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RESUMEN

El presente estudio corresponde a la descripcion clinica de
los individuos afectados en siete generaciones, y al andlisis del drbol
genealdgico de una familia con alta frecuencia de trastornos psiquid-
tricos. Dos psiquiatras, trabajando separadamente, realizaron los
diagndsticos utilizando los criterios del DSM-111 y DSM-111-R.

Se encontraron siete individuos afectados, de los cuales cuatro
corresponden & hermanos, hijos de una madre esguizofrénica. El
sexto enfermo es un hermano de esta dltima paciente, y el séptimo
corresponde & un primo hermano. Cuatro de los afectados fueron
clasificados dentro del subtipo Paranoide, dos dentro del subtipo
Indiferenciado y uno correspondid al subtipo Residual. Todo el
grupo familiar se caracteriza por estar sometido a los mismos agentes
psicosociales, ambientales y culturales.

Resalta la prevalencia en el sexo masculing y el alto indice de
consanguinidad.

El andlisis del arbol genealGgico sugiere la intervencién de la
herencia autosdmica recesiva,

Estos hallazgos apoyan la naturaleza familiar del Trastorno
Esquizofrénico.
INTRODUCCION
En el estudio de los numerosos factores que inciden en el establecimiento o

aparicion de los trastornos psiguidtricos, la exploracidn genética ha adquirido un re-
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Trastorno Esquizofrénico

novado interés durante la Gltima década, como punto central en la investigacion de
la etiologia de los mismos.

Desde el primer andlisis de consanguinidad, se han venido acumulando eviden-
cias de la existencia de un factor genético en la transmisién de |a esquizofrenia, pero
el tipo de herencia ain no ha sido dilucidado (s).

Durante los dltimos afios los psiquiatras ¥y geneticistas se han dedicado a deter-
minar las caracteristicas de los factores genéticos ¥ no genéticos que influyen en la
acumulacidn familiar del trastorno (28, a7, 16).

El desarrollo de métodos diagndsticos estructurados, con criterios estandarizados,
tales como el DSM 11l y DSM 111 R (1, 2), y el uso de un diseno refinado v de técnicas
anaiiticas para el seguimiento epidemioldgico de la enfermedad, han hecho una subs-
tancial contribucién a la nosologia psiquidtrica y a la metodologia de tales estudios.

El desarrollo reciente de las técnicas de identificacidn de polimorfismos de frag-
mentos de longitud restringida ha abierto nuevas rutas para los estudios genéticos (az).
La demostracidn de nuevos marcadores haria posible el mapeo total del genoma
humana y determinar la localizaciin cromosémica del o de los genes, responsables
del trastorno hereditaria (22).

Por otro lado, una vez detectado e identificado el gen, su praducto final puede
ser identificado. La identificacién de los productos génicos aclarard las incognitas
que existen sobre los trastornos fisioldgicos y bioguimicos que caracterizan a estos
trastornos. La bisqueda y localizacion de los marcadores génicos puede mejorar la
prediccidn del riesgo para los individuos susceptibles y hardn paosible los disefios pre-
ventivos y las medidas terapéuticas (7).

Otros investigadores mencionan la posibilidad de fa existencia de vias e “desa-
rrollo complejo”, del genatipo al fenotipo, en las cuales interactian miltiples factores,
tanto genéticos como ambientales; es decir, un solo factor no es suficiente para causar
la Esquizofrenia; ésta es la llamada herencia multifactorial {11},

De lo escrito anteriormente se deduce la importancia de la identificacion de fa-
milias con alto riesgo, para tratar de dilucidar el orden genético de la enfermedad. En
el presente trabajo presentamos los resultados de la descripcion clinica y del drbol
genealdgico de los individuos afectados en siete generaciones de una familia con alta
frecuencia del Trastorno Esquizofrénico.

MATERIAL Y METODO

Se hizo la descripcidn clinica y el andlisis del drbol genealdgico de los individuos
afectados en siete generaciones de una familia, con alta frecuencia de Trastornp Esqui-
zofrénico.
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Prieto de R. v ccl.

Todos los miembros de fa familia estdn residenciados en un mismo caserio (La
Limpia, Municipio La Cafiada de Urdaneta, Estado Zulia, Venezuela), sometidos a
las mismas condiciones ambientales y culturales (Fig. 1).

ESTADO ZULla

aserio
impia

L

Fig. 1.— Localizacian geografica del Caserio “La Limpia”.
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Cinco de los pacientes comparten el mismo hogar; el sexto y el séptimo conviven
en otros nicleos familiares en similares condiciones de vida.

Para la evaluacian de estos individuos, se utilizaron los criterips del DSM-I11-R,
haciéndose el diagndstico de acuerdo con la clasificacion multiaxial del mismo. La
evaluacion clinica de cada paciente fue realizada por dos psiquiatras, que actuaron
separadamente coincidiendo en sus diagndsticos. Sdlo un paciente fue diagnosticado
retrospectivamente, basado en su historia hospitalaria,

Se siguieron ademds los siguientes lineamientos metodoldgicos:

1.

Se utilizd un modelo de historia clinica estructurada, aplicada a cada uno de
los pacientes, en sus propios hogares, para obtener una evaluacidn mds integral
del mismo. Algunos pacientes fueron entrevistados, ademds, en el Hospital
Psiquidtrico de Maracaibo {Venezuela), y los casos que lo requerian fueron
hospitalizados.

. Se establecid una comunicacion efectiva entre el entrevistado v los especialis-

tas para facilitar el contacto con los pacientes.

. Establecimos un acuerdo con los entrevistados, en cuanto a la hora de las

entrevistas, tratando de interferir lo menos posible en sus actividades coti-
dianas, con el fin de delimitar “tiempo adecuado” para lograr el éxito de la
entrevista y obtener el consentimiento y colaboracidn del paciente,

. Se realizd una evaluacidn clinica y social de cada uno de los pacientes, ademds

de una identificacion detallada de los antecedentes importantes que pudiesen
estar relacionados con los trastornos psiguidtricos existentes en ellos,

. Se descartd la existencia de historia previa de alcoholismo, consumo de drogas

o cualguier otro desorden médico relacionado con la etiologia del Trastorno
Esquizofrénico.

. 3¢ elabord el arbol genealdgico (Fig. 2) de siete generaciones, con la finalidad

de determinar el modo de herencia.

A continuacidn, presentamos una descripcidn clinica de cada miembro afectado,

en la familia.

CASO N=1

Paciente: V14
Edad: 70 afios

Grado de Instruccion: 1er. grado basico
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Historia Psiquidtrica:

Individup del sexo femenino, con edad aparente acorde con edad cronol6gica,
consciente, pdlida, descuidada en su aseo v arreglo personal, intranquila, sucia, mal
vestida; inicia el didlogo, Aungue su actitud es activa ante la entrevista, su discurso
tiende a la incoherencia, lo que interfiere la comunicacian. Fascie inexpresiva; inco-
herente en ocasiones; frecuentemente presenta soliloguios, con voz mondtona.

La actividad motora, dentro de los IYmites adecuados para su edad; hay gesticu-
lacidn de acuerdo al contenido de la charla.

El curso del pensamiento es lento, disgregado: utiliza pararrespuestas. En la des-
cripcion de su relato puede apreciarse un pensamiento delirante, rico en ideas de per-
juicio: “La gente es mala y me echa cosas malas en el patio”, “me hacen mal, es que
me envidian”, "“a veces me siento como si me fuera a morir”. |deas mistico-religiosas:
“Todo ésto son espiritus, que se meten o me las ponen”. Ideas somaticas: "Los la-
tidos de las venas estdn igualitos, como si me pellizcaran, como si me tocaran las

carnes; me tiembla todo el cuerpo”.

Aunado a su sintomatologia, presenta un marcado contenido alucinatario de tipo
auditivo: “Tengo estas calcitas (algodones) en los oidos para no oir tantos ruidos”:
“los zancudos que me hacen uuu!ll”; “esos ruidos vienen de lejos”. Alucinaciones
cenestopaticas y tactiles; “Las venas me hacen as’, me laten™; “siento como animalitos
camindndome por las carnes”. Todo esto, acompafiado de un afecto inadecuado que
va desde la total indiferencia hasta tornarse francamente agresiva. Actualmente, las
preocupaciones par sus problemas somdticos han disminuido; pero adn se hacen pre-
sentes los contenidos misticos, cargados de un afecto inapropiado. Desorientada en
tiempo y espacio; conserva su orientacién autopsiguica,

Déficit en su memoria reciente; desinterés en todo lo que no tiene relacidn con
su problema, Distractibilidad. Juicio alterado, sin conciencia de enfermedad mental,

Haébitos

Sueno: Insomnio frecuente

Apetito: MNormal

Alcohaol: Niega

Tabéquico: Se desconoce

Medicamentos: Niega

Trabajo: Desempefiaba sus labores domésticas. Ultimamente, las realiza muy

limitadamente.
Descuida sus habitos de aseo e higiene
Sexualidad: Sin informacidn
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Personalidad Previa

Contrajo matrimaonio cuando tenia 13 afos, se dedica a los quehaceres domés-
ticos, hesta que nace su primer hijo, y se descompensa.

No se logra mayor infarmacion de esa época de su vida.
Antecedentes Psiguidtricos

Inicia su enfermedad a los 20 afos, después de su primer parto. Durante las irter-
crisis funcionaba dentro de la normalidad,

Posterior & cada uno de sus partos, la paciente se descompensa vy hace francas
crisis psicaticas, con exitacidn, alucinaciones auditivas, tictiles: dice "que le echeron
un mal, que 1a persiguen |os espiritus y que le metieron cosas en el patio de la casa”.
Se desnuda torndndose agresiva, Abandona su casa durante diez afios, y 5e va con unos
familiares, ya que su casa estaba “embrujada” y le ““echaron un mal”.

Los familiares refieren que durante estos episodios recibia atencion psiquidtrica
privada,

A los 49 afios asiste 3 la consulta externa del Hospital Psiquidtrico del Estado
Zulia, donde recibe atencidn ambulatoria,

En 1988, luego de visita domiciliaria de especialistas, se logra ingresarla al men-
cionado instituto. Evaluada por el residente de guardia, se le diaonostica Esquizofrenia,
por presentar toda la sintomatologia ya descrita,

Evaluacion Intrahospitalaria

Dwante su estadia er el Hospital, tene una respuesie aceplable al tratamiegto,
mejoran sus sintomas y sobre todo, logra recuperar sus condiciones fisicas genereles,
Su actitud ante el médico tratante es colabaradora, aungue insiste en regresar a su
hogar. Mejoran sus hdbitos de higiene y alimentacidn,

Persisten en ella el contenido delirante ce su pensamiento pero con menor carga
afertiva, Las alucinaciones auditivas, cenestopaticas y tdctiles se reducen notable-
mente con la terapia instalada.

Discusion del Caso

Estz paciente presenta sintomas psicdticos evidentes, como alucinaciones audi-
tivas, ideacion delirante, conducta desorganizada, incongruencia afectiva, deterioro
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de su nivel previo de funcionamiento, que persiste con los afios, aunado a la ausencia
de un sindrome orgdnico definido. Toda esta sintomatologia de curso crénico per-
mite establecer el diagndstico de Trastorno Esquizofrénico, subtipo Paranoide, dado
el predominio de ideas delirantes de tipo persecutorio v de perjuicio.

CASO N=2
Paciente: Vi
Edad: 47 afios

Grado de Instruccidn: 3er. grado de escuela primaria
Historia Psiquidtrica

Se trata de un paciente del sexo masculing, con 47 afios de edad y soltero, cuyo
aspecto aparente concuerda con su edad cronoldgica; muy distraido y temeroso de
ser entrevistado. Biotipo picnico y descuidado en su aspecto personal, sin que esto
le preacupe. No colabora con el entrevistador, sélo responde con monosilabos y aban-
dona el lugar.

Segan sus familiares, a la edad de 34 afios cambid su comportamiento: se man-
tenia aislado, no querfa hablar; no le importaba lo que estaba a su alrededor; dejé
su trabajo; se mantenia despierto y presenté un marcado nerviosismo, con maneris-
mos, tristeza y sentimiento de muerte, Expresd que sentia como “'si no fuera la misma
persona”, y “'que le gustaria ser como era antes”, Explict que todo comenzd cuando
“unos amigos me dieron algo a beber”. Toda esta sintomatologia empezd cuando
sufrié un traumatismo en la mano v en relacién a esto dijo: “Mis manos estdn cam-
biando”, mostrdndolas con frecuencia, También manifesté: “No tengo mente’: “al-
gunos espiritus me estdn molestando y despertdndome’; “veo cosas”. Fue tratado
como paciente ambulatorio. Los sintomas persistieron por tres afios durante los cuales
se mantuvo en |a casa sin realizar actividad alguna.

Actualmente se comporta en forma extraiia; trabaja ocasionalmente y cuando
no estd trabajando, deambula todo el dia. El paciente presenta soliloguios e ideas de
perjuicio: “Mis vecinos me quieren hacer dafio”. Su afectividad es incongruente y
no hay respuesta apropiada. Es evidente su apatia, e impresiona alucinado, No estd
bajo tratamiento psiquidtrico.

Personalidad Previa

El paciente es descrito como una persona calmada, aislada, no habla mucho y
prefiere evadir a la gente. Cuando consume alcohol, se vuelve agresivo e inquieto.
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Pristo de K. y col.

Hadbitos

Presenta nsomnio y suele sentarse en el patio de la casa durante toda la noche.
Frecuentzmente toma bebidas alcohdlicas.

Ocasionalmente trabaja (limpiando patios).

Mo tiene companera y dice tener “'su naturaleza muerta” (impotencia sexual),

Discusidn del Caso

La enfermedad |e comenzé a la edad de 34 afios, presentardo la siguiente sinto-
matologia: insomnic, comportamiento extrafio, vivencias de cambio, ideas de perjui-
cio. aluginaciones auditivas, incongruencia afectiva, aunado al deterioro de su nivel
de funcionamiento previo {(descuido de su aspecto personal, abandono del trabajo);
todos dsias sintomas nos llevaron a diagnosticar Trastorna Esquizofrénico; y el pre-
dominia de ideas delirantes de perjuicio, lo clasifican dentro del subtipo Paranoide.

CASO N°3
Paciente: Vi
Edad: 16 afios (edad de inicia)

Grado de Instruceion: 2do. grado

Historia Psiquidtrica

S irata de un indivicuo del sexo masculinn, descrito en su historia hospitalaria
como lestosomatico, enflaguecido, descuidado en su higiene y arreglo persanal, poco
colaborador con la entrevista, desatento, pasivo e indiferente, con lenguaje incoherente
por momentos, disgregado y coproldlico; con manerismos e intranguilo. Refe-ia:
“Una sensacion extraiia en la cabeza” que comenzd hace afos cuando escuchaba
una voz o varias voces que le decfan cosas malas, le hablaban de carros y camiones;
“Es un espiritu de hombre...... me dice al oido cosas como “masca chimd, toma
cerveza y fuma cigarros, ““para valverme loco”. Dice el paciente: “Tengo un santo en
el estémago; a veces lo escucho que habla; me sale la voz de la barrigal!”. Alucina-
ciones auditivas y cenestésicas, Pensamiento de curso interceptado, con ideas deli-an-
tes de contenido de perjuicio, y delirio somético, y con relacion directa al contenido
alucinatorio. Desorientado en tiempo y espacio.

Actividad judicativa alterada, con deterivru marcado de su capacidad intelectual,
menoscabo de su personalidad. Sin conciencie de enfermedad mental.

Durante la evalucién de su enfermedad (24 afios aprox.), ingresa repetidamente
{ocha veces) al Hospital Psiquidtrico, con diagndstico de Esquizofrenia; no BXpRri-
mentd mejorfa alguna, manteniendo una evolucidn tdrpida y francamente deterio-
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rante; con evidente conducta extrafia y afecto inadecuada, sin reintegro a su nivel
previo de funcionamiento.

Es remitido a la granja psiquidtrica dande muere, por padecimiento pulmonar,
luego de tres afios de permanencia.

Personalidad Previa

Va4 fue descrito por sus padres como un joven “normal”, “aplicado e inteligente”
¥ sano, que asistio a la escuela y trabajé en labores agricolas hasta el momento de
enfermarse, a los 16 afios, cuando notaron cambios en su forma de conducirse, val-
viéndose altanero, heteroagresivo, insomne, desarientado y con ideas y comparta-
mientos extrafios.

Diseusidn
La presencia de sintomas tales como ideas delirantes extraias, alucinaciones au-
ditivas, incoherencia, afecto inapropiado, conducta bizarra, aunada a un deteriorg

global de su personalidad previa, y a la ausencia de un cuadro organico causal nos
induce a clasificarlo coma un Trastorno Esquizofrénico Indiferenciado.

Nota: Esta historia se realizd en base a informacién recogida de su informe hospita-

larig,
CASO nN° 4
Paciente: Vs
Edad: 40 afios

Grado de Instruccién: Bto. grado
Curso de Contabilidad
Curso de Enfermer(a

Historia Psiquidtrica

Individuo entrevistado en su casa, del sexo masculino, cuya edad aparente con-
cuerda con la cronoldgica. Biotipo picnico, viste adecuadamente para el medio, pero

con descuido en su aseo personal: mal oliente. Cooperador con la entrevista: su actitud
g5 activa, participativa y dice: ““Son cosas del Sefiar, El las envid”,

Al inicio, su expresion facial es de desconfianza, pero luego se torna tranguilo y
relata sus problemas. Se evidencian manerismos. Su lenguaje es claro, prolijo, de tono
normal,
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Desde el inicio de la entrevista se aprecian ideas delirantes de tipo mistico-reli-
gioso: “Nos pusieron unos espiritus en la casa, nos mueven [3s cosas, y son culoables
de todo": “a Uds. los envid el Sefior”. Ideas de perjuicio: “Tenemos muchos enemigos,
como si nos envidiaran; todos nos quieren hacer dafio’’. Al preguntarle por que le
envidian, responde “'no sé, serd lo salud”, Ideas de referenciz y poder: *Yo creo que
lo que a mi me sucede 25 gue tengo doble personalidad, porgue a veces siento como
si fuera otra persona” (despersonalizacidn), “con poderes que me permiten saber
cosas”: transmision de pensamiento: “Puedo leer las mentes y curar enfermos”; co-
loca cruces en las puertas y ventanas (“para proteccidn”), con una serie de leyendas;
ademis, coloca a Simédn Bolivar ya que “como Padre de la Patria me protege”.

Manifiesta vivencias de cambio: “Me scan la sangre y me guedo como unz mata
seca”. Toda esta sintomatologia se acompana de alucinaciones de tipo auditivo predo-
minantemente: “Oigo les ruidos de los espiritus, me hablan, conversan y me dicen
COS5AS, COsas que no pueda repetir”, apunta con cierto misterio. Alucinaciones cinéticas:
“En pcasiones me mueven la cama, me mueven la hamaca”.

Se observa un afecto inadecuado, incongruente con su ideacidn, hay pobre reso-
nancia afectiva.

Urientado, consciente. No hay trastorno de la memoria, Permanece muy atento,
alerta: juicio alterado sin conciencia de enfermedad mental: “Ellos dicen que estoy
loco, pero no lo estoy, Io que pasa es que tengo poderes especiales”. Notable deterioro
intelestual.

Seqin refiere: "Mi problemdtica empezd a los 16 afos, cuando sufri una crisis
nervicsa”, que describe “no sé lo que me pasaba; me caia al suelo, fué después de una
vacuna”, Fue llevado a la Emergencia del Hospital Psiquidtrico y hospitalizado.

Luego se reintegra nuevamente a su medio, v hace un curso de enfermeria y otro
de secretariado; a los 20 afios presenta una crisis con caracteristicas psicdticas: Autista,
indiferente, rehusa contacto inter-personal; recibe tratamiento médico, No asiste mds
al Hospital Psiquidtrico v abandona su trabajo de enfermera y se gueda en su casa
desempenando labores domésticas. En el ano de 1987, es referido para hospitalizacidn,
por su médico tratante, por presentar insomnio, deambulacidn excesiva, intranguili-
dad, soliloguio y heteroagresividad. Alucinaciones auditivas, pensamiento disgregado
y delrante: “0Oia sus cantos”: “era una cosa de Dios'’; “Yo sacaba cosas malas de
la casa”,

Discusidn del Caso y Disgndstico

Los trastornos del curso v contenido del pensamiento vy de la afectividad, e! de-
teriora marcado del funcionamiento previo y la evolucidn mayor de seis meses, indu-
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cen a incluirlo dentro de los Trastornos Esquizofrénicos. Por el predominio de las
ideas delirantes se clasificaria dentro del subtipo Parannide.

CASD N=5
Paciente: Ve
Edad: 39 anos

Grado de Instruccidn: Analfabeta

Historia Psiquidtrica

Se trata de un paciente guien luce fisicamente acorde con su edad cronoldgica,
leptosomatico, enflaguecido, con marcada palidez cutdneo mucosa, descuidado en su
aspecto personal. Se presenta semidesnudo, descalzo, sucio, maloliente, con compor-
tamiento evidentemente excéntrico, indiferente, en actitud pasiva y poco colaborador
durante la entrevista; se aprecia retraimiento social,

Su fascie es inexpresiva; actividad motora disminuida; tiende a adoptar posiciones
fijas. Lenguaje incoherente, responde ocasionalmente,con monosilabos; se aprecia
estereotipia verbal y ecolalia, pararrespuesta y perseveracidn. Es evidente su intercep-
tacién de pensamiento, con pobreza ideacional y pérdida de la capacidad asociativa.

Manifiesta vivencias de cambio corporal; dice: “La sangre se me fue del cuerpn”,
sefiala sus mufecas sin explicar su significado. Es llamativo su aplanamiento afectivo;
no hay en ningdn momeanto resonancia, ni fluctuaciones en su afecto. Presenta aluci-
naciones auditivas, las cuales el paciente confirma, pero no les da importancia: "Son
voces de mi mamd, que me hablan”. Desorientado en tiempo; se ubica en persona y
gspacio,

Al explorar su memoria se observa un déficit global de la misma, explicable
guizds por su desinterés. Hay disminucidn de la atencidn, y evidente alteracidn del
juicio. Mo hay conciencia de enfermedad mental,

Hébitos

Suefio: Insomnio frecuente

Apetito: Disminuido (Pérdida notable de peso)

Alcohol: Niega

Tabdquico: Mdstica chimd

Medicamentos: MNiega

Trabajo: No desempefia ninguna actividad, no realiza sus hdbitos de aseo per-

sonal,
Sexualidad: Sin informacidn.

84



Prieto de R. y col.

Personalidad Previa

Joven esquizotipico, de pocos amigos, retraido socialmente. Se desempenaba en
labores domeésticas (vivia en un drea extraurbana), Estudid hasta el ler. grado de ins-
truecidn primaria: no aprendid a leer: conoce los ndmeros.

Antecedentes Psiquidtricos

In cia su enfermedad a los 17 afios, con cambios en su comportamiento habitual;
se tornaba agresivo, aisledo; hablaba solo, alucinado, desorientado, insomne, gestos
inmotivados, conducta excéntrica que motivaron consultas con médico psiquiatra,

A los 24 afos asiste al Hospital Psiguidtrico de Maracaibo, por exacerbacidn de
sus sintomas, siendo atendido por consultz externa. Se le diagnosticd Esquizafrenia.
Posterinrmente no asistic a control, permanecid en el hogar, con evidente deterioro
de su fancionamiento, motivando su ingreso hospitalario.

Evaluaczion Intrahospitalaria

Se ohserva una evolucién tdrpida; no logra adaptarse al medio hospitalario: hay
discreta mejoria en sus habitos de higiene y alimentacidn. El resto de la sintomato-
logia persiste con muy ligera variacidn.

Discusion del Caso

Lz presencia de un episodio previo de Esquizofrenia, con sintomas psicaticos
llamativos, aunado a la evolucion de la enfermedad, con sintomas tales como aplana-
mienta afectivo, retraimiento social, conducta excéntrica, persamiento ildgico y pér-
dida d2 la capacidad asociativa, inducen a clasificarlo dentro del Trastorno Esquizo-
frénico tipo Residual.

CASON°G
Paciente: V1
Edad: 43 anos

Grado de Instruccidn: Analfabeta

Histaria Psiquidtrica
El paciente es un hombre de 48 afos de edad, aunque luce mds viejo, sucio y des-
cuidado en su aspecto personal, descalzo; demuestra un comportamiento excéntrico,

sentadn sobre sus talones; recoge la basura v la pone a su alredador. Permanece en esta
posicidn por horas, mostrando una actitud autista.
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Durante la entrevista demostrd indiferencia, inexpresividad facial y, cuando tra-
tamos de comunicarnos con él, fué agresivo y desconfiado, abandonando el lugar y
gritando incoherencias. Su actividad motora estd disminuida: adopta posiciones fijas
por largos ratos.

Observamos movimientos estereotipados en su cara y brazos, El paciente se man-
tiene aislado y no obedece drdenes. Tiene un lenguaje muy pobre y poco entendible.

Durante la entrevista dice: “Es una desgracia... es una desgracia”, Tiende a mond-
logos incompresibles.

En la evolucidn se observd autista, con alucinaciones auditivas y visuales y ges-
ticula como si estuviese hablando con alguien.

Es notable su aplanamiento afectivo y su deterioro intelectual global que hacen
més dificil la evaluacion del contenida de su pensamiento, Segdn sus familiares el pa-
tiente usualmente tiene conversaciones sin sentido e incoherentes, Tiene un juicio
alterado. No tiene conciencia de enfermedad mental.

Antecedentes Psiquidtricos

Hace 30 afios sus familiares evidenciaron el comienzo de su enfermedad: el pa-
ciente tenia 18 afios aproximadamente. En ese momento notaron nue se aislaba extra-
namente; hablaba a si mismo, manteniéndose insomne y diciendo que “oigo voces”;
frecuentemente se volvia muy agresivo, después de mirarse al espejo. Fué admitido
en el Hospital Psiquidtrico por esta razon y permanecia alli por B meses, Desde su sa-
lida, el paciente ha demostrado muy pocas variaciones en su compaortamiento, con
abandono de sus actividades cotidianas. Se ha aislado social y familiarmente, con
evidente deterioro de sus condiciones intelectuales y fisicas.

Hébitos

Insomnio

Alimentacidn variable

Mo ingiere bebidas alcohdlicas

No tiene tratamiento médico

No trabaja, ni siuiera en la casa

Nunca ha establecido una relacidn con una mujer

Personalidad Previa

Fué descrito por su hermana como “un hombre trabajador, bueno vy callado”:
“el fué un muchacho normal aunque callado y timido"',
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Discusian del Caso

En la ausencia de un factor organico conocido y dadas las caracteristicas descritas,
tales como deterioro del nivel previo de funcionamiento, presencia de sintamas psicé-
ticos, aplanamientn afectiva y comportamiente excéntrico, CTeemos que ostamos ante
la presencia de un Trastorno Esquizefrénico. La ausencia de un cuadro delirante defi-
nido y sintomas psicticos especificos nos leva a clasificarlo como subtipo Indiferen-
ciado de curso cronico,

CASD N*7
Paciente: 1V2e
Edad: 47 afios

Grado de Instruccién: 3er, grado

Historia Psiguidtrica

Paciente cuyos familiares refieren que a los 30 arios comenzaron a notar cambios
en su tomportamiento, torndndose aislado, poco comunicativa, agresivo, no dormia,
hablaba sélo; manifestaba ideas delirantes de grandeza: “La Polar es mia"; “tango
muchas empresas”. Su conducta era regida por estas ideas, ya que segiin él “empleaba
a los femiliares en sus empresas”, y ademds, se vestia y salia & supervisar, Presentaba
risas inmntivadas y se evidenciaban alucinaciones auditivas que no son precisadas.
Dado lo agresivo del paciente, los familiares no lo han sometido a tratamiento médico
por mizdo ya que los arenazaba (con cuchillos y hachas) diciéndoles que él no estd
loco.

En una oportunidad, al inicio de su enfarmedad se cortd todo el pelo y la berba;
s2 miraba mucho al espejo. Manifiesta vivencias de cambio: "Tengo el corazdn desa-

gado”,

Despersonalizacidn. Se coloca una cintz en la cabeza y en el abdomen: “Soy de
una tribu”,

Su conducta es excéntrica, deambula constantemente y sdlo regresa a dormir,
Toda esta sintomatalogia ha persistido, cun sbandono de su cuidado persanal y de
su trabajo; soliloquio, heteroagresividad, alucinaciones auditives e ideas delirantes de
grandeza: “Hablo varios idiomas”; “yo he viajado por varios paises”, y narra como
son sus viajes. Su afecto es incongruente; ademds, es agresiva en su conversacidn;
segun los familiares, él no tiene un nexo afectivo adecuado con éllos y vive en su
“munde delirante”. El no ha podido reintegrarse nuevamente a su medio, ni ha vualto
a trabajar, No tiene canciencia de enfermedad mental, su juicio estd alterado.

87



Trastorno Esquizofrénico

Héhitos.

Suefio: Insomnio

Alcohal: Ocasionalmente, con exacerbacidn de su cuadro psicético
Tabdquico: Mastica “chimg"”

Trabajo: Mo desempena. Deambula por el barrio

Sexualidad: No se le ha conocido pareja,

Personalidad Previa
Lo describen callado, de pocos amigos, trabajador y responsable.

Discusidn del Caso

Los sintomas, tales como aislamiento social, alucinaciones auditivas, vivencias
de cambio y despersonalizacién, ideas delirantes de grandeza, con un afecto incon-
gruente, aunade a una evolucidn de 17 afios, sin reintegro a su nivel previo de funcio-
namiento, sugieren el diagndstico de Trastorno Esquizofrénico de evolucidn crénica;
la predominancia del contenido delirante del pensamiento lo incluye dentro del sub-
tipo Paranoide.

RESULTADOS

El estudio familiar aporta los siguientes datos: la pargja IV1s y IV1s+ (Fig. 2)
estd constituida por primos hermanos dobles, siendo la madre afectada por Trastarng
Esquizofrénico, subtipo Paranoide, desde muy temprana adultez. Procrean siete hijos,
cuatro de los cuales han presentado cuadros clinicos compatibles con el diagndstico
_de Trastorno Esquizofrénico, pertenecienda dos (V1 Vs) al subtipo Paranpide: otro
(Va+) al subtipo Indiferenciado, fallecido en un instituto para enfermos psiquidtricos
crinicos, y (V7) al subtipo Residual.

Otros individuos afectados por el Trastorno Esquizofrénico, son un medio her-
mano de la madre (IV1) quien corresponde al subtipo Indiferenciado, y un primo
hermano de éstos (IVze) clasificado coma Trastorno Esquizofrénico Parancide (Ta-
bla 1),

Se recogio informacién de otros miembros afectados con trastornos mentales
en generaciones anteriores, los cuales se diagnosticaron por sus antecedentes coma:
Psicosis Atipica (lls+, [lla+), Trastorno Esquizofrénico {I1l4+), Retarda Mental
(IV2s+). Ademds, evidenciamos la existencia de un afectada de Trastorno Esquizo-
tipico de la Personalidad (Vs) y otro afectado de Trastorno Antisocial de la Perso-
nalidad (VI1) (Tabla I1).
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Es evidente el alto indice de trastornos mantales en esta familia, con predominio
del Trastorno Esguizofrénico, asi como un natable predominio de uniones consan-
guineas, lo cual se demostrd mediante la aplicacién de la férmula de Sewall-Wright
(Path-Coefficients) (10); por medio de la cual se obtiene la probabilidad de que tn
individun reciba en un locus dado, dos genes idénticos, F = {_;_} n-1

Tomando en cuenta la unidn consanguines de V14 v [V1s+ (dobles primos her-
manos) se obtuvo un F de (.125 (Fig. 3); y para la otra unidn consanguinea sefalada
en la genealogia, Va+ y [Vao, el F de la VI generacidn fué de 0,062 (Fig. 4).

h-1 -1
T T - (e (s () (s

I
'B— = 0.125

AC = Aptecesar Comdn
F = Coeficiente de consanguinidad

Fig. 3.— Extracto explicativo del drbol genealdgico (Fig. N° 1) para demostrar el coefi-
ciente de consanguinidad (F) para la generacifin U/
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AC= Antecesor Comdn
F =Coeficiante de consanguinidad

Fig. 4.— Célculo del F: Coeficiente de consanguinidad para la generacion V1.
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La frecuencia de segregacidn en la hermandad de V1 a V7 es de 0.57 (4 afectados
homocigotos de 7 descendientes). Con respecto a segregacidn, la probabilidad de
afectados para los descendientes de la VI generacidn seria de 1/6 para cada embarazo.

De los pacientes esquizofrénicos, seis (6) corresponden al sexo masculino, con
edades actuales comprendidas entre los 39 y 70 afios, y cuyas edades de inicio del tras-
torno fueron entre 16 y 34 anos.

Todos los pacientes estudiados han evolucionado a la cronicidad, lo cuzl les ha im-
pedido un normal desenvolvimiento en la sociedad, conduciéndolos al aislamiento.

DISCUSION

Muestros resultados apoyan la naturaleza familiar del Trastorno Esquizofréni
co |3, 43). Este estudio nos brinda la rara oportunidad de apreciar, en un mismg
ndcleo, las caracteristicas siguientes:

1. Los pacientes estdn agrupados en una misma localidad, sometidos a las mismas
condiciones psicosociales, ambientales y culturales.

2. Elevada frecuencia del Trastorno Esquizofrénico, con prevalencia del subtipo
Paranoide, v una mayor incidencia en el sexo masculino.

4. Alto coeficiente de endogamia el cual, comparado con cifras observadas en un
estudio local, nos indica que estd muy por encima de los valores reportados en
nuestra poblacidn,

La elevada frecuencia del Trastorno Esquizofrénico en este grupo familiar con-
cuerda con otros estudios previos de familia, donde se demuestra el alto riesgo para
los familiares directos y descendientes de esguizofrénicos (s, o). Otros reportan que
sdlo una minoria de esquizofrénicos tiene un familiar esquizofrénico (padre, hijo,
ete.) (43, 18).

Se ha reportade una mayor frecuencia de Esquizofrenia Paranoide en familiares
de pacientes esquizofrénicos pertenecientes al mismo subtipo (40, 41). Un hallazgo
semejante observamos en nuestra familia, en la cual encontramos cuatro pacientes del
subtipo Paranoide (Tabla ).

Muestros resultados demuestran también la relacion existente entre el Trastorno
Esquizofrénico y otros desdrdenes del llamado spectrum esquizofrénica: Trastorno
Esquizotipico de la Personalidad v Trastorno Paranoide de la Personalidad (20, 27. 28).
Adn cuando no se ha reportado el predominio de uno u otro sexo en el Trastorno
Esquizofrénico (1), en nuestra genealogia apreciamos una mayor frecuencia en el
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sexa masculino: ademds, constatamos disminucion de la descendencia a partir de la
V generacién, lo que concuerda con estudios previos que reportan una reduccidn de
la tendencia a procrear, en los pacientes esquizofrénicos (4, s8],

La extensa literatura sobre el origen genético de la Esquizofrenia, no ha permitido
atin una conclusidn definitiva en relacidn a la naturaleza de este trastorno, Las propues-
tas mas populares han tenido sus seguidores y detractores, y ningdn modelo genético,
hasta ahora, parece adaptarse completamente al modo de herencia del mismo. Algunos
autores (17), apoyan un modelo de herencia poligénica, que para éllos es el que mas fd-
cilmente explica las caracteristicas de la propagacién familiar del trastorno. Sin embar-
go, otros favorecen al patrén dominante, con penetracién incompleta en los heteroci-
gotos(24). Lo cierto es que, en la actualidad, se conoce como un hecho el concurso de
los factores genéticos, pero el grado y modo de su expresion, no ha sido dilucidado.

Un hecho resaltante en nuestra genealogia lo constituye la consanguinidad cuyo
efecto consiste en aumentar la frecuencia de homocigotos, por lo que resulta impor-
tante en el estudio de la herencia recesiva y en las familias en las cuales se esta supo-
niendo la transmisidn de un rasgo bajo ese mecanismo, Por tanto, cuando un gen rece-
cesivo tiene baja frecuencia, fa consanguinidad aumenta la probabilidad de que se pro-
duzcan homocigotos y aparezca el rasgo (10},

El andlisis de la genealogia (Fig. 2) nos ofrece informacién de la presencia de
uniones consanguineas en la 111, IV y V generaciones y de que la mayoria de los indi-
viduos afectados descienden de estas uniones.

En la genealogia (Fig. 2) la union de [V1a v |V1s+ (doble primos hermanos) nos
sustenta la hipdtesis de herencia autosdmica recesiva en esta familia. Al aplicar el mo-
delo de un simple locus-dos alelos- bajo un patrén de transmisidn familiar autosdmico
recesivo, representariamos al gen que determina la esquizofrenia con la letra (e) y a
los respectivos genotipos correspondientes al homacigoto enfermo (ee} y al hetero-
cigoto (Ee).

Bajo este patrdn esperariamos obtener, al analizar la genealogia (Fig. 2) de la
uniéin consanguinea de |V14 (ee) enfermo y [Vis+ (Ee) heterocigoto obligatorio, una
proporcidn de segregacin de 50% de individuos heterocigotos o portadores del rasgo
(Ee) v 50% de afectados (ee),

La frecuencia de segregacidn observada para esta unién fué de 057 (4 afectados
de 7), valor muy aproximado a lo esperado (0,50 frecuencia esperada de homocigotos
de una unién de un homocigoto con un heterocigoto).

Se observd que la probabilidad de que la descendencia de 1V14 y [V1s+ posea ge-
nes homocigotos por ascendencia es: (F) para doble primos hermanos de 0,125, proba-
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bilidad alta, mayor de lo que se esperaria por azar, destacéndose por consiguiente la
importancia de la consanguinidad.

La presencia de otras uniones consanguineas (o y Illa, Vae y 1Vao) nos
hace presumir que probablemente sean individuos heterocigotos que descienden de
un antecesor comin, deduccion que nos parece logica debido a que en todas las unio-
nes de la || generacion se comprueba isonimia (33): todas las parejas de esta genera-
cidin tienen un apellido igual en los progenitores.

Con respecto a la unidn consanguinea de [Vao y V2+ !3 frecuencia de segregacion
que esperariamos en el supuesto de que |Vso fuese heterocigoto {portador) y Va+
{heterocigoto obligatorio) es de 0,16, EI F obtenido para esta union fué de 0,062, lo
cual equivale a cada 1 de 16 descendientes puede ser homocigoto.

Al plantear como otro posible mecanismo de transmision la herencia recesiva
ligada al X, deberiamos observar obligatoriamente como afectado a llla+ quien en
ningdin caso podria transmitir el gen a su hijo vardn (IV1+}; por tal razon, rechaza-
mos este mecanismo de herencia en esta genealogia; y si planteamos una frecuencia
alélica alevada (lll1+, 1llz+ y Ill11+ portadores del gen) esperariamos obtener una
segregacion de 50% de varones afectados, lo cual no se observd en los descendientes
de la IV generacion. Solo en el caso de |2 unidn IV1s y IV1s+ suponiendo el efecto
de lyonizacion en [V1a, este modelo también pudiera ajustarse a esta familia.

Otro factor a considerar seria: E| hecho de observar individuos afectados en cada
generacidn, a partir de la cuarta (IV), nos permite hablar de pseudodominancia, in-
fluenciada quizas por el alto grado de consanguinidad en esta familia en particular.
Estudios previos reportan similares hallazgos (2a).

Cabe mencionar que el factor ambiental, considerado como coadyuvante en la
aparicién y prondstico de este proceso, aln cuando es considerado muy intenso en
este grupo, también es uniforme para todos, lo cual sugiere gue Quizds juega un rol
importante en ia manifestacion del trastorno.

Las modernas técnicas de ligamiento vy las posibles asociaciones descubiertas en
estudios genético-poblacionales recientes, ayudardn al esclarecimiento del problema
de la heterogeneidad de la Esquizofrenia, sobre la base de un diagndstico preciso,
cimentado en criterios diagndsticos estandarizados, que facilitaran las investigaciones
futuras.

ABSTRACT

Study of a family with high prevalence of Schizophrenic Disorders. Prieto de Rincdn
D. (INBIOMED-FUNDACITE, Apartado 376, Maracaibo, Venezuela), Pifteria de
Shuhaibar L., Cedefio de Rincon R., Bonila E. Invest Clin 30/2): 73-99, 1989.— We
studied the clinical features of seven schizophrenic patients detected in seven genera-
tions of a pedigree where a high incidence of psychiatric diseases was found. Two
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psychiatrists, acting independently, conducted a clinical evaluation of each patient
using OSM-11l and DSM-III-R criteria, Four of the schizophrenic patients are siblings
and come from a schizophrenic mother, who also has a brother and a cousin affected
with this disorder. Four of the patients were diagnosed as Paranoid; two as Undiffe-
rentiated and one patient as Residual Schizophrenia. The family members are exposed
to the same psychosocial and environmental influences including climate, nutrition
and health care. Most of the patients in this family are male. We found an elevated
consanguinity rate. Our findings show the high familiar prevalence of Schizophre-
nia. In this family the disease seems to be inherited as an autosomal recessive di-
sorder,
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