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SEX CHROMOSOME ABERRATION SCREENING AMONG MALE
PSYCHIATRIC PATIENTS

SUMMARY. The authors report of sex chromosome aberration screenings
among the patients of the male psychiatric department, University Medical
School, Pécs. 310 patients were investigated. The X-chromatin was detected
in buccal smears with thionin-staining and the Y-chromatin in peripheric
blood smears with quinacrin-staining by the help of fluorescentoptical tech-
nique. Two Klinefelter-patients and one YY -patient were diagnostized. The
Klinefelter-patients were psychopaths and mentally subnormal, the YY -pa-
tient was a paranoid schizophrenic. The incidence of Klinefelter syndrome

is 0. 64%, that of the YY syndrome is 0. 32%. Mental relations of sex chromo-
some aberrations are discussed in detail.

KEY WORDS: Sex Chromosome Aberrations - Male Psychiatric Patients -
Klinefelter Syndrome - YY Syndrome - Mental Subnormality - Psychopathy -
Schizophrenia.

ZUSAMMENFASSUNG. Die Autoren berichten tiber Reihenuntersuchungen der
gonosomalen Chromosomenaberrationen bei Patienten der ménnlichen psy-
chiatrischen Abteilung der Neurologisch-Psychiatrischen Universitédtsklinik
von Pécs. Es wurden insgesamt 310 Patienten untersucht. Das X-Chromatin
wurde auf Wangenschleimhautausstrichen mit Thionin-F&rbung, das Y-Chro-
matin auf peripheren Blutausstrichen nach Quinacrin-Férbung fluoreszenz-
optisch nachgewiesen. Zwei Klinefelter und ein YY-Patient wurden diagnosti-
ziert. Bei den Klinefelter-Patienten war eine mentale Subnormalitét bzw.
eine psychopathische Personlichkeitsstdérung nachweisbar, der YY-Syndrom-
Patient war ein paranoider Schizophrener. Die Frequenz des Klinefelter-
Syndroms ist 0, 64%, die des YY -Syndroms 0, 32 %. Die mentalen Beziehun-
gen der gonosomalen Aberrationen wurden ausfiihrlich erdrtert.
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SCHLUSSELWORTER: Gonosomale Chromosomenaberrationen - Minnliche
psychiatrische Patienten - Klinefelter-Syndrom - YY-Syndrom - Mentale
Subnormalitédt - Psychopathie - Schizophrenie.

Seit der Erkenntnis des Zusammenhanges zwischen den gonosomalen Chromo-
somenaberrationen und der Personlichkeitsstérungen bzw. der mentalen Re-
tardation, wurden immer mehr genetische Reihenuntersuchungen bei Geistes-
kranken durchgefiihrt. Forssman (1970) faBte die psychiatrische Bedeutung
der gonosomalen, Chromosomenaberrationen folgendermafen zusammen: Mén-
ner mit tiberzéhligen Y-Chromosomen sind fiir 1. mentale Subnormalitét,

2. Geisteskrankheit, 3. Epilepsie, 4. antisoziales Verhalten, die mit einem
tiberzdhligen Y -Chromosom fiir 1. Geisteskrankheit, 2. antisoziales Verhal-
ten anfdllig. Die Untersuchungen beschrénkten sich anfangs nur auf das X-
Chromatin und wurden mit Farbungsmethoden nach den Anweisungen Barrs

& Bertrams (1949) durchgefithrt. Uber solche Untersuchungen berichteten
Tedeschi (1962), Raphael (1968), Hambert (1966). Nielsen (1971), Court
Brown (1968), Kxesson (1969), Mikkelsen (1971) berichteten iiber Reihen-
untersuchungen, die mit Liymphozytenkulturen des peripheren Blutes durch-
gefithrt wurden. Mit der Einfiihrung des fluoreszenzoptischen Nachweises

des Y-Chromosoms mit Quinacrin mustard durch Caspersson und Mitarb.
(1970) und mit Quinacrin dihydrochlorid durch Pearson und Mitarb. (1970)
ergab sich eine neue Mdoglichkeit, beide Geschlechtschromatine im ruhenden
Zellkern nachzuweisen, was grofere Reihenuntersuchungen ermoglicht. Im
folgenden geben wir unsere Reihenuntersuchungen bekannt.

MATERIAL UND METHODE

Wir haben bei insgesamt 310 Patienten konsekutiv in der ménnlichen
psychiatrischen Abteilung der Neurologisch-Psychiatrischen Universi-
tétsklinik, in Pécs, wihrend der Zeit von 10 Monaten Reihenuntersu-
chungen vorgenommen. Die Eingliederung der untersuchten Patienten
nach Diagnose enthilt Tabelle 1 (S. 275).

Das X-Chromatin wurde auf Wangenschleimhautausstrichen mit Thi-
onin-Féirbung nachgewiesen. Wir zdhlten in jedem Fall 100 Zellen, im
positiven Fall wurde der Karyotyp analysiert. Zum Y -Chromatinnach-~
weis verwendeten wir mit Quinacrin dihydrochlorid (Atebrin) gefdrbte
periphere Blutausstriche, deren Lymphozyten wir fluoreszenzoptisch
untersuchten. Wir werteten je 30 Lymphozyten pro Ausstrich aus. In
fraglichen Féllen z&hlten wir 50 Zellen und in jedem verdéchtigen Fall
analysierten wir den Karyotyp.

ERGEBNISSE

Unter den 310 Patienten fanden wir zwei mit Klinefelter -Syndrom Karyotyp
47,XXY und einen mit YY -Syndrom, Karyotyp 47, XYY. Der eine mit Kline-
felter Syndrom hatte eine mentale Retardation, der andere eine psychopa-
thische Persdnlichkeitsstérung. Der YY-Syndrom-~-Patient wurde psychopa-
thologisch als paranoider Schizophrener diagnostiziert. Im folgenden bespre-
chen wir kurz unsere Patienten.
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Tabelle 1. Die Verteilung der Patienten nach Diagnose

Zahl der In % der
Diagnose Patienten Gesamtzahl
Pgychische Alterskrankheiten 47 15,2
Alkoholische Psychosen 134 43,2
Psychogene Psychosen 23 7,4
Oligophrenien 18 5,8
Psychopathien 18 5,8
Schizophrenien 39 12,6
Manisch-depressive Psychosen 5 1,6
Epileptische Psychosen 8 2,6
Involutionspsychosen 2 0,6
Selbstmordversuch 186 5,2
Zusammen 310 100,0

1. S.V. 061244

Die mitterliche Grofimutter litt an seniler Psychose, der Vater war trunk-
sitichtig, eine seiner Schwestern beging Selbstmord. Als Kleinkind hatte er
Erndhrungsschwierigkeiten und Fieberkrimpfe. Absolvierte 5 Klassen der
Grundschule mit schwachem Ergebnis. Alg Kind lebte er in zerriitteten Fa-
milienverhdltnissen wegen des trunkslichtigen und agressiven Verhaltens
seines Vaters. Im l6-ten Lebensjahr fiel seine Haarlosigkeit und Gyné&ko-
mastie auf. Er war eine sensitive Persodnlichkeit mit erfolglosen Frauen-
beziehungen. Wechselte oft seine Arbeitsplitze, hatte keine Ambitionen, litt
an Minderwertigkeitsgefiihl gegeniiber seinen Schwestern, weil sie mindestens
die Mittelschule absolviert haben. Wegen eines Selbstmordversuches wurde
er in unserer Klinik aufgenommen.

Klinische Untersuchung. Feminine Schambehaarung, ausgeprigte Gyndko-
mastie, die Hoden sind hypoplasisch, kaum von Bohnengrofie. Neurologisch
ohne Befund. Psychiatrisch charakterisierten ihn eine dysphorische Stim-
mung, eine sensitive, introvertierte Persodnlichkeit mit mikromanischen
Uberschitzungen und mit einem femininen Verhalten. Sein Intelligenzniveau
entsprach seinem Alter und seiner Schulung. Normales Ionogramm und Li-

guorbefund. Im Urin 17-Ketosteroide: 17 mg/24 h.
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Hodenbiopsie. Zwischen interstitialen Bindegewebebiindeln sind in grofieren
Gruppen interstitiale Zellen zu finden. Stellenweise sind einige hyalinisier-
te Basalmembranen zu sehen, intakte Samenkan&lchen sind nicht auffindbar.

Geschlechtschromatinunter suchung. Mit Thionin-Férbung fanden wir in 30%
der Zellen des Wangenschleimhautausstriches ein X-Chromatin. In den
Lymphozyten des mit Quinacrin geférbten peripheren Blutausstriches war
fluoreszenzoptisch in 54% ein Y -Chromatin nachweisbar.

Chromosomenanalyse. In der Liymphozytenkultur aus peripherem Blut wer-
teten wir 16 Mitosen. In 14 von ihnen waren 47 Chromosomen. Das liberzih-
lige Chromosom gehorte in jedem Fall zu der Gruppe C-X. Hinsichtlich der
Chromatinposivitdt halten wir das plus Chromosom fiir ein X-Chromosom.
Auf diesem Grund ist der Karyotyp 47, XXY.

Dermatoglyphik. Wir konnten am I. Finger der rechten Hand ein Wirbel-
muster, am II. Finger der linken Hand eine radiale Schleife, auf den tibri-
gen Fingern ulnare Schleifen feststellen.

2. 5.F.191038

Die Familienanamnese ist negativ. Normale Geburt, absolvierte insgesamt

6 Klassen der Grundschule und wiederholte zweimal je einen Jahrgang. Er
ist sehr empfindsam und neigt zu demonstrativem Verhalten. Seit 4 Jahren
verheiratet, hat aber keine Kinder. Nach dem Bericht des Patienten und
seiner Frau ist die potentia coeundi normal. Die Kinderlosigkeit verursachte
einen Familienkonflikt, weshalb der Patient einen Selbstmord versuchte.

Klinische Untersuchung. Feminine Schambehaarung, ausgeprégte Fettpol-
ster an den Briisten. Die Hoden sind hypoplasisch, eine auffallend hohe
Stimme mit eunuchoidem Charakter. Neurologisch: Als Uberrest einer Kind-
heitsverletzung ist eine Schwéche des m. rectus externus oculi d. zu erken-
nen, librigens o. B. Psychiatrisch: Feminines Verhalten, dysthymische Stim-
mung, die emotionelle Motivation seines Selbstmordversuches erklirt sich
mit der im Hintergrund stehenden impotentia generandi. Er produziert hyste-
rische Reaktionen. Sein Intelligenzalter entspricht 11 Jahren und 1 Monat
(nach Binet-Simon). Das Ionogramm, Liquorbefund sind normal. Im Urin
17-Ketosteroide: 16, 8 bzw. 13,7 mg/24 h, EEG Untersuchung: Etwas unre-
gelmiBige Ruhetéitigkeit, wihrend der Hyperventilation zeigt sich eine 4-6
cps bilateral synchrone, miafig rhythmische Theta-Fluktuation.

Geschlechtschromatinunter suchung. Im Wangenschleimhautausstrich fanden
wir mit Thionin-Férbung in 19% der Zellkerne ein X-Chromatin. Im periphe-
ren Blutausstrich nach Quinacrin-Firbung fluoreszenzoptisch in 61% ein Y-
Chromatin.

Chromosomenanalyse. In der Lymphozytenkultur aus peripherem Blut waren
in den bewerteten Zellen eindeutig 47 Chromosomen. Das {iberzéhlige Chromc
som gehoérte in jedem Fall der Gruppe C-X. Hinsichtlich der Chromatinposi-
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tivitét halten wir das plus Chromosom fiir ein X-Chromosom. Der Karyotyp
ist also 47, XXY.

3. R.Sz.250134

Stammt aus einer Zigeunerfamilie mit 6 Kindern. Die Familienanamnese ist
mangelhaft. Die Eltern verstarben noch in seinem Kindesalter, wurde von
den Geschwistern erzogen. Absolvierte 5 Klassen einer Hilfsschule, konnte
gerade noch das Schreiben und Lesen erlernen. Zwei Jahre lang war er ver-
heiratet, lebte dann 4 Monate lang als Lebensgeféhrte einer anderen Frau.
Kinder hatte er keine. Wurde als DreiBligjéhriger wegen Rauferei zu 3 Jahren
Geféngnis verurteilt. Im Geféngnis hatte er schon "'nervése'’ Beschwerden,
deshalb wurde er in einer Einzelzelle gehalten. Nach der Entlassung benahm
er sich abnormal, wurde spdter wegen Grofenwahnideen, aggressiven Ver-
haltens in einer psychiatrischen Heilanstalt aufgenommen. Seitdem wurde

er mehrmals in verschiedenen psychiatrischen Abteilungen behandelt, wurde
kurz nach der Entlassung immer rtickféllig, und deshalb kam es endlich zu
einer Aufnahme in einem sozialen Krankenheim.

Klinische Untersuchung. Niedrige Statur (158 cm), die Schambehaarung und
die Genitalien sind normal. Neurologisch o. B. Psychiatrisch charakterisie-
ren ihn mentale Subnormalitédt, affektive Verddung, inkohdrentes Denken mit
Beziehungs-, Verfolgungs-, Vergiftungs- und GréB8enwahn. Zeitweise sind
auch Depersonalisation und Gehérshalluzinationen zu beobachten. Sein Ver-
halten ist drohend, aggressiv. Intelligenzpriifung: VQ: 69, PQ: 62, IQ: 63
(nach Wechsler). Rorschachscher Formdeutversuch: Mangelhaft intelligent,
eingeschrinktes Interessengebiet, autistische Einstellung, verminderte Ela-
borationsfdhigkeit, verddetes Geistesleben, Stereotypien.

Das Ionogramm, Liquorbefund sind normal. 17-Ketosteroide: 12,4 bzw. 16, 8
mg/24 h im Urin. EEG Untersuchung: M#Bige, diffuse Funktionsstérung, die
in erster Linie die frontale und zentro-temporale Regionen beriihrt, ohne
Seitenunterschied.

Geschlechtschromatinuntersuchung. Im peripheren Blutausstrich fanden wir
nach Quinacrin-Féarbung fluoreszenzoptisch in 42% der Lymphozyten ein, in
15% derselben zwei Y -Chromatin,

Chromosomenanalyse. In der Lymphozytenkultur aus peripherem Blut fan-
den wir in jeder der 10 analysierten Mitosen 47 Chromosomen. In den photo-
graphierten Karyotypen erwies sich das plus Chromosom klein und akrozen-
trisch, das der Gruppe G-Y gehort. Auf Grund des klinischen Bildes ist die
Moglichkeit des Morbus Downs so gut wie ausgeschlossen. Unter Beriick-
sichtigung der in 15% der Lymphozyten fluoreszenzoptisch festgestellten
zwei Y -Chromatine, halten wir den Karyotyp flir 47, XYY.

Dermatoglyphik. Wir fanden am I.-II. und IV. Finger der rechten Hand ein
Wirbelmuster, am III. und V. Finger eine ulnare Schleife; am I. -II. Finger
der linken Hand ein Wirbelmuster, am III, -V, Finger eine ulnare Schleife,
Gesamtleistenzahl (TRC): 210. Atd-Winkel: rechts: 50°, links: 49°,
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Tabelle 2. Die Frequenz des Klinefelter-Syndroms

Patienten Frequenz Autoren
Neugeborene 0,119% Jacobs (1972)
Schwachsinnige 1,23% Hambert  (1966)
" 0,89% Forssman (1970)
" 1,03% Méhes (1971)
Schizophrene 1,29% Tedeschi (1962)
" 1,13% Anders (1968)
Psychiatrische Anstalt 0, 90% Raphael (1963)
" 2, 00% Abdullah (1969)
" 0, 54% Forssman (1970)
" 0, 64% Eigene Daten
BESPRECHUNG

Die Frequenz des Klinefelter-Syndroms bei Neugeborenen sowie bei den aus
der Literatur gesammelten Reihenuntersuchungen wird im Vergleich mit un-
seren eigenen Ergebnissen in Tabelle 2 dokumentiert. Die Befunde {Tabelle
2) betragen zwischen 0, 54 und 2, 00%. Einer unserer Klinefelter-Patienten
war schwachsinnig. Aus der Literatur ist der Zusammenhang zwischen X-
Chromosomenaberrationen und mentaler Subnormalitit bekannt. Clark und
Mitarb. (1970) fanden auf Grund der Untersuchungen einer gréferen Patien-
tenzahl die IQ zwischen 49-93, Ziiblin (1969) zwischen 60-119. Bei dem an-
deren Klinefelter-Patienten stand die psychopathische Persotnlichkeitsstd-
rung im Vordergrund. Clark und Mitarb. (1970) fanden unter 9 Klinefelter-
Patienten 5 Psychopathen und 4 Schwachsinnige. Akesson (1969) fand unter

7 Psychopathen einen Patienten mit Klinefelter-Syndrom. In unseren Unter-
suchungen wurden unter 18 Schwachsinnigen und 18 Psychopathen je 1 Kline-
felter-Patient gefunden.

Die Frequenz des YY -Syndroms bei Neugeborenen und bei psychiatri-
schen Patienten demonstrieren wir in Tabelle 3. Obwohl der in unserer Kli-
nik festgestellte Wert im Vergleich der niedrigste ist, ist er fast dreimal
so hoch wie bel den Neugeborenen. Unser YY -Patient war ein paranoider
Schizophrener. Wenn wir die Frequenz des YY -Syndroms mit der Gruppe
der Schizophrenen in Verhé&ltnis bringen, dann wichst sie bedeutend. Wir
fanden nféimlich unter 39 Schizophrenen einen mit YY -Syndrom. Dies stimmt
mit den Ergebnissen Abdullahs (1969) und Jacobs (1965) gut iiberein. In der
Mehrzahl der Publikationen wird eine subnormale Intelligenz beschrieben
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Tabelle 3, Die Frequenz des YY -Syndroms

Patienten Frequenz Autoren
Neugeborene 0,14% Jacobs (1972)
Forensische Psychiat. Anstalt 3, 50% Jacobs (1965)
" 1, 90% Nielsen (1971)
Psychiatrische Anstalt 0,89% Court Brown (1969)
" 1,31% Marinello  (1969)2
" 2, 00% Abdullah (1969)
" 0, 32% Eigene Daten

& Nach Héhe selektierte Patienten (> 183 cm).

[8, 16, 17, 24, 287]. Die Abweichung vom Durchschnittswert ist meistens
nicht bedeutend [20], und es wurde auch in mehreren Fillen eine {iber dem
Durchschnittswert liegende Intelligenz registriert [8, 17]. Im folgenden tei-
len wir aus der Literatur zusammengestellte Intelligenzquotienten nach Wechs-
ler mit und vergleichen sie mit unserem eigenen Fall (Tabelle 4).

Zusammenfassend kénnen wir feststellen, daf auf Grund der Ergebnisse
verschiedener Reihenuntersuchungen das Klinefelter- und das YY -Syndrom
ungeféhr 10-20-mal &fter bei psychiatrischen Patienten als bei Neugeborenen
vorkommt.

Tabelle 4. Die IQ der YY -Syndrom-Patienten (nach Wechsler)

Zahl der Durchschnitts-
Autoren Patienten wert Grenzwert
Abdullah (1969) 1 83
Nielsen {1969) 8 99 93-.120
Falek (1970) 1 86
Clark (1970) 7 84 52-103
Mikkelsen (1971) 4 74 65-84
Rainer (1972) 2 81 80-83
Eigene Daten 1 63
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Warum das der Fall ist, ist noch nicht erkldrt, es stehen uns nur Hy-
pothesen zur Verfligung. Im Fall des Klinefelter-Syndroms messen die mei-
sten Autoren in der Entwicklung der Personlichkeitsstérungen der weibli-
chen Statur, den sexuellen Problemen, sowie den durch sie verursachten
Psychotriumen ausschlieffliche Bedeutung zu. Die Erfahrungen Nielsens und
und Mitarb. (1969) sprechen dagegen. Sie fanden unter den geschlechtschro-
matin~positiven, hypogonadalen Méinnern viel mehr antisoziale Persodnlichkei~
ten, als bei den hypogonadalen Minnern mit normalem Karyotyp. In der Frage
der antisozialen Personlichkeitsentwicklung der YY-Patienten nimmt Court
Brown (1968) in seiner zusammenfassenden Arbeit den Standpunkt ein, dag
das iiberzihlige Y-Chromosom eine genetische Priadisposition fiir die psycho-
pathische Persénlichkeitsentwicklung bedeutet. Auch die vergleichenden Un-
tersuchungen Prices & Whatmores (1967) weisen darauf hin. Sie verglichen
Héftlinge mit YY -Syndrom mit denen von normalem Karyotyp derselben
Strafanstalt. Der Zeitpunkt des ersten Verbrechens liegt bei den Héftlingen
mit YY -Syndrom im Durchschnitt um 5 Jahre frither als bei den Kontrollen.
Nur einer von den Geschwistern der Héftlinge mit YY -Syndrom, aber sehr
viele von denen der Kontrollen, haben Verbrechen veriibt. Diese Unterschie-
de konnten aber Mikkelsen & Erling (1971) in ihren Untersuchungen in Déne-
mark nicht bestdtigen. Neuerlich betonen mehrere Autoren die Rolle der so-
zialen Faktoren in der antisozialen Personlichkeitsentwicklung der YY-Pa-
tienten. Nach den Untersuchungen Marinellos und Mitarb. (1969) sollen nur
die YY -Kinder der zerritteten oder zerfallenen Familien aggressiv werden,
die in geordnetem Familienmilieu aufwachsenden nicht. Auch Clark und
Mitarb. (1970) betonen die Bedeutung des Familienmilieus in der soziopa-
thischen Persoénlichkeitsentwicklung der Klinefelter- und YY-Patienten.

Weitere Gedanken erwecken die Befunde, die auf den Zusammenhang
zwischen gonosomalen Aberrationen und der Schizophrenie hinwelsen. Nach
Abdullah (1969) soll das liberschiissige chromosomale Material fiir Schizo-
phrenie pridisponieren. Nach der Auffassung Raphaels (1963) verursacht
die gonosomale Aberration eine Neigung zu mentalen Stérungen. In dieser
Frage legte Forssman (1970) am ausfiijhrlichsien seinen Standpunkt dar. Nach
seiner Auffassung verursacht die gonosomale "Imbalance' eine, von den Kin-
derpsychiatern als "'minimum brain damage' genannte zerebrale Dysfunktion.
Die Existenz dieser zerebralen Dysfunktion soll durch die elektroencephalo-
graphischen Befunde Hamberts (1966), Nielsens (1969), Rainers (1972) und
Welchs (1967) unterstiitzt werden. Die genannten Autoren beobachteten ném-
lich bei Klinefelter- bzw. YY -Patienten oft ein pathologisches EEG. Hier
moéchten wir darauf aufmerksam machen, dal auch wir in zwei Fillen ein
pathologisches EEGregistriert haben. Die zerebrale Dysfunktion - die von
neurochemischer oder neurophysiologischer Art ist - mag schizophrene
Symptome zur Folge haben.

Wir meinen, daf die gonosomale ''Imbalance' nur eine potentielle Ba-
sis flir das Entstehen verschiedener psychischer Krankheitsbilder bedeutet.
Zur Erzeugung der Krankheit sind jedenfalls auch andere Faktoren ndtig,
deren Charakter zur Zeit noch nicht geklért ist.
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