos paternos: Diabetes Mellitus. Talla 

familiar promedio normal. Fuma moderadamente y sólo 

en ocasiones toma bebidas alcohólicas. Trabaja 8 horas o 

más en labores agrícolas. 

Examen físico: Voz infantil, ausencia del vello 

corporal, facial y axilar, vello pubiano muy escaso. Pene y 

testículos pequeños, con sensibilidad disminuida. Talla: 

190.5 cm, brazada: 202 cm, segmento inferior: 108 cm y 

segmento superior: 82.5 cm. 

Exámenes complementarios: Rx cráneo y silla turca: 

Marcad» desarrollo de los senos maxilares, senos 

frontales normales, sinusitis maxilar derecha 

hipertrófica. 

Survey óseo: Retardo en el desarrollo óseo, con 

persistencia de la interlínea de los cartílagos de 

crecimiento, espina bífida en SI. 17 cetosteroides 

urinarios: 11.68 mg/24 horas (normal). PBI: 7 ug%. TRC: 

—1/10. Cromatina sexual: negativa (en leucocitos). 

Pericampime- tría normal. 

Se le impuso tratamiento con testosterona lo que 

cumplió hasta julio 1969, apareciendo barba, vello axilar 

y corporal, aumentó el bello puviano y la voz se tornó 

grave; la erección mejoró, apareció eyaculación, con libido 

heterosexual, practicando el coito con animales, además 

hubo aumento de tamaño del pene y las bolsas escro- 

tales. En este tiempo se realizó cuatro espermo- gramas: 

28/2/66: Volumen 0.1 mi, azoospermia: 15/6/66: Volumen: 

2.2 mi, azoospermia: 27/1/ 67: Volumen: 2.4 mi., con 4 

millones de espermatozoides por mi y una movilidad de 

40%. 3/5/69: Volumen: 0.8 mi ron 3.5 millones de 

espermatozoides por mi con una movilidad nula. 

Fig. 1.—(Caso 1) Observe morfotipo del paciente (alta 

talla, eunucoidismo, ausencia de vello). 



R. C. M. 

MAYO-JUNIO ,  1972  

294

Al interrumpir el tratamiento, la erección se liizo 

deficiente y la eyaculación desapareció. 

En enero/1970 ingresa para nuevo estudio (Fig. 2). 

Examen físico: Barba escasa, vello corporal 

moderado, vello axilar y puviano normal. No 

ginecomastia. Manos grandes, acromegaloides; 

aparatos respiratorio y cardiovascular normales. F.C.: 

60 X luto. T.A.: Mx: 110- Mn: 60. No alteraciones 

venosas. Pene de carácter infantil (7 cm de largo y 8 cm 

de circunferencia) con escroto pigmentado y arrugado. 

Testículos duros, poco sensibles y muy pequeños. 

Próstata normal. Examen neurológico normal 

Talla: 197 cm brazada: 208 cm, peso: 88 kg, segmento 

inferior: 108 cm, segmento' superior: 89 cm, 

circunferencia cefálica: 59 cm, circunferencia torácica: 

101 cm, circunferencia abdominal: 89 cm, 

circunferencia de caderas: 105 cm, diámetro biacromial: 

43 cm, diámetro bitrocan- téreo: 37 cm. 

Exámenes complementarios: Rx cráneo y silla turca: 

no alteraciones. Survey óseo.; Espina bífida en SI. 

Curva de Tolerancia a la glucosa: normal (95-160-85-70 

mg%). Gonadotropinas: < 5 Uds. ratón en 24 lloras. 

Espermograma: no se realizó por ausencia de 

eyaculación. Croma- tina sexual: negativa (mucosa 

bucal). E.E.G.: Normal. E.C.G.: Normal. 

Estudio psiquiátrico y psicológico: Nivel intelectual 

bajo y con déficit. No agresividad. “Se lleva bien con 

todos”. 

Prueba de Kent (conocimientos generales) —Nivel 

intelectual—- por debajo, de los límites promedios. 

Dibujo figura humana: nivel intelectual muy bajo. 

Prueba de Raven: deficiente mental cuya inteligencia 

corresponde a un niño de 8 años. 

Biopsia testicular: Túbulos de pequeño tamaño sin 

luz y revestidos por un epitelio indiferenciado con 

aspecto embrionario que recuerda a las 

esperinatogonias y espermatocitos de primer orden. Las 

membranas básales de todos los tríbulos muestran 

espesamiento e hialinización. El intersticio es casi 

acelular y en parte presenta aspecto plasmoide. 

Diagnóstico: Compatible con liipogonadismo 

secundario. 

Dermatoglifo: CUADRO I Cariotipo: 

47, XYY. (Fig. 3). 

Al alta se impone tratamiento con testosterona y 

unos meses después un espermograma mostró un 

volumen de 1.6 mi con azoospermia, pH de 7.5 y 

viscosidad normal. 

p¡,r 2.—(CASO 1) Modificación de su apariencia 

hipogonádica después de su tratamiento con andrógenos 

(aparición de vello sexual).
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Fig 3.—(CASO 1) Metalase con una fórmula cromosótica 
47,XYY. Ambos cromosomas Y V señalados con flechas. 

CASO 2: RO.H. (H.C. No. 556-219). 

Varón de raza blanca, consultó por poco desarrollo de 

los genitales externos a los 17 años de edad (mayo de 

1969), presentó vello axilar y pubiano, así como “estirón” 

puberal entre los 

13 y 14 años, apareciendo eyaculación escasa en 

volumen. 

Masturbación diaria. No relaciones sexuales, con 

libido heterosexual (no se ha acercado a mujeres “por 

pena”, debido al poco, desarrollo de los genitales 

externos). 

Antecedentes: Peso al nacer: 7*4 libras. Desarrollo 

psicomotor normal. Escolaridad: 6to. grado (repitió 4 

veces el 3er. grado y 3 veces el 6to. grado). Presentó tres 

crisis convulsivas con episodios febriles a los 4 años de 

edad. Padres sanos, no consanguinidad. Es hijo único. 

Edad de los padres al nacer: 22 y 23 años res-

pectivamente. No fuma ni toma bebidas alcohólicas. 

Examen físico: (Fig. 4). Voz grave, distribución pilosa 

normal. Tórax: Presenta su mitad inferior más ancha 

que la superior con ginecomastia bilateral. Los dedos de 

ambas manos son cortos en proporción al tamaño del 

carpo y meta. 

 

Fig. 4. (CASO 2) Morfotipo del paciente donde podemos 

observar configuración del tórax y ginecomastia bilateral. 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

carpo (braquifalangia). Nevus pigmentados en tórax, 

abdomen y extremidades. Ojos antimongoloides (Fig. 5). 

Prognatismo (Fig. 6). Aparato respiratorio y 

cardiovascular normales. F.C.: 82 X mío. T A.: Mx: 120 • 

Mn: 80. No alteraciones venosas. Pene tipo adulto (11 cm 

largo y 

10 cm de circunferencia); escroto poco pigmentado y 

arrugado. Testículos duros, sensibilidad disminuida, de 

pequeño tamaño (2 cm largo y 

1 cm ancho), próstata algo pequeña, de caracte. res 

normales. 

Examen neurológico normal. 

Talla: 165 cm, brazada: 169 cm, peso: 62 kg, segmento 

inferior: 86 cm, segmento superior: 79 cm, circunferencia 

torácica: 85 cm, circunferencia abdominal: 82 cm, 

circunferencia de caderas: 91 cm, diámetro' biacromial: 

38 cm, diátnero bitrocantéreo: 37 cm. 

Exámenes complementarios: Rx cráneo y silla turca: No 

alteraciones. Survey óseo: Cifosis dorsal. Perfilograma: 

prognatismo. Mamografía: no se comprueba tejido 

glandular. PBI: 6 ug%. TRC: —1/10. 17 cetosteroides 

urinarios: 5.3 mgf 24 horas (normal). Gonadotropinas: 

>50 Uds. ratón en 24 horas. Espennograma: No eyacula- 

ción (3 intentos). Cromatina sexual: 27% de cuerpos de 

Barr simples (mucosa bucal). E.E.G.: anormal 

generalizado, tipo epilepsia diencefá- lica, variante petit-

mal. E.C.G.: Normal. 

Estudio psiquiátrico y psicológico: déficit mental. Nivel 

intelectual per debajo de los límites promedios. No 

agresividad. Tartamudea constantemente. 

Biopsia testicular: Túbulos discretamente disminuidos 

de tamaño con fibrosis peritubular y aumento de grosor 

de la membrana basal y alteraciones del epitelio dado por 

presencia única de células de Sertoli, hasta la desapari-

ción absoluta del revestimiento epitelial. A nivel del 

intersticio existe marcada profusión de células de Leydig, 

predominando el tipo compacto que deforma en 

agrupaciones adenoma- tosas. 

Diagnóstico: Compatible con Síndrome de Klinefelter. 

Dermatoglifo: CUADRO I 

Cariotipo: 47, XXY/48, XXYY (Figs 7 y 8). 

COMENTARIOS 

El Caso 2 (R.O.H.) con fórmula cro- 

mosómica 47, XXY/48, XXYY presenta 

características clínicas del Síndrome de

 

 

 

 



 

 

 

 

Fig. 8.—Metafase con fórmula cromosótica 48,XXYY 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fig. 7.—(CASO 2) Metafase con fórmula cromosómica 47, XX}' característica del Klinefelter. 
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Klilnefelter, así como del Síndrome YY, lo 

que se ha informado en pacientes que son 

portadores de cromosoma X e Y extras, los 

cuales presentan una mezcla de los dos 

síndromes;8’14-32’32'66-92-113 además nos 

muestra un cuadro clínico menos típico 

como se ha visto en los mosaicis- 

mos.20'25’33'34'40’41’46’01’108’111 En el Caso 1 

(J.R.B.) con un cariotipo 47, XYY se 

constató una talla elevada siendo este sig-

no uno de los más llamativos y constantes 

del Síndrome YY,01’54,56’57’85'89-98'131»133 lo 

que puede ser ostensible aun antes de la 

pubertad.16’24’42’47'63 Los dos pacientes son 

de la raza blanca pero esta anomalía 

cromosómica se ha reportado en otras 

razas.17-99-117’134 

Cierto grado de déficit mental es ha-

llazgo frecuente en estos casos23-66-80’84-95 

aun cuando se han descrito algunos con 

inteligencia normal e incluso superior;67 

nuestros dos pacientes presentaban déficit 

mental y no se detectó agresividad, 

hostilidad o conducta antisocial que se ha 

atribuido al cromosoma Y supernu-

merario;9’1’’56-80-96,97’98 recientemente se ha 

postulado que los trastornos de la conducta 

no son características inherentes al 

síndrome, sino que los mismos están 

determinados principalmente por el medio 

ambiente en el cual se desenvuelven los 

pacientes.71’89>108-125 

El Caso 2 tiene antecedentes de crisis 

convulsivas, con E.E.G. anormal, asocia-

ción ésta dada a conocer como significativa 

en ocasiones.30’36,38 La tartamudez 

observada en este paciente no la hemos 

encontrado en la literatura revisada. 

Las alteraciones del sistema venoso, las 

anomalías cardíacas y los trastornos 

electrocardiográficos93 descritos en este 

síndrome no se hallaron en nuestros casos; 

uno de éstos (Caso 1) presentó la tensión 

arterial algo baja (110/65) al igual que el 

caso de Richards y Stewart.101 

 

 

 

 

En los sujetos portadores de un cro-

mosomas Y extra, se han observado varias 

enfermedades asociadas,19’:8’49’50’68’64’92’ 

102,122,124,126 multiples malformaciones 

somáticas,'í,3’6a’68,7u así como diversas alte-

raciones óseas17,26’27’78’94’120’132 y rasgos 

acromegaloides;30’29’52’63’113 nuestros pa-

cientes mostraron los siguientes: J.R.B. 

(Caso 1) tiene manos grandes, acrome-

galoides, espina bífica en SI y un marcado 

desarrollo de los senos maxilares, mientras 

que R.O.II. (Caso 2) tiene un prognatismo 

marcado, tórax malforma- do y cifosis 

dorsal, así como ojos en posición 

antimongoloide como fue reportado por 

Kosenow y Pfciffer,65 mostrando además el 

Caso 2 desproporción entre la longitud de 

los dedos de las manos y la del carpo-

metacarpo (braquifalangia) ; esta 

braquifalangia ha sido reportada en el 

quinto dedo,26-47 pero no la hemos encon-

trado reportada en todos los dedos de la 

mano como ocurre en nuestro caso. 

La ginecomastia bilateral observada en 

el Caso 2 se ha reportado en el Síndrome 

YY, tanto en los que tienen dos cro-

mosomas X32’52-82’113 como en los que tie-

nen un solo cromosoma X.23-70’89 Los dos 

pacientes son portadores de un hipogo- 

nadismo masculino evidente, que es más 

acentuado en el Caso 1; este hallazgo es 

ostensible en algunos pacientes con este 

síndrome.4’11’12,22 

Nuestros pacientes conservan una libido 

heterosexual disminuida, aunque hay 

casos reportados con libido homo-

sexual.6’23,101 Algunos autores han hallado 

altos niveles de ICSH86,88,110 y otros, 

secreción aumentada de testosterona;89, 

103,129 , esta última se ha atribuido a los 

cambios en la secreción de testosterona 

que se producen en los individuos que 

guardan prisión, no existiendo diferencia 

alguna en otros estudios realizados en 

reclusos normales.09 Las determinaciones 

hormonales de gonadotropi-
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ñas y testosterona no se han relacionado 

con la imagen histológica testicular:112 en 

nuestro paciente R. 0. íl. (Caso 2) 

encontramos gonadotropinuria elevada, 

mostrando un cuadro histológico testicular 

bastante característico del síndrome de 

Kiinefeher; en crmbio, en J. R. B. (Caso 1), 

la gonadotropinuria está disminuida con 

un cuadro histológico testicular 

compatible con un déficit de go- 

nadotropinas hipofisiarias, por lo que no 

comprobamos aumento ostensible de 

ICSH en ninguno de nuestros pacientes; y 

en uno de ellos existen signos manifiestos 

de déficit de testosterona. 

Poco se sabe acerca de la fertilidad de 

estos pacientes23,43,89 y aunque se han des-

crito pacientes fértiles,48,li7,95,107,111,114,119, 

122,130 exjsien opiniones divergentes en 

relación a si pueden transmitir o no el 

cromosoma Y, extra.31,63,74,118,119 

En el dermatoglifo de los individuos con 

dos cromosomas Y se han descrito 

alteraciones características, aunque no 

patognomónicas,1,55,90,91,123 como son: dis-

minución del conteo total de crestas digi-

tales, ausencia de arcos en los patrones 

digitales, aumento de la frecuencia de 

patrones no usuales en la región hipo- 

tenar, ángulo atd más agudo que lo nor-

mal, trirradio axial proximal desplazado 

hacia la región cubital y presencia de sur-

co simiano. 

En nuestros casos (Cuadro I) observa-

mos: conteo total de crestas digitales 

disminuido, sin existir arcos en los pa-

trones digitales. Asa distal en I3. No 

patrones en la región hipotenar. El ángulo 

atd más agudo que lo normal. Trirradio 

axial proximal desplazado hacia la región 

cubital. Bajo conteo de la línea ab. No 

presencia de surco simiano. El Caso 2 

muestra un asa radial en ambas regiones 

tenares (T + 1). Hallazgos que como hemos 

expresado son frecuentes en los 

dermatoglifos de este síndrome.
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Two patients described as carriers oí an extra } chromosome in their cariotype are presented; one wlio lias 
also an extra X chromosome shows a clinical picturQ in which Klinefelter’s syn- drome are mixed and 
constitutc the fourth case with such a mosaicism reported in literatura, as far as we know. A review of the 
current state of knowledges on the so-called YY syndrome is made. Two changes^seen by the first time are 
described: brachiphalangy of all fingers of botli liands and stuttermg It is thought that social behavior of 
these subjects could be mainly determincd by tile environment in which they evolve. We believe that the 
characteristics described up to date represen! manifestations of genctic changes that require longitudinal 
studies, with procedures of adequate sampling for establishing their real significance. 

RESUME 

Güel, R. y R. Padrón. Syndrome YY: deux cas. Rev. Cub. Med. 11: 3, 1972. 

On décrit un chromosome Y extra dans son cariotype choz deux patients. II y en a un qui présente un 
chromosome X extra, montrant un cuadre clinique oü l’on associe le syndrome de Klinefelter et le syndrome 
YY. Celui-ci constituí’ le quatriéme cas avec tel type de mosái- cisme trouvé á la littérature actuelle. On passe 
en revue l’état actuel des connaissances autour du syndroim YY. On décrit deux altérations observées pour la 
premié re fois: brachyphalangie de tous les doigts et bégaiment. La conduite sociale de ces individus est 
determiné par le milieu dans lequel ils se développent et o*i croit que les caractéristiques décrites jusqu’au 
présent représentent les manifestations d’altérations génétiques dont il faut approfondir avec les tech- ñiques 

adéquats d’echantillonnages, pour arriver á leur véritable signification. 

PE3KME. 

PysJiB P. ,P. üaflpoH. CiiHflpoM 57: jraa cJiŷ aa-Hev-Cub. med. 

11: 3 , 1972. 
üpitBOEaTCfl jrsa naixneHTa c flonojiHBTejiHíoít xpomocomoh y b KapHOTroe. 
IlaiiHeHT.Y KOTOporo Knowe stopo Tajase jjonojiHHTejiBHaH xpoiviocoMa a » 
noKa3UBaeT KJiHHiraecKyio KapTHHy.coBMemaionyK! ciHjipoM muHeipeJiTepa i 
CKHmOM yy * HBJIHeTCfl MCTBepTHM c-Jiy^aeM.o KOTOPOM Mü raeeM CBefleH.- 
HH.npencTaBJiHBamra no,no(5Htiii M03aimH3M.np0B0jDíTCH nepecMOTp coctohh- ZH B 
HaCTOHmee BpeMH 3HaHHM OTHOCHTejIBHO T3K Ha3UBaeMOrO CHHJipOMa 
yy.OnFCHBioTCH ffBa H3MeHeHiH BnepBHe 06HapyKHHue:ópaxsjaKT*raiH Bcex 
nanmeB pro k sasKaHHe.CHíTaeTCH.^TO otímecTBeHHoe noBejieHíe jiiojieü 
onpejiejiHeTCH b ochobhom epe^oü h c®c 
caHHae xaDaKTepicTJíKM HBJIHJOTCH BtjpaseHBHMH reHeTjnecwcc Hapymerfili, 
™^^SP™íEjimxliccJieflOBaHtó,c nojixo»* cnocotíaMi conocTa- BJieHoa.c TeM htoÓh 
onpeEejniTfc ucTEHHoe itx 3Ha^eH*e. 
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