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Errores congénitos del metabolismo y sindromes

neurolégicos
Resultado de un pesquisaje en masa en una poblacion
seleccionada de retrasados mentales

Por los Dree.:
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e wn pesquisaje en maosa en wna poblocidn seleccionada de retrasados mentales. Rev. Cub.

PPed. 451 2. 1973,

5S¢ presenta la experiencia obtenida de un pesquisaje en masa sobre errores congénilos
del metabolismo de bos aminodcidos, en una poblacién de alrededor de 600 retrasados men-
tales, revisandose algunas definiciones ¥ conceplos acerca de estos errores. Se concluye
que la condiciéon idiocia fenilpirdvica existe en nuoestro medio, que lo: prochas metabélicas
v cromatograficas de rutina deben aplicarse a todo nific con retraso mental, ¥ gue debe
emprenderse el pesquisaje en maza de todos los recién nacidos para detectar precozments
Ia fenileetonuria v evitar el dafo cerebral irreversible con el tratomiento dietético adecpado,

Este trubajo intenta presentar nues-
Iru experiencia en un pesquisaje en
masa sobre crrores congénitos del me-
talwlisme de loa aminodcidos, realizado
e una pohlacién de alrededor de 600
pacicnte: afectos de retraso memal ¥
seleccionados de la consulta externa
de los hospitales “W. Soler™ y “A.
alli™,

Antes dde dar a conocer el material
v método. asi como los resultados, eree-
mos que es necesario revisar algunas
ilefiniciones y conceptos acerca de los
ereores  congénitos del metabolismo ¥
en particular de loz aminoacidos.

En 1908 Sir Archibald Garrod' en un
trabiajo presentado ante The Royal Col-
lewe of Physician recomwocid estos tras-
tornos hereditarios v los llamé: erro-
res innates del metabolismo. Garrod te-
niz en mente el concepto de un siste-
ma  altamente especifico gene-enzima-
reaccion quimica y su idea fundamen.
tul fue que tales condiciones reprezen-
tubun interrupeiones o blogueos e la
via metahdlica normal a causa de una

deficiencia o falta de la enzima espe-
cifica. Garrod® ademas predijo que tales
bloqueos metabdlicos caracterizarian
otros muchos trastornos congénitos del
metabolismo y que sus productos inme-
diatos excretados podian ser identifica-
dosa Cosa que fue confirmada en afios
posteriores.

Actualmente los: errores congénitos
del metabolismo de los aminoacidos se
conocerr con el nombre de amineacido-
patias hereditarias y se definen como
aquellas condiciones que tienen en co-
min un blogueo del metabolismo de
un aminodcide e:pecifico por falla en-
zimitica o por defecto de un mediador
proteinico necesario para el transporte
de los aminodacidos al interior v exte-
rior de la célula. Por tanto, desde el
punto de vista patogémwico podemos di-
vidir las aminoacidopatias hereditarias
en dos grandes grupos:

1. Las que dependen de una enzima
anormal, que actda en la via ca-
tahélica del aminodcido en cues-
tion.



2. Las que dependen de un fraca.
s0 en los sistemas del tramporte
a travéa de las membranas eelu-
lures, sobre tade a nivel del trans-
porle renal® S0

enzima AR

"

enzima BC

El primer grupo ce puede esquema-
tizar, considerande wuna cadena meta-
halica y fijarse en las consecuencias:

i CD
enzima CD D .

Loz efectos consecutives a un  blo-
queo por falta de enzima CD serian:
a) falta de formacion de D y compues-
1oz ulteriores v ademis aumento consi-
derable de los compuestos previos A,B,C
en caso que D forme parte de un cir
cuite  hioquimico tipo “feed back™;
b) aumerto de C en proporciones tales,
que a veees ademis de eliminarse por
la orina, tienda a depositarse en los te-
Jjidos: ¢} aumento de precursores mas
iniciales cuando laz reacciones previas
sean reversibles; d) aumento de los
derivados de C producidos por vias me-
tabolicas no habituales,

Por oira parte, ¢l actimulo de dife-
rentes compucstos por ¢l hlogueo, pue-
e determinar, i e inlenso, una inhihi.
cion de enzimas gque actian sobre piros
aminodcidos distintos.

Este primer grupo, que depende de
una enzima anormal puede ocurrir eon
un aclaramirnto renal bajo para cse
aminadcido y 2e producira una hipe-
raminoaciduria por saturacion del sis.
tema de transporte tubular: éstas ami-
noacidopatias se detectan preferiblemen-
te en el plasma (cromatografia). Cuan-
do ¢l aclaramicnto renal es alto para el
aminodcido en cucstion, sc produce una
hiperaminoaciduria que se detecia pre-
feriblemente en la orina,

Las aminoacidopatioss que dependen
de una falla en el sistema de transporte
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s¢ pueden a su vex dividir en dos sub-
grupos:

al Aquellas que dependen de un de-
fecio o modificacicr del “carrier™
que impide la unién a su subs
trate. En este caso la aminoaci-
duria es especifica para un suhbs-
iralo o de substratos estructural.
mente relacionados, ¥ se detectan
tinicamente en la orina.

b} Aquellas que dependen de wira in-
hibicién del proceso de trammspor-
le: o zea, que la reabsorcion tu-
bular de aminodcidos conira un
gradiente de conceniracién quimi-
ca puede ser impedida por inter.
ferencia con el ién-dependiente o
con la encrgia que requicren los
pasos en el proceso de tramsporte.
En estos caros resultard ura ami-
noaciduria generalizada que pue-
de estar acompaiada por pérdida
de otras substancias v su detee-
cion se hace ilinicamente en la
orina. Por vltimo existen las ami-
noacidopatias hereditarias mixtas
o de origen combinado: por de-
fecto en el catabolismo y e el
tran:porie, produciéndose una ami-
noaciduria de origen mixto: por
saluracién y competencia. Estas
se detectan en el plasma y orina.

R.C. P
Apsin, 1973



nESUMEN DE LOS DISTINTOS GRUPOS
DE AMINOACIDOPATIAS

I. Aminoacidopatias por defecto en
el eatabolismo.
u) Con aclaramiento renal alto:
detectado en orina.
i Con aclaramiento renal hajo:
detectado en plasma.
Il. Aminoacidopatias por falla cn los
sistemas de transporte.
a) Defecto en el carrier.
i Inhibicién en el sistema de
Iransporte.
I, Amimoacidopatias mixtas.
Ior defecto en el catabolismo ¥
Iransporte.

Las aminoacidopatias se trasmiten en
forma autosémica recesiva, por lo me-
nos cso indican los datos hasta ahora
abtenidos. Esto significa que para que
la enfermedad se manifieste, ¢l gen mu-
tante debe estar presente en una dosis
doble (uno por cada padre) y tales
pacientes se dicerr son homocigiticos,
v sus padres heterocigéticos para la con-
lieidn,

En ¢l estado homocigitico el gen
anormal se manifiesta como una aeti-
vidad enzimidtica en falta. Los genes ac-
tian proveyendo la informacién nece-
saria para el ordenamiento de los ami-
noicidos resultamtes en la sintesis de
una proteina enzimatica especifica.

En ¢l pasado se suponia que la en-
sima no s producia, ahora se sabe que
en presencia de un gen mutante se
“fabirica™ wma proteina anormal que
lifiere de la proteina normal a veccs
vn wir solo aminodcido.

La sustitucion de un amincicido en
una molécula de proteina enzimitica,
pueie dar por resultado la pérdida de
s actividad catalitica, si la sustitucion
es on sitio active.? Por tanto, se forma
una proteina mutante que no liene ac-
tividad catalitica y no puede ser medi-

R C.P
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da por la técnica de la quimica enzimi-
tica. Exr resumen, las aminoacidopatias
pueden ser mis especificamente defi-
nidas como aquellas condicioncs del me-
taholismo de los aminoacidos en los
cuales una alteracion de la informacion
genética, lleva a la produccién de una
enzima no funcionante: amormal,

Hipotéticamente puede existir un de-
fecto para cada uno de los pasos en el
catabolismo de cada uno de los 20
aminodcidos naturales.

Actualmente existen pocas anormali-
dades del metabolismo de los a.a, que
estin  bien delineadas, otras lo eatin
parcialmeimte y la mayor parte estin por
deseribir,

La mayoria de estas condiciones cau-
san dafio cerebral, ¥ la intensidad del
daiio puede variar desde un defecto in-
telectual minimo hasta una disfuncién
cerebral grosera. La explicacién para
los hallazgos patolégicos seria:

1. por aumento de los metabolitos

proximales al bloqueo enzimitico

la falta o deficiencia del metabo-

lite distal al blogueo

aumenio de otros metabolitos re-

sultantes del poco uso

4. la demanda exagerada por la
coenzima o vilaminas al ewmfren-
tarse con la situacién bioquimica
alterada

5. inhibicién de enzimas por aumen-
to de metabolitos.

2

*

-

Manifestaciones clinicas generales:**?
Las manifestaciones clinicas derivadas
mias o menos directamemte de las alte-
raciones del metabolismo de los amino-
dacidos son muy variadas v difusas.

MANIFESTACIONES CLINICAS

Hallazgos neurolégicos:
Retraso mental
Somnolencin
Convuleiones
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Regresion de L Des.  paicomolor
Deterviors progresivo neuroligico.

OTRAS MANIFESTACIONES
tHor peculiar del cuerpo:
Fenilalanina
Leucina valina izol
Melionina

Piel: Exanlema
Superficie extensionr Triptofano
Superficie flexion Fenilalanina
Eritema malar Homacistina

Pelo:

Tricorrexis nodosa: aarginine succi-
nico
hilaneo metionina

() jos:

Ectopia lentis Homoecistina
Retinitis pigmentaria Carmrosina
Oido:
Sordera
Cambios esqueléticos
Tiresina v homorcistina
Hepatoesplenomegalia
Tirosina
Nelritie anoma. Renuales
Prolina-hidroxiprolina
Coma intermitente;
Leucina-valina. Isoloucina

Glicina-A/A circule Krehhbs
METODOS DE DIACNOSTICD

Es importante hacer aqui la diferen.
viacién entre el pesquisaje en masa en
loa reciétr nacidos, el pesquisaje en una
poblacion de retrasadoa mentales mas
o menos seleecionada v el diagnostico
definitive de un easo clinico.

Prolina

al Pesquisaje en recién nacidos:

Existen tres métodos:

1) Microbiolégico de Guthrie y Susi.*
Kl principio del método es simple. Un
arganismo  (h subtilisATCC 6051) =
suspende en agar al cual se incorpora
¢l compuesto guimico beta 2 thienila-
nina, un inhibidor del crecimionto bac-
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teriano. La fenilanina en coteontracian
suficiente contrarresta el efecto del in-
hibidor y el crecimiento de Ia bacteria
tiene lugar. Si un papel de filtro-disco-
impregnado en sangre es aplicado a la
superficie del agar, se puede determinar
21 la muesira contiene una eantidad ex-
cesiva de fenilalanina por ¢ tamano v
Ia zona de crecimiente que aparece al.
rededor del disco. Bajo condiciomes de
finidas ¢l ensavo de inhibicién distin.
e niveles de fenilalanina en exceso de
4 mg de sangre totsl,

Actualmente la prueha de inhibicién
microbiolégica puede utilizarse para
otros aminoidcidos ademais de la fenila.
lanina: leucina, histidina, metonina v
lizina. Se utiliza también para el diag.
néstice de la galactoremia, Este méto-
do de Guthrie es el reconocide como
miis itil para el pesquisaje en masa de
recién naecidos,

2) Método cromatogrifico:"'-"* El pea
quisaje en masa de los recién nacidos
por la técnica ecromatografica es ain wir
método semicuantitativo.

La cromatografia en papel: en una
dimension se emplea para este propé
sito. Se emplea la sangre tolal recogida
en papel de filiro o en tubos capilares
heparinizados. Esie método proporcio-
na el andlisis semicuantitative simple
y =egure de la mayoria de lo2 amine-
acidos en la samgre v puede detectar
varias aminoacidopatias: (Método de
Efron y de Seriver) .t

3) Métodos quimicos: Los andlisis
quimicos automatizado: de amirodcidos
en muestras de papel de filtros es el
procedimiento mas  sofisticado usado
para el praguisaje en maza; su uso no
ha side ain generalizado,

h} Método de diagnéstico en masa
{pesquisaje) en poblacion de retrasa-
dos mentales:

1} Pruebas metabélicas en orina:*"

Reaccién al perclorure férrico

RC P
Asmin, 1973



Reaceion a la 24 dinitrofenilhi-
drazina
Heaceion
Reaceion
i Brand)
Reaccion

21 Cromatografia en orina

31 Cromatografia uwmdimensional en

plasma. Método de Seriver.

Reaceion al perelorure férrico: De 3
a 3 golas de cloruro [érrico al 10% en
2N HCL se le agregan a un mililitro
de orina sin acidificacién previa.

El cambio de color a un verde bo-
tella que desaparece antes de los 30
minulo: e: caracteristico de la idioecia
fenilpiriviea. ¢l produocide por ¢l p.hi-
droxifenilpiriivice es mas transitorio.
El verde carmelitoso de la histidinemia
oz mas pergistente. La orina de la leu.
cinpsi= da un color azul pero no inva-
rialilcmente.

Reaceidie a la 2,4 dinitrofenilhidrazi-
na: A un ml de orina se le agrega 0.2
ml de una solucion al 0.5% de 2.4
DAPH en 2N HCL.

Una reaccion positiva se forma den-
tro del minute: precipitade amarillo.

El precipitade reprezenta hidrazo.
nas de compuestos carbonilicos, inclu-
vendo: acctonas, cetodcidos, como aci-
los fenilpiriavicos positiva en lencinosis,

Reaceidn al nitroso betanaftol: A un
ml de dcido nitrico 2,63 N se le agrega

al nitroso heta naflol
al mitroprusiato-cianuro

a la ninhidrina

una gota de nitrito de sodio (2.5 zm
en 100 ml de agua}, mas O.L ml de
nitrogo maftol (100 mg de nitreso nal-
tol en 1000 ml de etanol al 959).

Después de agitarse y mezclagse, se
le agregan inmediatamente 3 gotas de
orina ¥ se agita. La prueba positiva se
revela por una coloraciérr rojo naranja
en dos a cinco minutos, La tirosina y
también los acides fenilpirivice,
droxifenil lictico y acético forman ese
color resade.

Reaecién  al  nitroprus:iato - cianuro
{Brand) : A un ml de orina e le agre-
ga 0.4 ml de la solucion de cianure de
sodio al 5% ; agitar ¥ mezclar, dejar
reposar por 5 minutos a temperatura
ambiente, agregar entonrces una gola de
la solucion de nitroprusiate al 5%.

Si ze desarrolla inmediatamente una
coloracién rojo remolacha, la prueba
¢ considera positiva. La experiencia
demuestira que en la homocistinuria ta
reaccion coloreada es intensa y estable,
mientras que en la cistinuria ez intenza
pero mas fugaz.

Reaccion a la ninhidrina: A un ml de
ninhidrina un grameo de ninhidrina en
500 de etanol al 95% s2 le agregan tres
gotas de orina. Se agita v se deja a
temperatura ambiente por 2 a 5 minu-
tos, La aparicion de un color azal piir-
pura imdica la presencia de aminodici-
dos aumentadoz en la orina.

RESULTADO E INTERPRETACION DE LAS PRUEBAS EN LA ORINA
= =

g = £ £ £

£ = £ 2 =

£ = £ = =

T S £ §F =
Sulistrato & i = Z = Diagnéstico
A, fenilpiravie. - + %= Fenilcetonuria
a. ph OH [enilpicivic. b -+ + = Tirosinemia
#. celo-izocaproic. - -2 *  Leucinosis
a. imidoazolpiray. + - =  Histidinemia
[‘[_m::mri:ttinn + == Homocistinuria
Cistina + Cistinuria
Aminodacidos + 4+ A, aciduria generalizada
R

L2 P
Awein. 18973
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Cromatografia en orina. Hay un mi-
mero variado de técnicas, pero las mis
corrientemente usadas son: ln bidimen-
stonal en orina y/o una combinacion
de ecromatografia corr electroforesis,

Para la eromatografia bidimensional
proponcemos:

1. Solvente: Piridina-a ectona-35N

amoniaco : 45: 30: 25,

2. Solvente Isipropil alcohol 9092 -
a. formico- agua: 80-10-10.
Colorante: Ninhidrin 0.25%.
[satin 0.005%.

En acetona conteniendo 196 por
volumen de 24 lutidina.

El volumenr de orina contenicndo 25
microgramos de creatina es la cantidad
a4 Correr.

Cromatografia unidimensional en
plasma. Método de Seriver'® (modifi-
cado),

Reactivos y material:

1) Soelvente: N-Butanol- a.aeético-

agua: 120: 30: 50 V/v/v.

2} Colorante: Ninhidrina en aceto-
na al 0.29 conteniendo piridina
al 19%. Leatin en butanol al 029
contemiendo dcido acético al 5%.

3) Reactivos de Ehrlich p- dimetil-
benzoldehido al 109 en dcido
clorhidrico. Se diluye a 1:4 antes
de asarse {en acectonal.

4) Reactive de Pauly: a) 9 gramos

ile a. sulfanilico en %0 ml de dci-
do clorhidrico y se lleva a un litro
de agun,
Un volumen s¢ mezela con un vo-
lumen de sol. de nitrito de sodio
al 5% en frio y se deja en reposo
por 15 mia

b) Carbonato de sodioc en agua al
10%6.

Equipo para cromatografin ascenderr

te: Pereolador ¥ placa de Petri Grande.
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Procedimiento: El plasma heparini-
#zado o suero sc obliene en tubos capi-
lares del talén o dedos en el recién na-
cide o de una vena con jeringuilla en
nifnos mayores, La cromatografia se lle-
va a efecto en un duplicado de 10 x 10
pulg. papel Whatman 3 MM. Se aplica
001 ml de plasma o suere en hileras
de 14 pulgadas de separacidér en dangu-
lo derecho a la direecion del flujo del
solvente v a 1145 pulgada de la parie
inferior del papel.

La sangre hemolizada debe ser de-
sechada.

Los papeles se desarrollan toda la
noche en butanol-acético-agua, se secan
a temperatura del cuarto en corriente
de aire caliente,

El primer papel duplicado se tifie
con mninhidrina. Eata tincion detecta
exceso de todos lo: aminodcidos. Este
primer papel se corta a la mitad entre
la mancha de glutamina ¢ histidina.

La parte superior del corte se reve
la o sobretifie con el reactivo de Ehe-
lich. Las manchas pirpuras de ninhi-
drina se desvanccen, pero se pone de
manificsto la citrulina, #1 estuviera en
una concentracidr de mas de 10 mg por
100 ml, por una mancha resada.

La seccion inferior del papel seecio-
nado se atomiza con acido sulfanilico
diatolizade v euando ¢l color de la nin-
hidrina se haya desvanceido, se agrega
carhonate de sodio. La histidina en ex-
ceso de 10 mg/100 ml se tifie en rojo
naran ja.

El 2o. papel duplicado se tife con
Isatiir que es muis sensible para detectar
aminodcidos que la ninhidrira. La pro.
lina se tifie en azul hrillante, la hidroxi-
prolina se tifie menos, pero cuando
sobretiie con Ehrlich, la hidroxiproli-
na en exceso de 4 a 6 mg/100 ml, da
un color rojo pirpura.

R.C. P
Annin, 1973



RESULTADO DEL PESQUISAJE EN MASA
MATERIAL Y METODO

El pesquisaje en masa de los errores
rongeénitos del metaholismo de los ami-
nvicidos se realizé en una poblacién
seleeciomada de pacientes que acudian
a la consulta externa en su mayoria y
en menor proporeién, casos ingresadoes
en ¢] cervicio.

El tiempo que duré la investigacion
fueron custro anos, o seca, de 1968 a
1971 inclusive,

Los eriterios para la seleceion fue-
ron los siguientes:

1. Hetraso mental de ectiologia des-

conocida o dudosa.

2. Antecedentes familiares: herma-
no o familiar allegado comr una
condicidén similar o parecida.

3. Conzanguinidad.

4. Signos neurolégicos wvariables o

progresivos.

5. Signos fisicos asociados a un sin-
drome conocido. Ej. Ectopia len-
tis-Homocistin.

La seleccion no conllevaba los cinco
crileriog, a veces era uno solo ¥ la ma-
voria una combinacion de dos o mds de
|los.

El mimero total de casos selecciona-
dos aleanzég a 654,

Métodos utilizados:' ?
Reaccidn al cleruro férrico

Reaceion a las 24 dinitrofenilhidra-
zina.

Reaccién al nitronafiel.

Reaccion al nitroprusiate - cianuro
{Brand).

Reaccion a la ninhidrina.

Ademais se utilizé la prueba del bro-
muro de cetiltrimetil amonio para la
deteccion de mucopolisacaridos, asi co-
mo la prueba del azul de toloudina,

Cromatografia unidimensional en la
orina: Método de Efron y Scriver mo-
dificada.’®

Cromatografia unidimensional en
plasma heparinizado (Scriver meodifi-
cado}.

Otro grupo de nifios retrasades men.
tales pertenecientes a tres instituciomes
de la cindad de la Habana fueron es-
tudiados por ¢l Dr. J. llinait por el mé-
todo microbiolégice de Guthrie, ade-
mas del método de Scriver, pero este
gropo no serdi motive de anilisiz en
esta presentacidn.

Resultado:

Como resultade del pesquisaje en
masa realizade de acuerdo a lo deseri-
to s¢ obtuve €] siguniente resultado:

Nuamero total de muestraz examinadas: 653

Fenileetonurias
Aminoacidurias generalizadas
Sindrome de Lowe
Hidroxiprolinemia Lransitoria

Owos errores:
Mucopolisaciridos

& Fam 3 09%
7 1 %
2
1
&

R C. P
Agnr, 1973
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Autor Horst Bicke (1966)10 Institucionalizados Hospital
Nimero total de casos 1 400 1 000
Fenilcetonuria 19 (1.45) 97 (9.7%)
Otros errores congénitos 46 (4.6%)
Aminoaciduria generalizada 20 (1.4%) 13 (1.3%)
Autar M. A.J. Carson 1961 Ireland™ Institacion Hospital
Nimero total de casos examinados 2734 186
Fenileetonuria 52 11.8%) 17 1954 )
Aminoaciduria generalizada 381 %)

Otros errores congénitos 16

pras i = -

| il

eyl

Fig. 1.—Méredo de Scriver. Explicacidn en el
texto. (3 easos de lﬂufaclﬂlu:c indicados en
el circulo

S5i comparamoes nuestros resultados
con olros pesquisajes en masa en retra-
sados mentales publicados en la litera-
tura mundial veremos que existen al-
gumas diferencias entre los grupos es
wdiados ¥ los nuestros.
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Como se ve, los resultados de Bickel
y Carson, aunque realizados en paises
diferentes: Alemania Federal ¢ Islanda
y con métodos diferentes, se asemejan
bastante, ya que el mimero de fenilce-
toniricos detectados en las institucio-
nes ¢s de alrededor de 19 y la detec-
tada en los hospitales ea de 9% en am-
bos trabajos. Sin embargo, el mimero
de femilcetoniiricos detectados por mo-
sotros en loa hospitales es de alrededor
de 1% v no de 9%.

Otro estudio de pesquisaje en masa
realizado por M. Efron® da resullados
completamente diferentes, ya gque en
2000 wnifios institucionalizados la pro-
porcion de fenilcetondricos fue de 19%;
sin embarge, en 3 000 pacientes selec-
cionados del Mass. Gen. Hosp. la pro-
porcion de fenilcetomiricos fue de
0.10%.

Ew ¢l estudio hecho por J. Ilnait en
las instituciones de la cindad de la
Habana, de un total de 349 pacientes
estudiados se encontré solamente un
caso de fenileetonuria, o sea, el 0.39.

Noaotros creemos que los porcentajes
mis bajos, obtenidos por nosotros, tan-
te en hospitales como en instituciones,

R.C. P
Asmin, 1873
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CFRAS [E BLIRRUBINA Y Mo BN 1 CASO CE ICTERD POR
INCOMP A B TRATADO CON FOTOTERAPIA

wWOSP R4 DOC E CApRERe

1 2 3 4 5 & 7 8 9 10 i i 13
DiAS DE EDAD
GRAFICO 2
CIFRAS DE BILIRRUBIMA EN U RN, CON HIPERBIL IRRUBINERIA
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pucden deberse, o bien que el gerr mu.
tanle cité presente, pero no muy fre.
cuente como en olros paises; o también
o que la muestra en nuestro estudio
no hava sido lo suficientemente nume-
roa o adecuada,

CONCLUSIONES

1. La condicidn Idiocia fenilpirivica
existe en nuestro medio.
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A todo nifio eon retraso memnal
debe aplicarsele las praebas meta-
bilicas y cromatogrificaz de ru-
tina, gue =on incxpensivas y fici-
les de aplicar.

Que dele emprenderse ¢l pesqui-
saje en masa de todos los recién
nacidos para detectar precozmicn-
te la fenilectonuria v evitar ¢l
dafio cerchral irreversible con el
tratamiento dietético adecunado.
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SUMMARY

I'aseual, J. ¢t al. Memabolism congenital errors and neurological syndromes. The results
of u massive screening in an mental-retarded selected population. Rev. Cob. Ped. 45: 2, 1973,

The experience obipined from a massive screening on amino-acid metabolic congenital
errors in a population of about 600 meniakretarded subjects is presented, and some defi.
nition: and concensts on these errors are reviewed. It iz concluded that phenylpyruvic
idiccy condition cxists in our environment, that routine metabolic and chromatographic
tests must be applied 1o all mentalretarded children and that massive screening of al®
newhorns must he undertaken for the early detection of phenylketonuria and 1o avoid the
irreversible cerebral injury by the appropriste dietary treatment.

RESUME

Pascual, J. ¢t ab Erreurs congénitales du métabolisme et syndromes neuwrologiques. Ré-
sultats d'une recherche massive dens une population choisie avec retard mental. Rev, Cub,
Ped. 45: 2, 1973,

On présente expérience oblenue dans une recherche massive sur des errenrs congénitales
du métabalisme d'acides amine dans une population de 600 sujelz & peu prés avee retacd
mental, faisant une révisiom sur quelques définitions ¢l concepts & propés de ces erreurs
Lu condiion Idiccia Fenil pirivigue existe dans notre milizu. Les épreuves métaboligues
et chromatographiques de routine deivent &tre appliquées & tout enfami avec retard men-
tal, faisant la recherche massive de lous Mes nouveaunéds afin de délecter précocement la
phenyleetonurie et d'éviter Datteint  cérébral drreversible avee le traitement di€iétique
adéquat.

PESIME.

Dackyams X., ¥ Op. BposmcHHHE SHOMAME OCMEHA B CBASH C HEBPONOTEIEC-
KMME cHHIpOoMaM®, Pe3yABTaTH MACCOBIOTO HCCNENOBAHEA OTGODHOTO Haceme—
HitA YMCTBEHHC OTCTAMEX CONBHHX. Rev. Cub. Fed. L4: 2, 1973

OpencTapiAeTcA OOHT, OOAYYeHHHE ©OT MAacCOBOTC HMECCIAENOBAHMA BPORIEHAHX
aHoMaImt OOMeHA aMIHOKHCAOTAME ]"-ngmte‘[.u!o 600 yMCTECHHO OTCTAMNX JID-
neit. llenacToA MepecHITp HEROTODHX dnpemenedHmit ¥ DoHATHOE 00 3TIDL aHO—
MANAY,. SakmoiaeTcd, 970 B Hameld cpele CYWeCTEYET COCTOAHHE Idiocia
Fenil pirfivica H 4TO HYZEHO NPON3BECTHE cHoTeMAaTMYecKHe O0MeHHHE H
XpoMaTorpedidKCcREe MONETAHMA BCEM NETAM, NOKASHBAMLM cladoe FMCTBE—
YHOE Da3BNTAE. YHASHBAETCA HA HEOOXOMMMOCTE DDOBENeHHA MACCOBOTY HC—
CAeloBaHMA BoeX neTell HOBODOENEHHHX ¢ TeM, 9T00H mOOGHTRCA DaRHETO
INOZHABAAHA deHWMHETOHYPHA ¥ A0eXaTh, DD OOMOCM DOMXOIAUETD IHMeTe—
TIMEeCKOTd JedeHdA, MOSTOBHEe NODaAZeHEA pedeHRy.
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