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RESUMEN

La esquizofrenia, enfermedad multifactorial, tiene gran heterogeneidad genética y herencia
compleja. En Boyaca, Colombia, se estudié un grupo de 20 pacientes esquizofrénicos (16 hom-
bres y cuatro mujeres) y se establecieron las caracteristicas socio-demograficas y clinicas y los
factores genéticos y precipitantes. Se hicieron estudio citogenético y un analisis descriptivo de
las variables cualitativas y cuantitativas. Hubo predominio del comienzo de la enfermedad en
adultos jovenes (promedio de edad en el momento de la aparicion: 22,5 anos). Predominaron
la esquizofrenia paranoide (8/20) con modo de aparicion progresivo (14/20). Se hallaron fac-
tores precipitantes en 15 pacientes: fisicos en nueve, sociales en cinco y econdémicos en uno.
Todos los cariotipos fueron normales. Los rasgos clinicos no se asociaron con las caracteris-
ticas socio-demogréficas ni con los factores genéticos y precipitantes, lo que evidencia gran
heterogeneidad en las formas de manifestacion de la enfermedad. Se dio asesoria genética a
los pacientes y sus familias y se les explicaron los resultados, el riesgo de recurrencias y el de
padecer la enfermedad cuando se tiene un pariente afectado. Es necesario analizar una serie
mayor de casos, para poder determinar si [os factores evaluados influyen en el desarrollo de
la enfermedad.
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SUMMARY

Descriptive study of 20 patients with schizophrenia
in Boyaca, Colombia

Schizophrenia is a multifactorial disease with high
genetic heterogeneity and complex inheritance. In
Boyaca, Colombia, we studied a group of 20 schizo-
phrenic patients (16 men and four women) in order
to establish their socio-demographic and clinical
characteristics, and the genetic and predisposing
factors. Cytogenetic studies and a descriptive anal-
ysis of qualitative and quantitative variables were
done. More often the disease started in young adults
(average age of initiation: 22.5 years). The predomi-
nant subtype (8/20) was paranoid schizophrenia,
with progressive start (14/20). Predisposing factors
were found in 15 patients, namely: physical in nine,
social in five and economic in one. All cariotypes
were normal. Clinical features did not associate with
either the sociodemographic characteristics or the
genetic and predisposing factors; this is evidence of
the clinical heterogeneity of schizophrenia. Patients
and their families received genetic counseling and
explanations on the results, the possibility of recur-
rences and the risk of suffering the disease when a
relative is affected by it. Further and larger studies
are required in order to determine if the factors eval-
uated in this work have influence on the develop-
ment of the disease.

KEY WORDS

Genetic Factors; Multifactorial; Precipitating Factors;
Schizophrenia

INTRODUCCION

La esquizofrenia es una enfermedad multifactorial
que hace parte de los trastornos psiquiatricos de ma-
yor complejidad genética; su heredabilidad es varia-
ble y su prevalencia general aproximada es del 1%
(1). Gottesman y Bertelsen, en 1989, plantearon que
el miembro no afectado de una pareja de gemelos
idénticos tiene un 50% de riesgo de desarrollar la en-
fermedad, los familiares en primer grado de consan-
guinidad tienen un riesgo del 5% al 16%, aquellos en
segundo grado, del 2% al 5% y los del tercer grado,
del 2% (2,3).
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En diversas poblaciones del mundo se han hecho es-
tudios descriptivos sobre la esquizofrenia, pero en Co-
lombia, y particularmente en Boyacd, la informacion es
insuficiente porque no hay reportes que caractericen la
poblacién con esquizofrenia. La trascendencia del en-
torno no puede pasar inadvertida en una poblacién sus-
ceptible a esta enfermedad; por ello, la presente inves-
tigaciéon pretende ser el primer estudio que compara el
comportamiento de algunas caracteristicas sociodemo-
graficas y clinicas, y de factores genéticos y precipitantes
en 20 pacientes boyacenses teniendo como referencia lo
reportado en la literatura mundial. Ademas, se resalta la
contribucién al seguimiento y asesoramiento genético
de los afectados y sus familias, como también el trabajo
multidisciplinario entre el médico psiquiatra y el médico
genetista en el enfoque clinico de esta enfermedad.

MATERIALES Y METODOS

Poblacion: estudio de tipo descriptivo (4,5) en el que
se analiz6 una poblacion aleatoria de 20 pacientes, sin
distincién racial y con diagnostico confirmado de es-
quizofrenia segun el DSM IV (Diagnostical and Statisti-
cal Manual of Mental Disorders) (6) con codigos de Cla-
sificaciéon Internacional de Enfermedades -CIE-10 (7).
Los criterios de inclusion fueron: pacientes con diag-
nostico confirmado de esquizofrenia, nacidos y resi-
dentes en Boyacd, de cualquier sexo y edad, con algun
grado de parentesco o sin €l y libre participacion de los
familiares en el estudio mediante la firma del consen-
timiento informado. Se excluyeron las familias que no
desearon participar en el estudio y los pacientes con
datos clinicos o paraclinicos incompletos.

Evaluacion de las caracteristicas clinicas y los facto-
res precipitantes: los pacientes fueron atendidos por
consulta psiquidtrica y de genética médica. Se evalud
la frecuencia de factores predisponentes y precipitan-
tes asociados en reportes previos a la enfermedad. Se
evaluaron las siguientes variables: sociodemograficas
(sexo, estrato social, escolaridad, lugar de nacimiento,
Iugar de residencia) (8), caracteristicas clinicas: subti-
po de esquizofrenia (6), sintomatologia (negativos, po-
sitivos) (9), modos aparicion de la enfermedad, edad
de manifestacion de los sintomas, medicamento con
mejor respuesta (clozapina, haloperidol, pipotiazina,
risperidona y sulpiride), factores genéticos (rasgos aso-
ciados al sindrome 22gDS (10) tales como: anomalia
gastrointestinal, ocular, facial y del paladar) (10-15),
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perimetro cefélico (16), enfermedad autoinmune (17),
anomalias del sistema nervioso central) (10), ante-
cedentes familiares de esquizofrenia o enfermedad
mental, edad del padre cuando engendré al paciente
(18), consanguinidad de los padres (19), complemento
cromosOmico y cariotipo (16,20-22), y factores precipi-
tantes o eventos sociales y econémicos (23), relaciones
familiares (24), fisicos (25), psicoldgicos y consumo de
sustancias psicoactivas (26,27).

Estudio citogenético por bandeo GTG de alta reso-
Iucidn: a partir de las muestras de sangre periférica
heparinizada, se obtuvieron preparados cromosomi-
cos con metafases entre 550 y 850 bandas por genoma
segun el protocolo de IReuchi (1984) (28). Se leyeron
30 metafases y los resultados se reportaron segun el

ISCN -2005 (International System for Human Cytoge-
netic Nomenclature) (29).

Analisis estadistico: se hizo un andlisis descriptivo de
todas las variables cualitativas y cuantitativas con el pa-
quete SPSS Statistics 17.0 ® Windows XPAdemas, se hizo
la prueba de probabilidad exacta de Fisher para deter-
minar la asociacién o independencia entre las siguientes
variables: modo de aparicién de los sintomas, tipo de
sintoma, subtipos de esquizofrenia, consumo de sustan-
cias psicoactivas, cantidad de medicamentos y com-
plemento cromosdmico. También se hizo andlisis para
determinar si habia (p <0,05) o no (p =0,05) relacion
entre la edad del padre cuando engendré al paciente y
la edad de aparicion de los sintomas. Los datos se proce-
saron en el programa Statgraphics Plus 5.0. (30) (tabla 1).

Tabla 1. Asociacion entre las variables evaluadas mediante la prueba exacta de Fisher.
Ninguno de los valores de p mostro relacion de dichas variables

Variable 1 Variable 2 P
Sintomas positivos y negativos Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y paranoide) 0,36
Subtipo de esquizofrenia (paranoide y residual) 0,22
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y residual) 043
Modo de aparicién de los sintomas (brusco y progresivo) 0,29
Sintomas positivos y desorganizados Subtipo de esquizofrenia (desorganizada e indiferenciada) 0,24
Subtipo de esquizofrenia (desorganizada y residual) 0,25
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y paranoide) 0,11
Subtipo de esquizofrenia (paranoide y residual) 0,91
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y residual) 0,57
Modo de aparicién de los sintomas (brusco y progresivo) 0,15
Sintomas negativos y desorganizados Subtipo de esquizofrenia (desorganizada e indiferenciada) 0,36
Subtipo de esquizofrenia (desorganizada y paranoide) 0,11
Subtipo de esquizofrenia (desorganizada y residual) 0,10
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y paranoide) 0,32
Subtipo de esquizofrenia (paranoide y residual) 0,67
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y residual) 0,29
Modo de aparicién de los sintomas (brusco y progresivo) 0,40
Complemento cromosémico Subtipos desorganizado e indiferenciado 0,43
Subtipos desorganizado y paranoide 0,36
Subtipos desorganizado y residual 0,6
Subtipos indiferenciado y paranoide 0,73
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Tabla 1 (continuacion)

Complemento cromosdmico (continuacion)  Subtipos indiferenciado y residual 0,33
Subtipos paranoide y residual 0,28
Sintomas positivos 0,29
Sintomas negativos 0,48
Sintomas desorganizados 0,48
Modo de aparicién de los sintomas 0,32
Consumo de sustancias psicoactivas Subtipo de esquizofrenia (desorganizada e indiferenciada) 0,6
Subtipo de esquizofrenia (desorganizada y paranoide) 0,25
Subtipo de esquizofrenia (desorganizada y residual) 0,6
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y paranoide) 0,25
Subtipo de esquizofrenia (indiferenciada y residual) 0,6
Subtipo de esquizofrenia (paranoide y residual) 0,46
Cantidad de medicamentos consumidos 0,14
Modo de aparicién de los sintomas 0,39
Edad del padre cuando fue engendrado el Tl el appariden A oe SRS 0,9

paciente

Consideraciones éticas: esta investigacion fue avala-
da por el Comité de Etica de la Facultad de Medicina de
la Universidad Colegio Mayor Nuestra Sefiora del Ro-
sario, seglin los lineamientos éticos exigidos, acordes
con la Declaracién de HelsinRi (31) y la resolucion 8430
de 1993 del Ministerio de Salud de Colombia (32). Los
pacientes, parientes o acudientes y testigos externos
firmaron el consentimiento informado para participar
en la investigacion, que especifico los objetivos del tra-
bajo, pautas, metodologia, alcances y limitaciones.

Asesoramiento genético: los resultados citogenéti-
cos se reportaron mediante interconsulta de genética
medica; ademas, se asesord a los pacientes y sus fa-
milias sobre los resultados referentes a la patogénesis
de la enfermedad, la heredabilidad, el impacto de los
factores precipitantes, los riesgos de recurrencia y el
de padecer la enfermedad y la toma de decisiones
informadas. Todo ello complementé el seguimiento
psiquiatrico llevado a cabo en estos pacientes.

RESULTADOS

Caracteristicas sociodemograficas: la muestra se
conformo con 16 hombres y cuatro mujeres, con eda-
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des entre 18 y 64 anos (mediana 35,15 = DS 12,6). Las
edades de los hombres oscilaron entre 18 y 55 afnos
(mediana 33 + DS 11,6) y las de las mujeres entre 24 y
64 anos (mediana 29,5 = DS 18.,4).

Quince de los pacientes (75%) residian en los mismos
[ugares de nacimiento y los cinco restantes, en otras lo-
calidades del mismo departamento. Diecisiete pacientes
(85%) habian residido la mayor parte de su vida en areas
urbanas y los tres restantes, en zonas rurales. Trece (65%)
pertenecian al estrato social bajo y siete (35%), al estrato
medio. En cuanto al nivel de escolaridad, 10 pacientes
(50%) cursaron algtin grado de la secundaria, seis (30%)
solo la primaria y cuatro (20%) tenian estudios universi-
tarios. Todos los pacientes eran de piel blanca.

Caracteristicas clinicas: ocho pacientes (40%) pre-
sentaron esquizofrenia paranoide (F20.0x), en cinco
(25%) era indiferenciada (F20.3x), en cuatro (20%),
desorganizada (F20.1x) y en tres (15%), residual
(F20.5x). La edad de aparicion de los sintomas estu-
vo entre [0s 14 y 44 anos (mediana 22,70 = DS 7,2).
Mediante la prueba estadistica de Fisher, no se en-
contrd relacion de esta variable con los subtipos de
esquizofrenia (p = 0,9668).
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El modo de aparicién fue progresivo en 14 pacientes
(70%) y brusco en seis (30%). Mediante la prueba exac-
ta de Fisher, la presencia o ausencia de los sintomas
no mostrd asociacion con el modo de aparicién de la
enfermedad (tabla 1).

Once pacientes (55%) tomaban solo un farmaco,
ocho (40%) fueron medicados con dos 0 mds y solo
uno (5%) no consumia medicamento alguno.

Clozapina (Leponex®) fue el antipsicético mas formula-
do entre las alternativas que ofrece el Sistema de Salud
(12 pacientes; 60%), seguido de haloperidol (Haldol®)
(seis pacientes; 30%) y palmitato de pipotiazina (Piportil
L4%); entre los medicamentos no cubiertos por el Siste-
ma de Salud se encontrd prescripcion de risperidona
(Risperdal®) (10%) y sulpiride (Dogmatil®) (5%).

¥

e

Universidad Pedagégica y Tecnolégica de Colombia
Facultad de Ciencios
Escuela de Ciencias Biolégicas

Factores genéticos: se hallaron factores genéticos en 12
pacientes (60%), a saber: consanguinidad entre los fami-
liares en tres, historia familiar de enfermedades menta-
les en seis y familiares con esquizofrenia en tres. La edad
de los padres en el momento de la gestacion estuvo
entre [os 20 y 60 anos (mediana 36,00 = DS 13,03). No se
identificaron en ninguno de los pacientes rasgos fenoti-
picos asociados al sindrome 22gDS. Ademas, todos los
pacientes presentaron cariotipos normales (46,XX en 4
y 46,XY en 16 [figura 1]). Es de anotar que en dos mujeres
de 24y 28 anosy en un hombre de 31 afos se observaron
lineas celulares tetraploides en baja proporcién, en un
rango del 2% al 4% de clonalidad (92,XXXX[2]/46,XX[98],
(92,XXXX[4]/46,XX[96], v 92,XXYY[4]/46,XY[96], pero por
el tipo de anormalidad no se las considerd como parte
del cariotipo constitucional de los pacientes.
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Figura 1. Cariotipo normal observado con aumento 100X en una mujer con esquizofrenia
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Factores precipitantes: en nueve pacientes (45%)
fueron factores fisicos asociados con el trabajo en las
fuerzas militares y de policia, estrés mental por estu-
dio y situaciones laborales. En cinco (25%) fueron fac-
tores sociales asociados a la religion, la familia y las
relaciones con el entorno. En un paciente (5%) fueron
factores econdmicos y en los cinco restantes (25%) no
se determind un factor precipitante. Ademas, se en-
contrd que 13 (65%) de los pacientes no consumieron
ningln tipo de sustancia psicoactiva que pudiera ha-
ber repercutido en su enfermedad. Las variables eva-
[uadas en el estudio con la prueba exacta de Fisher se
observan en la tabla 1. Ninguno de los valores de p
mostré relacion entre ellas.

DISCUSION

Caracteristicas socio-demograficas: la mayoria de
los pacientes fueron hombres (80%), tendencia ob-
servada en diferentes estudios (16,21,22,33-36), en
los que se plantea que los hombres tienen mayor
riesgo de desarrollar la enfermedad. Dicha tenden-
cia se explica por la interaccion entre hormonas se-
xuales, diferencias en el neurodesarrollo y diferen-
cias psicosociales.

En este estudio hallamos un alto porcentaje (85%) de
pacientes que viven en zonas urbanas. Sundquist y
colaboradores y Mortensen y colaboradores (37,38)
concluyeron que el alto nivel de urbanizaciéon esté
asociado con un riesgo elevado de desarrollar psico-
sis y depresién. Una posible explicacién es la exposi-
cién frecuente a infecciones durante el embarazo y
la infancia por las dificiles condiciones de vida en Ias
areas urbanas (39). Otros estudios no han encontra-
do diferencias entre o urbano y lo rural para la salud
mental (40,41).

Trece pacientes (65%) eran de bajo nivel socioeco-
némico; se considera que este es un factor de riesgo
porque puede llevar a demora en la busqueda de tra-
tamiento en la fase inicial de la enfermedad y, por lo
tanto, a cronicidad del cuadro clinico o gravedad de
los sintomas (42). Aun asi esta desventaja no es causa
suficiente ni necesaria para aumentar la probabilidad
de desarrollar la enfermedad, ya que esta se puede
encontrar en familias de cualquier nivel social (42,43).

Por limitaciones econémicas y factores relacionados
con las condiciones de vida y el entorno familiar el
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80% de nuestros pacientes no tuvieron formacién uni-
versitaria. El nivel de escolaridad tuvo influencia en
la enfermedad, que pudo ser directa (pacientes que
no continuaron su formacién académica por el estrés
debido al estudio); indirecta (pacientes que no la con-
tinuaron por un accidente) o nula (pacientes que no
siguieron estudiando por convicciones culturales); en
estos ultimos se juzgd que hubo otro tipo de evento
desencadenante.

Caracteristicas clinicas: Luengo (44) y Contreras y
colaboradores (45) reportaron que la esquizofrenia
se manifiesta entre [os 20 y 39 anos. Segtn la Asocia-
cién Colombiana para la Salud Mental (ACSAM), Ia
edad de aparicion registrada para los hombres esta
entre [os 15 y 25 afios y para las mujeres de [os 25 a
los 30 anos, rango en el que la poblacidn estudia-
da desarroll6 su primer episodio psicético, con un
promedio de 22,65 anos. De igual forma reporta que
los trastornos mentales atacan en la adolescencia y
la etapa de adulto joven, interfiriendo con el cum-
plimiento de importantes metas sociales, educativas
y laborales, y que puede causar discapacidad para
toda la vida.

En nuestros pacientes, la prevalencia de los subtipos
de esquizofrenia, de mayor a menor, fue: paranoi-
de (40%), indiferenciada (25%), desorganizada (20%)
y residual (15%). Este resultado esta de acuerdo con
el de Contreras y colaboradores (45), quienes con-
cluyeron que uno de los subtipos mas frecuentes es
el paranoide. Ademds Luengo (44) y Chinchilla (46)
reportaron que la esquizofrenia del subtipo para-
noide es la que produce menos deterioro funcional
por ser la mdas productiva desde el punto de vista
cognitivo y en la que menos se altera la capacidad
volitiva (capacidad de iniciativa); por todo ello se
la considera como el subtipo de mejor prondstico
con menor probabilidad de hacerse crénica. Otro
estudio que muestra esta tendencia (47) resalta una
elevada prevalencia de la esquizofrenia paranoide
(12%) en una muestra de 82 pacientes. Espina y co-
laboradores (48) estudiaron 50 pacientes y encon-
traron la siguiente distribucién por subtipos: para-
noide (54%), indiferenciada (22%), residual (12%),
desorganizada (10%) y simple (2%). Pese a que el
subtipo paranoide es la forma més comun de pre-
sentacion de la esquizofrenia (45), es frecuente que
a lo largo de la enfermedad el paciente pase con
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cierta facilidad a otro subtipo (desorganizado, ne-
gativo, indiferenciado), por lo que el curso de la
enfermedad resulta ser muy distinto a lo esperado
(31,32,44,45). Contreras y colaboradores (45) plan-
tean que probablemente un nuimero importante
de pacientes tengan episodios con sintomatologia
no correspondiente a un tipo Unico de esquizofre-
nia y que, por lo tanto, se diagnostique un mayor
porcentaje de esquizofrenia indiferenciada; en su
estudio de 297 pacientes esquizofrénicos la distri-
bucién por subtipos fue como sigue: indiferenciada
(45%), paranoide (29,1%), desorganizada (15,9%) y
otros (10,1%).

De nuestros pacientes, ocho (40%) presentaron sin-
tomas positivos (esquizofrenia paranoide), cinco
(25%) tuvieron sintomas simultaneos (esquizofrenia
indiferenciada), en cuatro (20%) los sintomas eran
desorganizados (esquizofrenia hebefrénica o desor-
ganizada) y en tres (15%) los sintomas eran negati-
vos (esquizofrenia residual). Sin embargo, Rosenthal
y colaboradores (49), en su estudio de 29 pacientes,
hallaron sintomas simultdneos en 58,6%, sintomas
negativos en 24,1% y sintomas positivos en 17,3%.
Espina y colaboradores (48) también encontraron
mayor incidencia de sintomas simultaneos (58%),
seguidos de sintomas negativos (30%) y de sinto-
mas positivos (12%). Estas diferencias en cuanto a la
frecuencia de los sintomas con respecto a nuestro
estudio se pueden explicar porque la evolucién de
los pacientes con esquizofrenia es muy variable; es
frecuente que los sintomas cambien a lo largo de la
vida, comenzando con los positivos y luego, con el
paso de los afnos, aparecen los negativos, desorgani-
zados o simultdneos (44).

En nuestros pacientes la enfermedad se inicid progre-
sivamente en 14 pacientes (70%) y bruscamente en
seis (30%). Ey y colaboradores han establecido que el
comienzo de la esquizofrenia es lento en mas de la
mitad de los casos y agudo en 30% a 40% (50).

Durante el desarrollo de nuestro estudio los antipsi-
coticos mas utilizados en Colombia eran la clozapina,
el haloperidol y el palmitato de pipotiazina, por estar
incluidos en el Plan Obligatorio de Salud (POS); cabe,
sin embargo, reconocer la eficacia de los nuevos an-
tipsicoticos, aun pendientes de incluir en dicho plan,
cada uno de los cuales tiene indicaciones especiales.
El costo adicional que representa su uso es una limi-

taciéon para los casos en que estarian justificados con
el fin de lograr una mejor respuesta.

Mata y colaboradores (51) plantean que los neuro-
[épticos atipicos se van introduciendo en los pacien-
tes segun los rasgos clinicos, el estado evolutivo y el
grado de respuesta; ademads, el uso de varios tipos
de ellos sigue siendo fundamental en el tratamiento,
puesto que lo ideal es lograr el maximo beneficio en
términos de mejoramiento de la enfermedad.

Factores genéticos: los padres de 13 pacientes (65%)
tenian mds de 30 anos cuando los engendraron, y se
ha establecido que esta condicién puede incidir en el
riesgo de desarrollar esquizofrenia, ya que se pueden
presentar mutaciones de novo en la linea germinal
paterna (52-55).

En cuanto a los antecedentes familiares de esqui-
zofrenia, que tenian 12 de nuestros pacientes (60%),
Robert y colaboradores (56) muestran la existencia
de un umbral de adicién de factores, por debajo del
cual el rasgo no se expresa. Algunos individuos ex-
ceden dicho umbral, lo que esta sustentado por dos
modelos de segregacion: 1) un gen recesivo de efec-
to mayor sumado a la participacion de dos o tres
genes de efecto menor y a la interaccion con el am-
biente; 2) muchos genes de efecto menor sumados a
la interaccion con el ambiente. Se sabe ademaés que
la consanguinidad entre primos, presente en tres de
nuestros pacientes, es un riesgo para desarrollar es-
quizofrenia familiar (19).

En la tabla 2 se presentan los hallazgos citogenéticos
de los pacientes, todos ellos normales, y se [os com-
para con los informados en otras poblaciones de pa-
cientes con esquizofrenia. Entre ellos, Delisi y cola-
boradores (33) analizaron 46 pacientes e informaron
que todos ellos presentaban cariotipos normales. Las
demaés investigaciones reportan cariotipos normales
en 68% a 97,4% de los casos.

La técnica convencional usada por las siete investi-
gaciones comprendié el protocolo estandar de cul-
tivo de linfocitos de sangre periférica. Al extendido
cromosémico le hicieron bandeo GTG, y se destacan
dos trabajos en alta resolucion (16,21). Para la lectura
cromosomica analizaron de 20 a 30 metafases y en
los casos de los mosaicismos llevaron el conteo a 100
metafases, criterio similar al utilizado en el presente
estudio (tabla 2).
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Con respecto a los hallazgos adicionales de tipo no
constitucional, correspondientes a mosaicos de baja
proporcion con lineas celulares tetraploides, esde ano-
tar que este tipo de anomalias también ha sido repor-
tado en otros estudios como el de Demirhan y Taste-
mir (22), quienes informaron mosaicos con anomalias
ploidicas, tales como: 47,XY,+mar[1]/hiperploidia.6
0[1]/46,XY[48],47,XX,+21[4]/hiperploidia[3]/46,XX
[93], hiperploidia 54[1]/figura trirradial[1]/46,XY[68],
hiperploidia 55[1]/ 46,XY,del(22)(q11)[1]/46,XY [18].
Ademas, lourov y colaboradores (57) afirman que la
esquizofrenia esta probablemente asociada con un in-
cremento de aneuploidias y poliploidias. En su estu-
dio demostraron una alta incidencia de aneuploidias
en mosaico en individuos con enfermedades psiquia-
tricas, y plantearon que este tipo de anomalias esta
presente en muestras de diferentes tejidos, principal-
mente del cerebral. Debido al tipo de anormalidad y
a su baja proporcion, es recomendable desarrollar es-
tudios complementarios en biopsias de piel o tejidos
gonadales, para establecer una interpretacion citoge-
nética y diagnéstica de dichos hallazgos, que permita
ofrecer un asesoramiento genético mejor fundamen-
tado a los pacientes y sus familiares (58). Finalmente,
los heteromorfismos cromosdémicos 9gh+ y 13ps+
fueron iguales a los reportados por Demirhan y Tas-
temir (292).

Factores precipitantes: en uno de los pacientes se
observd como evento desencadenante la influen-
cia del sistema familiar, caracteristica que encaja
dentro del rango de eventos ambientales que pre-
cipitan la enfermedad. Tourino y colaboradores (59)
sustentan la influencia del factor familiar con dife-
rentes teorias: 1) de la madre esquizofrendgena; 2)
del doble vinculo; 3) del cisma y sesgo marital; 4)
pseudomutualidad; 5) de la desviacién de la comu-
nicaciéon. Estas teorias se basan en varios estudios
poblacionales.

El factor econémico fue determinante para dos pa-
cientes. Sus limitaciones financierasy los sentimien-
tos de fracaso al no poder continuar sus estudios
superiores generaron una situacién precipitante de
estrés. Wiscarz y colaboradores (23) explican que
entre las situaciones de estrés que se deben afrontar
a lo largo de la vida se encuentran los factores eco-
némicos; el impacto de los bajos ingresos es muy
grande en los grupos con riesgo de desarrollar un

trastorno psiquiatrico, y la opinién comunmente
sostenida es que el impacto de todos los demas fac-
tores de riesgo se multiplica con la pobreza. La re-
lacion de la pobreza y el estrés financiero grave con
la mala salud también la documentaron Hoffman y
colaborador (27).

El estrés causado por el entorno social y por los pro-
blemas laborales se observaron en tres de nuestros
pacientes y uno mas desarrollé su enfermedad debi-
do a factores de tipo académico. Ballon y colabora-
dores (60) plantearon que la enfermedad se acelera
por el mal funcionamiento en aspectos personales,
sociales, emocionales y académicos como el trabajo,
la independencia social y el noviazgo, considerando
que estos son factores precipitantes de importancia
que pueden predecir la salud mental en un adulto.

Las situaciones relacionadas con las fuerzas militares
fueron el factor mas frecuente en la poblacidén mascu-
lina de nuestro estudio; las sufrieron cuatro de los 16
hombres, con aparicién de los sintomas entre [0s 18 y
25 anos. Algunos pacientes manifestaron haber teni-
do perturbaciones durante su servicio militar y otros
mostraron antipatia hacia los militares. EI inicio de
la esquizofrenia en el medio militar también ha sido
estudiado en Perti: el Informe Defensorial n°® 42 del
2002 “El derecho a la vida y a la integridad personal
en el marco de la prestacion del servicio militar en el
Peri” muestra que los reclutas son sometidos a una
situacion de rigor severo, que contribuye a desenca-
denar cuadros de alteracién de la salud mental. Se
han documentado otras experiencias estresantes de
tipo militar (44,61).

El abuso de drogas no es un factor causal de esquizo-
frenia, pero puede ser un detonante para el desarrollo
mas réapido de la enfermedad o para que el curso de
esta lleve a mayor deterioro (62); en nuestro estudio
siete pacientes (35%) habian consumido sustancias
psicoactivas y posiblemente este factor ambiental
contribuyd al desarrollo de la enfermedad. EI desa-
rrollo neurobioldgico y el abuso de sustancias psi-
coactivas explican cémo la pérdida de neuronas con
actividad dopaminérgica Ileva a una hipofrontalidad
mesocortical y con ello a la aparicién de estados de
anhedonia y disforia, que son factores de riesgo im-
portantes para cronificar ain mas la enfermedad o
para alterar la funcionalidad que queda cuando aun
hay sintomas positivos (63).
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Este trabajo fue un primer acercamiento hacia la des-
cripcion clinica de la poblacion con esquizofrenia de
Boyacé. Se hall6 predominio de hombres y comienzo
de la enfermedad en la etapa de adulto joven, con un
promedio de aparicion a los 22,5 afios. Predomind la
esquizofrenia paranoide (40%) con aparicion progre-
siva (70%). Estadisticamente, las caracteristicas clini-
cas no mostraron asociaciéon o tendencia particular,
lo que evidencia heterogeneidad y de ello se deduce
que cada paciente tiene particularidades en las for-
mas de manifestacion de su enfermedad. Sin embar-
go, es necesario continuar con este tipo de estudios
para analizar una serie mas grande de casos, que
permita determinar si los factores evaluados pueden
influir en el desarrollo de la enfermedad y de esta ma-
nera proponer medidas preventivas que disminuyan
su incidencia en Colombia.
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